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Resumen

Introduccion y objetivos: Mutaciones en el gen NKX2-5 se han relacionado con defectos septales,
trastornos de la conduccion, miocardiopatia no compactada (MCNC) y muerte stbita.

M étodos: Se presenta el caso de una familia con este fenotipo portadora de una mutacién previamente no
descritaen NKX2-5.

Resultados: Se trata de un paciente de 42 afios (11.4, tablay fig.) con numerosos antecedentes familiares de
CIA y dos antecedentes familiares de muerte sibita. Present6 un blogueo auriculoventricular (BAV)
completo por lo que se implantd un marcapasos definitivo bicameral. En el ecocardiogramala FEVI eradel
40% por lo que se descartd cardiopatiaisquémica. La sobrinadel paciente (111.2, tabla1y fig.) que tenia
antecedentes de CIV, CIA y BAV de primer grado sufrié una muerte subita recuperada a los 37 afios con
bradicardia extrema que degener6 en fibrilacion ventricular por lo se implanté un DAI. No presentaba otros
datos de cardiopatia estructural y en el estudio genético se objetivé una mutacion en heterocigosis del gen
NKX2-5 (p.GIn181Pro) de tipo missense probablemente relacionada con el fenotipo. EI hermano del paciente
(11.2, tablay fig.) present6 en una cardiorresonancia datos de MCNC y una FEVI moderadamente reducida
con un ritmo nodular y rachas de taguicardia ventricular no sostenida (TVNS) objetivadas mediante un
Holter. Se decidio implante de DAI en prevencion primariay ante estos hallazgos se decidi6 revalorar a
paciente indice mediante un ecocardiograma con contraste. Presentaba también criteriosde MCNCy en el
seguimiento del dispositivo present6 rachas de fibrilacion auricular y TVNS por o que se decidié upgrade a
DAI-TRC. Se secuencié e gen NKX2.5 en € resto de familiares. Pudo demostrarse la misma mutacion en el
paciente y su hermano, asi como en dos hijos de la sobrina con defectos septales (I1V.2y V.3, tablay fig.) y
en hijadel paciente indice (111.4, tablay fig.) afectade CIA, MCNC y BAV de primer grado y segundo grado
tipo I. Ninguno de los pacientes con fenotipo negativo era portador de esa variante genética.
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Bloqueo auriculoventricular (BAV), Comunicacion interauricular (CIA), Comunicacion interventricular
(CIV), Fibrilacion ventricular (FV), Miocardiopatia no compactada (MCNC), Persistencia de vena cava

superior izquierda (PVCSI).

Pedigri.

Conclusiones: Laevidencia de cosegregacion de la mutacion en NKX2-5 (p.GIn181Pro) en los 6 miembros
af ectos aporta evidencia sobre la probabl e patogenicidad. La presencia de no compactacion o defectosen la
conduccion en pacientes con CIA podrian sugerir esta entidad asi como la necesidad de valorar de forma

exhausta el riesgo de muerte stibita que asocia.



