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SALUD

Una miocardiopatia hipertréfica con
denominacion de origen gallega

Un estudio del Chuac revel6 que el primer paciente vivié hace 650 afios en A Corufia

LUCIA CANCELA
REDACCION / LA VOZ

La unidad de Cardiopatias fami-
liares del Complexo Hospitala-
rio Universitario da Coruiia ha
sido capaz de viajar en el tiem-
po con un estudio, recientemen-
te publicado en la revista JACC:
Heart Failure, centrado en la mio-
cardiopatia hipertréfica, una en-
fermedad que se caracteriza por
un engrosamiento anormal del
musculo cardiaco.

El grupo lo estudia con cono-
cimiento de causa. Liderado por
el doctor Roberto Barriales y con
mas de 20 afios de historia, la uni-
dad es colaboradora con el Ci-
berCV, centro de referencia na-
cional, y realiza el seguimiento a
mas de 3.750 familias.

Con una visién general, la en-
fermedad afecta a 1 de cada 250
individuos y, en una amplia mayo-
ria de casos, es heredada. Es decir,
pasa de padres a hijos sin saltar
generaciones. Cada descendien-
te de una persona afectada tiene
un 50 % de probabilidades de pa-
decerlay es la principal causa de
muerte stibita en menores de 35
afios. Sin embargo, no todas las
miocardiopatias hipertroficas es-
tan provocadas por la misma mu-
tacion genética y, por lo tanto, no
todas las formas de la enfermedad
son iguales.

Descubrimientos

El equipo del centro coruiiés es-
tudid una variacion especifica en
el gen de la troponina T2, «una
proteina del corazén que funcio-
na como el motory, explica José
Maria Larrafiaga, autor principal
del estudio y también investiga-
dor del Instituto de Investigacién
Biomédica de A Coruiia (Inibic).
«Hay miles de alteraciones gené-
ticas que producen esta enferme-
dad en mas de 20 genesy, afade el
cardidlogo. Sin embargo, escogie-
ron esta mutacién concreta por-
que al realizar el estudio genético
rutinario de las familias a las que
monitorizan, observaron que esta
alteracion estaba presente en mas
de treinta de ellas ubicadas en la
zona de A Corufia, Ferrol y Cee.

Para ello, lideraron un estudio
internacional y pudieron incluir
pacientes de otros paises como
Portugal, Gran Bretafia, Argenti-
na, Brasil o Italia. No solo se tuvo
en cuenta la mutacioén observada
en varias familias corufiesas, sino
también otra «que ya fue descu-
bierta en los afios 90 y que esta
muy desperdigada por el mundoy,
explica el experto. Este plantea-
miento les sirvi6 para comprobar
sila variacién genética del estudio
estaba presente en mas territo-
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Los resultados confirmaron una
denominacién de origen galle-
ga. Se descubrid que esta muta-
cion, presente en 48 familias, de
las cuales 33 eran de la zona de
A Coruiia, llegé a esta area hace
unos 650 afios a través de una per-
sona que la tenfa —lo que se co-
noce como efecto fundador—, y
fueron sus descendientes los que
la expandieron por toda la comu-
nidad. Los casos no solo se limi-
tan al territorio gallego, sino que
también los encontraron en Ar-
gentina, Portugal y el resto de Es-
paiia. «A las familias que no eran
de A Coruiia, les preguntamos si
tenfan algtn antepasado gallego.
Y lamayoria si lo teniany, comen-
ta el doctor Larrafiaga, que afade:
«En el exterior, coincide con zo-
nas como Portugal, que esta cer-
ca de Galicia, 0 Argentina, donde
hubo una fuerte corriente migra-

toria en el siglo pasado». El resto
de paises incluidos no registraron
casos de esta mutacion, que el ex-
perto ya describe como «tropo-
nina gallegay.

Viajar al pasado fue posible al
realizar un estudio genético y ana-
lizar diferentes marcadores que
indican si los participantes guar-
dan parentesco o no. «Si la zona
genética que comparten es mucho
mayor, nos indicaria que el ante-
pasado existi6 hace menos afos,
porque conforme mas antigiie-
dad, mas se va diluyendo», sefiala
el cardiblogo. La diferencia entre
una mutacién del gen de la tropo-
nina y otra reside en los aminoa-
cidos: «El gen es el mismo pero
tiene 288 aminoécidos. La tropo-
nina gallega afecta al aminoacido
271,y las otras que incluimos en
el estudio al 92. En otras palabras,
la alteracion genética es distintay,
indica el autor principal.

Asi, la comparativa entre una
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mutacién genética y otra permi-
tié dibujar varios rasgos que la
variante de origen gallego pro-
voca en la miocardiopatia hiper-
trofica de quienes la tienen. En
primer lugar, se sabe que es me-
nos agresiva y que tiene un bajo
riesgo de eventos adversos como
muerte sdbita o complicaciones:
«Esta informacién nos permite
tranquilizar al paciente porque,
con esta enfermedad, siempre se
habia dado una alarma a la pobla-
ci6én general de sus posibles con-
secuencias negativasy, comenta
el cardiélogo.

También se sabe que es de ini-
cio tardio. Mientras que en la mu-
tacioén genética de mayor preva-
lencia la edad media de diagnés-
tico es de 40 afios, en la gallega
es de 60. A su vez, las diferencias
también se observaron por sexos.
En los varones, la edad media de
diagnéstico se situd en los 51.5
afos, y en las mujeres, a los 69.9.

EL EQUIPO DEL
CHUAC.

La unidad de Car-
diopatias Familia-
res. De izquierda a
derecha, los docto-
res Esteban Martin
Alvarez, Alejandro
Rodriguez Vilela,
José M. Larrafiaga
Moreira —autor
principal del estu-
dio—, Elena Veira Vi-
llanueva, Raul Franco
Gutiérrez y Roberto
Barriales Villa. El
equipo realiza el se-
guimiento a mas de
3.750 familias y es
centro de referencia
a nivel nacional.
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Todavia se investigan las razones
por las cuales en la poblacion fe-
menina se detecta mas tarde en
la vida, aunque se cree que pue-
de relacionarse con un factor hor-
monal y, con el hecho de que de-
sarrollan menor engrosamiento
en el masculo que los pacientes
masculinos.

Ademds, esta mutacién pre-
senta una penetrancia incomple-
ta: «Quiere decir que no todo el
mundo desarrolla la enfermedad
aunque la tengay, explica el pro-
fesional, quien deja claro que la
miocardiopatia hipertréficano es
una enfermedad congénita, como
se suele creer. «La persona nace
con una alteracion genética que es
una pared de predisposicion para
desarrollar la patologia mas ade-
lante en la viday, indica.

Por ejemplo, en el momento
en el que se hizo la dltima eva-
luacién de los participantes, so-
lo el 59, 8 % tenia la enfermedad,
incluyendo los que se denomi-
nan probandos, que son el pri-
mer paciente que se detecta en
una familia, y los familiares. «<En
el 40 % restante habia gente que,
en el momento del estudio, toda-
via no tenia la patologia porque
la edad media de diagndstico es
de 60 y ellos tenian 40», sefiala
el cardiologo, que afiade: «Este
porcentaje, de momento, puede
hacer vida normal, salvo algunas
excepciones, y viene a la consul-
ta cada dos o tres afios para com-
probar que toda siga bieny, indi-
ca. Es cierto que, a medida que
pasen los afios, mas personas lle-
garan al diagnoéstico. El estudio
de la unidad del Chuac cambia la
percepcién de la miocardiopatia
hipertrofica, especialmente, en el
territorio gallego, pues demues-
tra que la variante troponina ga-
llega es de bajo riesgo.
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