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Resumen

Introduccién y objetivos. Hasta un 60% de |os pacientes con miocardiopatia dilatada (MCD) tienen un
origen genético. La mutacion R222Q en el gen SCN5A que codifica el cana de sodio cardiaco se ha asociado
amiocardiopatia dilatada, arritmias y extrasistolia ventricular pleomorfica (EVP). Nuestro objetivo es evaluar
el efecto de laflecainida en pacientes con MCD y dicha mutacion.

M étodos: Presentamos una serie de 5 casos pertenecientes a una mismafamiliadistribuidos alo largo de 3
generaciones, todos ellos portadores de dicha mutacion y mostrando una clara cosegregacion (figuraE). Se
realizd secuenciacion masiva en paralelo de 149 genes con hallazgo de la mutacién puntual Arg222GIn en
heterocigosis. Esta se relacion6 con debut de MCD a edades menores de 30 afios, multiples arritmias,
auricularesy ventriculares, EVP frecuente y fraccion de eyeccion ventricular izquierda (FEV1) reducida. Se
evaluo € efecto de laflecainida en 2 pacientes con disfuncion ventricular izquierda (DVI) significativa
mediante ecocardiograma transtoracico y Holter.

Resultados: El caso indice fue una paciente de 50 afios, con antecedentes de MCD en madre y 2 tios, ambos
portadores de desfibrilador-resincronizador por DVI grave, sufriendo uno de ellos muerte stbita de origen
desconocido; uno de sus hijos fue diagnosticado en el cribado familiar y €l otro presentd genética negativa.
Setrat6 a2 de los pacientes, caso indice y su hijo, con farmacos inhibidores del canal de sodio. En primer
lugar amiodarona, que redujo en varios meses de forma significativala extrasistolia ventricular y como
consecuencialadilatacion y disfuncién ventricular en los 2 sujetos (figuras A, B, C, D). Posteriormente se
realizo switch aflecainida, ya con fraccion de eyeccién normal, con mejoriade la clase funciona de ambosy
persistiendo la mejoriatanto en EVP como en FEVI (tabla). Como efecto secundario uno de ellos present6
ritmo nodal, flutter comin y pausas sinusales asintomaticas en el seguimiento.

Electrocardiograma antes (A) y después (B) del inicio de tratamiento. Radiografia de torax con silueta
cardiaca antes (A) y después (B) del tratamiento. Arbol familiar (E).



Parametros ecocardiograficos y porcentgjes de extrasistolia ventricular antesy después del tratamiento con
farmacos blogueadores de canales de Nat+

Antes Después
DTDVI (mm) 60 55
Paciente 1 FEVI(%) 43 56
EV (%) 40 4
DTDVI (mm) 60 56
Paciente 2 FEVI(%) 31 53
EV (%) 20 1

DTDVI: didmetro telediastolico de ventriculo izquierdo. FEVI: fraccion de eyeccion de ventriculo
izquierdo. EV: extrasistolia ventricular.

Conclusiones: Los tratamientos en las guias paraMCD estan basados en terapia farmacol 6gica convencional
parainsuficiencia cardiaca, sin considerar ninguna terapia guiada genéticamente y siendo la flecainida un
farmaco no recomendado en estos pacientes dado su potencia efecto proarritmico. En pacientes portadores
de lamutacion R222Q del gen SCN5A € tratamiento con farmacos inhibidores del canal de sodio parece ser
efectivo con supresion dela EVPy regresion de la afeccion ventricular izquierda.



