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Resumen

Introduccién: Mutaciones en € gen de lalamina (LMNA) causan enfermedades neuromusculares y
miocardiopatia dilatada (M CD) familiar con rasgos fenotipicos especificos asociados como trastornos de la
conduccion eléctrica (TCE) y arritmias supraventriculares (ASV) y ventriculares.

Objetivos. Describir caracteristicas epidemiol dgicas, clinicasy radiol 6gicas de una cohorte de sujetos
portadores de mutacion en LMNA asi como factores asociados al desarrollo de fenotipo cardiol6gico (MCD
0 TCE-ASV).

M étodos. Estudio unicéntrico observacional retrospectivo en el que se incluyeron 25 pacientes (p) portadores
de mutacion en LMNA procedentes de 6 familias distintas. Se recogieron caracteristicas clinicasdelosp y se
analizaron diferentes parametros del estudio cardiol6gico. Se realiz6 andlisis univariado y multivariado
(regresion logistica binaria) paraidentificar factores asociados a desarrollo de MCD o TCE-ASV.

Resultados: Edad media 36 + 17 afos, 64% varones. 52% p. con fenotipo (8% neuromuscular, 16%
cardiaco, 28% neuro-cardiaco). 36% p. sintomaticos. 68% p. con ECG basal anormal, siendo las alteraciones
mas frecuentes el bloqueo AV de primer grado (28%) y lafibrilacion auricular (28%). 16% p. con MCD en
ecocardiogramay 16% con fibrosis en cardioRMN (siendo €l patrén intramiocardico el mas frecuente). 44%
p portadores de DAI con 12% de descargas apropiadas. Laedad, € intervalo QTcy el escaso voltgje delas
ondas R en carainferior en el ECG y la dimension de auriculaizquierda en ecocardiograma fueron variables
asociadas a desarrollo de MCD o TCE-ASV, siendo laedad el unico predictor independiente (OR 1,35). La
presencia de mutacion radical (truncamiento) no se asocio a desarrollo del fenotipo.

Conclusiones: Un 44% de nuestros p con mutacion en LMNA presentan afectacion cardiol dgica, siendo las
manifestaciones més frecuentes los TCE-ASV. Laedad es el Unico factor predictor independiente de
desarrollo de afectacion cardiaca en p con mutacion en LMNA.

RD12/0042/0029,Prometeo 2011/027, ARyRthmia ANR 2013.



