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Fernando Wangiiemert (Las Palmas de Gran Canaria,1966) es
especialista en Cardiologiay director médico de Cardioavant,
y desde hace 10 afos uno de los implicados en el estudio de
la mutacién del gen de Tunte que provoca la muerte subita.

Fernando Wangiiermet

Doctor en Medicina especialista en Cardiologia

“Es complicado
reconocer que no
sabemos qué ocurre
a los pacientes”

Rubén Torres
SAN BARTOLOME DE TIRAJANA

La investigacion para con-
cluir quelos casos de muerte su-
bita pertenecian ala misma fa-
milia parte de Carmelo Pérez,
presidente de la Fundacion
Umiaya. En 1997 aparece en la
Clinica ElIPino, donde usted tra-
bajaba ;qué pens6?

Aparecio containdome una his-
toria terrible de fallecimiento en
personasjovenes de unamima fa-
milia, yeso hizo sospechar que ha-
bia algtin componente genético
que condicionaba esas muertes.
Enaquella época apenas existiala
genética, e inicialmente solo hici-
mos pruebas médicas, pero el pro-
blema es que si el corazon es es-
tructuralmente normal, dificil-
mente podemos seleccionar qué
miembros de la familia tienen la
enfermedad y cudles no.

:Queé piensa después de tan-
tas pruebas sin éxito?

Fue frustrante tanto para los
médicos como para las familias.
Entre 1997y 2007 hubo unos dos
fallecimientos subitos al ano en
distintos grupos familiares. Traba-
jabamos a contrarreloj. En esta fa-
milia han muerto 37 personas su-
bitamente; el fallecimiento mas
antiguo que encontramos y que
enlazamos en el drbol genealdgi-
co data de 1840. Probablemente
hayan mas, pero no los hemos re-
gistrado adn. Y el mas reciente es
de 2010, fue una persona que por
distintas razones consider6 que
esto no era importante.

;Cual es la sintomatologia?

Sepierde el conocimiento stibi-
tamente y se recupera enseguida.
Es un “on-oft” El paciente se da
cuenta porque se despierta, aun-
que se encuentra perfectamente.
No hay sintomas previos ni poste-
riores al sincope. De los 37 falleci-
dos, el 94% habia desarrollado al-
gun tipo de sintoma previo. Una
pérdida de conciencia es un mar-
cador de mal prondstico de la en-
fermedad.

En2007 encuentranenelgen
de la Rianodina una mutaciéon
que provoca la muerte subita.
;Como recuerda ese dia?

Me llamo Josep Brugada, car-
didlogo a quien habiamos envia-
do muestras de sangre de la fami-
lia afectada, y me comenta que
habia encontrado una mutacion
en un gen que produce este tipo

defallecimientosy que podria ser
la causa. Fue una gran satisfac-
cidn, porque llevabamos 10 anos
sin saber qué ocurria. Es muy du-
ro como médico tener que reco-
nocer nuestra ignorancia, y esto
yanos daba una herramienta pa-
ra descartar a todas las personas
que no tenfan la mutacion y pro-
teger alos que si.
;Comoseiniciatodoel proce-
sodespués de conocerla causa?
Fue complicado.El Servicio Ca-
nario de Salud se enfrentabaauna
enfermedad que no tenia prece-
dentes y, aunque cost6 mucho, fi-
nalmente cre6 una comision de
seguimiento en la que participo
como colaborador. Y alli elabora-
mos un protocolo, porque tenia-
mos 1.500 personas que no sabian
si tenfan la mutacion, y en ese ca-
s0, si desarrollarian o no la enfer-
medad. El laboratorio de los her-
manos Brugadanoslopusofacily,
apesar del coste del trabajo reali-
zado,unacuerdo de colaboracién
permitid que este estudio genéti-
co se realizara con cargo a una
fuente de financiacion suya. Si no,
no habriasido posible hacerlo tan
rdpido. Elaboramos un protocolo
también para quelos pacientes su-
pieran que todo lo que haciamos
era consensuado entre un grupo
de profesionales preocupados por
que no continuaran muriendo sd-
bitamente.
;Quéincluye el protocolo?
Consiste en revisar cada tres
meses a los pacientes portadores
através de una prueba de esfuer-
z0, con la que se monitoriza el tra-
tamiento del Propranolol, el beta-
bloqueante que toman, y se com-
prueba que es el adecuado para
reducir el ntimero de pulsaciones
encaso de sufrirunaarritmia. Con
esohemos comprobado que elni-
vel de arritmias disminuye. En ca-
so de que el paciente no tolere el
tratamiento o que con las dosis
méaximas que tolera no se consiga
el objetivo, el protocolo contempla
la implantacion de un desfibrila-
dor, un dispositivo que emite una
descargaeléctricaquevuelveaac-
tivar el corazén cuando se parali-
za. Aunque antes de llegar a este
extremo podemos administrar
otro fdrmaco, la Flecainida.
;Como funciona el aparato?
El aparato detecta la arritmia
cuando el corazén alcanzalas 220
pulsaciones por minuto. El pa-
ciente pierdela concienciaalos 10
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“La pérdida repentina
de la conciencia

es un marcador de

un mal prondstico

de esta enfermedad”
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“Conmi trabajo
quiero quitar la
angustia de portar
una mutacion que
causa muerte subita”

segundos, momento en que el
aparato detectala arritmia en tres
segundos, y entonces empieza a
cargar la electricidad. Tarda unos
15 segundos entre que detecta la
arritmia y actia. Cuando el pa-
ciente despierta deberia acudir al
hospital.

;Esta mereciendo la pena el
sacrificio?

Si. Ahora lo que me gustaria es
poder encontrar algtin factor que
permitadecirle alos 219 afectados
vivos que su posibilidad de falle-
cimiento por muerte stibita es
muy baja.

Siguen apareciendo casos.
+Qué deberian hacer?

Hacerce un estudio genético
para determinar si se es positivo o
no, sobre todossisetiene hijos, por-
quelapenetrancia delamutacion
es incompleta y seguimos sin sa-
ber por qué hay quienes llegan a
los 80 anos sin quele sucedanada.
Haber alcanzado la edad suficien-

te como parareproducirse haper-
mitido que esta mutacion genere
una familia tan grande.

:;Haymiedo? ;Cudndo fuela
tltima muerte?

Bastante. Estamutacion marca
al paciente para desempenar de-
terminadas profesiones, como la
de policia, conductor o piloto. Hay
quien decide no hacerse la prue-
ba, pero hay que entenderlas con-
diciones de cada familia. En todo
casoes un fracaso pornohaberex-
plicado bien en qué consiste esta
enfermedad y sus consecuencias.
Eldltimo caso fue en 2010. Perola
ultima muerte stibita recuperada
ocurrio en 2016 en una paciente
que desconocia que era positivo
enelgen.Y de esafamilia han sur-
gido mds personas positivas.

;Se han encontrado casos de
esta mutacion fuera delalsla?

Si, hay un joven en Jap6n, otro
en Peninsula y un tercer caso en
San Antonio, en Estados Unidos,

donde hayuna colonia de canarios
importante. Deben pertenecer a
ramificaciones dealguinisleno que
emigro.
Ennoviembrenacidlaprime-
raninalibredeestegen. ;Se abre
la puerta a eliminar definitiva-
mente la mutacion?
No.Esunaférmulamds. El diag-
nostico preimplantacional tiene
una serie de consideraciones éti-
cas. Hay quien decide tener a sus
hijos de forma natural aunque sea
positivo, porque el proceso es lar-
goysedebe estar psicologicamen-
te preparado, yaque tienen que es-
timular hormonalmente a la ma-
dre, extraerle 6vulos, fecundarlos,
que los embriones negativos pro-
gresen y luego implantarlos. Pero
la comisién nacional de diagnos-
tico preimplantacional considerd
que esta mutacion justifica el pro-
cesoyseloofrecimosalos pacien-
tes portadores del gen.
;Sepuedebajar la guardia?
Jamas. Quienes se han someti-
do al protocolo hacen una vida
normaly hemos frenado el niime-
ro de fallecimientos. La mejor no-
ticia es que no hay noticia.
;Hacia donde caminan?
Creemos que existen otros fac-
tores genéticos que modulanlaen-
fermedady que ain no hemos en-
contrado. Queremos que en esta
familia la muerte se produzca co-
mo tiene que ser, primero los pa-
dres yluego los hijos, y no al revés.



