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Resumen

Objetivos: La miocardiopatia dilatada familiar (MDF) se estima como un 50% de todos los casos de
miocardiopatia dilatada “idiopatica” (MDI). La MDI es la causa mas comun de miocardiopatia y el
trasplante de corazon. También es una causa importante de muerte subita cardiaca (MSC) en los
paises desarrollados. El origen genético familiar de la MDI tiene todavia mecanismos patégenos
desconocidos. Las correlaciones genotipo-fenotipo y el impacto en la supervivencia son todavia
inciertos. Objetivo: el andlisis genético de dos familias con un historial de muerte stbita cardiaca y
establecer su relacion con el fenotipo presentado.

Métodos: Presentamos dos familias con historia grave de MSC, el primero (grupo A) y el seqgundo
(grupo B), con 50 y 77 miembros, respectivamente. A todos ellos se realizaron historia clinica y la
exploracion fisica, un ECG y una ecocardiografia transtoracica (ECT). Los datos ecocardiograficos de
rutina se realizaron de acuerdo a los estandares de la Sociedad Americana de Ecocardiografia. El
diagndstico de MDI se basa en los hallazgos encontrados en los sintomas, los signos fisicos, ECG, y
radiografia de torax de disfuncion ventricular, apoyados con la ECT o la confirmacién angiografica
de dilatacion ventricular global. Ademas, a todos se les realiza el analisis genético de aquellos genes
con mayor prevalencia, en relacion a la MDI.

Resultados: En la familia A, 20 miembros fueron positivos para una nueva mutacién en el gen
laminina no descritos previamente (LMNA) (c.871G > A, p.E291K). En la familia B, se identificaron
21 positivos para el gen BAG-3, descrito en 2011. La correlaciéon genotipo-fenotipo indica como
todos los pacientes clinicamente positivos son portadores de la mutacion. Sin embargo, ninguno de
los individuos sin mutaciones o alteraciones estructurales desarrollé sintomas relacionados con la
MDI. La presentacion clinica de los pacientes positivos de MDI en la familia A y B, respectivamente,
son diferentes, aunque ambos son causados por un defecto genético.

Conclusiones: Nuestros resultados confirman el diferente comportamiento en funcion de la mutacién
existente. Dos mutaciones diferentes se presentan, ambas nuevas, con diferente fenotipo, y ambas
relacionadas con MDI.
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