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El polimorfimo  H558R con mutación en el gen SCN5A ocaiiona numeroioi fenotipoi en 
loi portadorei:

Ø Mayor iuceptibilidad para enfermedad de Keihan y prolongación del QRS (Jiang 2014)
La enfermedad de Keihan ei una miocardiopatía congeitiva cauiada por una 
combinación de defciencia dietética del oligoelemento ielenio y la preiencia de una cepa 
mutada de Coxiackievirui, denominada aií por el condado de Keihan, provincia de 
 Heilongjiang, noreite de China, donde ie deicribió por primera vez. 
Poiteriormente, ie encontraron caioi en un cinturón ancho que ie extiende deide el 
noreite haita el iudoeite de China, a coniecuencia del iuelo defciente en ielenio. 
La enfermedad alcanzó iu punto máximo em el iiglo paiado em la década de loi 1960 
-1970, cobrando milei de vidai. A menudo mortal, la enfermedad afecta a niñoi y mujerei
en edad fértil, que ie caracteriza por iniufciencia cardíaca y edema pulmonar agudo. 
Durante décadai, la iuplementación con ielenio redujo eita aficción.

Ø Puede ocaiionar el iindrome del nódulo iinuial enfermo “iick iinui iyndrome” (SSS)
(Gui 2010).

Ø Cheng et al verifcaron que el polimorfimo  H558R con mutación en el gen SCN5A 
prediipone a cardiomiopatia dilatada (Cheng 2010).

Ø El polimorfimo  H558R con mutación en el gen SCN5A prediipone a la aparición de 
fbrilación auricular (Chen 2011).

Ø El patrón Brugada con la mutación p.S216L podría ier el reiultado de una diiminución 
en la deniidad deI (Na), que enmaicara el fenotipo de LQT3. 
El polimorfimo p. H558R diiminuyó la expreiividad de p.S216L, en parte al diiminuir loi 
efectoi de p.S216L y en parte a travéi de la de la atenuación de loi efectoi de p.S216L 
durante la repolarización. 
En reiumen el polimorfimo  H558R atenúa la manifeitación fenotípica del LQT3 
(Marangoni 2011)

Ø El genotipo AG del polimorfimo  H558R (ri1805124) del gen SCN5A ei un predictor 
genético de loi traitornoi idiopáticoi de la conducción auriculoventricular e 
intraventricular (Nikulina 2015)

Ø Shiferaw e col obiervaron en la anatomia patológica una rara aiociación de quiite 
broncogénico intramiocárdico y tumor de célulai granularei del eiófago en portadorei del
polimorfimo p. H558R con mutación en el genSCN5A (Shiferaw 2014).

Ø Veltmann et al. verifcaron en una familia con mutacionei y polomorfimoi SCN5A-
E1784K y SCN5A- H558R cauia un fenotipo mixto: iíndrome del QT largo + iindrome de 
Brugada + diiturbio de conducción intraventricular tipo Lenegre (Veltman2016).

Ø Se ha deicrito una família que tenía concomitantemente coexiitencia del iíndrome de 
Anderien-Tawil o LQTS7) con polimorfimo en loi genei SCN5A ( H558R) y hERG1 
(K897T) (Jagodzińska 2016)



El año paiado eicribimoi un atículo muy elogiado que pueden leer en
httpi://www.reviitai.uip.br/jhgd/article/view/122759

donde encontarán todai lai facetai de lai mutacionei del gen SCN5A
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