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Resumen

Introduccion y objetivos: La miocardiopatia arritmogénica de ventriculo izquierdo (MAVI) es una
enfermedad hereditaria genéticamente heterogénea done la resonancia magnética (RM) juega un
papel crucial. Nuestro objetivo es analizar la expresion en la resonancia magnética del patréon de
realce tardio con gadolinio (RTG) en pacientes con MAVI debida a la mutacion p.E401D en desmina
(DES), y analizar los efectos funcionales a nivel histoldgico de esta mutacion.

Material y métodos: Se estudiaron clinica y genéticamente 86 sujetos de una misma familia con
diagndstico de MAVI grave, e identificamos una mutacién en DES p.E401D previamente no descrita
en 30 de ellos. Analizamos variables cualitativas y cuantitativas en RM, centradas en el RTG. Se
analizaron cultivos celulares SW13 transfectados con la mutacion E401D mediante microscopia
confocal.

Resultados: La media de edad de los pacientes fue de 41,5 = 18 afos, siendo el 56,7% mujeres. La
media de volumen telediastélico indexado ventriculo izquierdo fue 92,18 + 21,5 ml/m’* y la fraccién
de eyeccidn ventriculo izquierdo media fue de 48,21 + 10,95%. Existia una alta incidencia de
eventos cardiacos adversos. En 16 de los pacientes, (53,33%) se observo RTG subepicardico en
ventriculo izquierdo, siendo el patron anular en 11 de éstos. Esta mutacion en DES provocd
agregados citoplasmaticos en los cultivos celulares, mientras que las mutaciones en desmina salvaje
formaba filamentos regulares

Conclusiones: La desminopatia cardiaca por la mutacion p.E401D, causal para MAVI por la
formacion de agregados citoplasmaticos de desmina, se presenta clinicamente con RTG anular
subepicardico en la mayoria de los pacientes, un patrén no descrito hasta la fecha como asociado a
ningun genotipo concreto para MAVI.
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