
Libro de abstracts: SEC26, 2026: 183

Ampliando el espectro de PKP2 como causa de miocardiopatía,
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Introducción: Se conoce la implicación del gen PKP2 en el desarrollo de miocardiopatía arritmogénica con fenotipo
clásico (afectación preferente del ventrículo derecho) desde el año 2000 y en muchos países es el primer gen
asociado a ese fenotipo. Sin embargo, en los últimos años 3 artículos han reportado pacientes con una mutación
patogénica o probablemente patogénica (VP/VPP) en PKP2 con fenotipo de MCH. Nos propusimos revisar el perfil
clínico de nuestros pacientes y la casuística publicada con este perfil.

Métodos: Se revisó la literatura y las bases de datos de tres unidades de cardiopatías familiares para recabar datos
clínicos de pacientes con VP/VPP en PKP2 y MCH a fin de extraer rasgos comunes en cuanto a la agresividad del
fenotipo y a la localización de las variantes. Se utilizó el criterio clásico de grosor de VI> 15mm para probando y
13mm para familiar pero se consideró afectado en caso de presentar >=12mm con ECG altamente sugestivo de
MCH.

Resultados: Tabla 1 y Figura 1. Las mutaciones se extendían en todo el gen PKP2. Ningún paciente presentaba
fenotipo mixto MCH y MCA simultáneamente.

Conclusiones: Nuestros resultados se alinean con los de Castrichini et al pudiendo decir que el fenotipo de MCH
asociado a VP/VPP en PKP2 es de presentación más bien tardía y sin predominio por ningún sexo, si bien nuestra
serie muestra un fenotipo más leve tanto en el perfil arrítmico (auricular y ventricular) como en alteraciones
estructurales (menor% de obstructivas y menor presencia de RTG). Son necesarias series mayores y estudios
funcionales para entender el comportamiento de estas mutaciones que o bien no asocian fenotipo alguno, o se
presentan como MCH o como MCA. PI21/01282, PI24/00202






