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El polimorfismo H558R con mutacién en el gen SCN5A ocasiona numerosos fenotipos en
los portadores:

@Mayor suceptibilidad para enfermedad de Keshan y pronongacion del QRS (Jiang 2014)
La enfermedad de Keshan es una miocardiopatia congestiva causada por una
combinacion de deficiencia dietética del oligoelemento selenio y la presencia de una cepa
mutada de Coxsackie virus, Denominada asi por el condado de Keshan, provincia de
Heilongjiang, noreste de China, donde se describié por primera vez. Posteriormente, se
encontraron casos en un cinturdn ancho que se extiende desde el noreste hasta el
sudoeste de China, a consecuencia del suelo deficiente en selenio. La enfermedad
alcanzd su punto maximo en el siglo pasado en la década de los 1960-1970, cobrando
miles de vidas. A menudo mortal, la enfermedad afecta a nifios y mujeres en edad fértil,
que se caracteriza por insuficiencia cardiaca y edema pulmonar agudo. Durante décadas,
la suplementacidn con selenio redujo esta afliccion.

@Puede ocasionar el sindrome del ndédulo sinusal enfermo “sick sinus syndrome” (SSS)
(Gui 2010).

@Cheng et al verificaram que el polimorfismo H558R con mutacion en el gen SCN5A
predispone a cardiomiopatia dilatada (Cheng 2010).

QEI polimorfismo H558R con mutacion en el gen SCN5A predispone a la aparicion de
fibrilacion auricular (Chen 2011).

QEI| patron Brugada con la mutacion p.S216L podria ser el resultado de una disminucion
en la densidad de | (Na), que enmascara el fenotipo de LQTS3. El polimorfismo p.H558R
disminuyo la expresividad de p.S216L, en parte al disminuir los efectos de p.S216L y en
parte a través de la de la atenuacion de los efectos de p.S216L durante la repolarizacion.
En resumen el polimorfismo H558R atenua la manifestacion fenotipica del LQT3
(Marangoni 2011)

@EI genotipo AG del polimorfismo H558R (rs1805124) del gen SCN5A es un predictor
genético de los trastornos idiopéticos de la conduccion auriculoventricular e
intraventricular (Nikulina 2015)

@Shiferaw e col observaron en la anatomia patolégica una rara asociacion de quiste
broncogénico intramiocardico y tumor de células granulares del eséfago en portadores del
polimorfismo p.H558R con mutacién em el genSCN5A (Shiferaw 2014).

@Veltmann et al. Verificaron en una familia con mutaciones y polomorfismos SCN5A-
E1784K y SCN5A-H558R causa un fenotipo mixto: sindrome del QT largo + sindrome de
Brugada + disturbio de conduccién intraventricular tipo Lenegre (Veltman 2016).



@Se ha descrito una familia que tenia concomitantemente coexistencia del sindrome de
Andersen-Tawil o LQTS7) con polimorfismo en los genes SCN5A (H558R) y
hERG1(K897T) (Jagodzinska 2016)

El afio pasado escribimos un aticulo muy elogiado que pueden leer
https://www.revistas.usp.br/jhgd/article/view/122759

Donde encontaran todas las facetas de las mutaciones del gen SCN5A
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