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El cardidélogo Tomas Ripoll, en su consulta del hospital de Son Llatzer. piario b maLLORCA

Problemas coronarios
‘made in’ Pollenca

Una mutacién genética exclusiva del municipio mallorquin
genera corazones mas gruesos de lo normal y arritmias malignas

1. Olaizola

PALMA

M “Detectamos que en el munici-
pio de Pollenca se daba una mu-
tacion genética que estaba provo-
cando muchas muertes suibitas
entre personas jovenes, porloque
decidimos investigar las causas’,
explica el especialista Tomas Ri-
poll, jefe del servicio de cardiolo-
gia del hospital de Son Llatzer y
ganador del premio Damia Carbé
2013 de Investigacién Cientifica
que cadaafo otorga el Colegio de
Médicos de Balears (COMIB) y al
que pueden optartodotipo de tra-
bajos originales e inéditos.

Todo el estudio se inici6 cuan-
do se detectd que en los tltimos
veinte afos se han producido al-
rededor de catorce muertes stibi-
tas cardiacas en el municipio de
Pollenca, porcentaje mucho mas
elevado de lo habitual.

“Todos los casos de muertes
stibitas se habian dado en ocho fa-
milias de Pollenga que, aparente-

mente, no estaban emparenta-
das, todas ellas tenian apellidos di-
ferentes’ revela el doctor Ripoll,
que también lidera la unidad de
cardiopatias genéticas montada en
Son Llatzer desde el ano 2007, la
tnica existente en la comunidad
auténoma.

El trabajo del investigador fue
arduo y contd con el apoyo de Juan
Manuel Torres, un historiador afi-
cionado y jubilado de Pollencga
que, entre otras tareas, se ocupa
del censo en el consistorio pollenci
y de velar por el patrimonio de la
Iglesia. Con él rebuscé en los ar-
chivos eclesiales y en el censo
-“nos remontamos a unos tiempos
en los que no existia el registro ci-
vil’; aclara el doctor Ripoll- hasta
confeccionar un frondoso drbol
genealdgico de estas familias que
se remontaba hasta mas alla del
ano 1.700 y con el que pudieron
constatar que si, que todas las fa-
milias con alglin miembro que
habia sufrido una arritmia letal es-
taban emparentadas.

La patologia en si estd provo-

Un desfibrilador subcutaneo
puede detectar los latidos
irregulares y normalizarios
con una descarga eléctrica

cada por una mutacién genética
que provoca que el corazon se
forme de una manera mucho mas
gruesa de lo normal, lo que en tér-
minos médicos es conocido como
miocardiopatia hipertrofica, acla-
ra en términos mds asequibles el
especialista. “Y esta hipertrofia
produce arritmias (latidos
desacompasados del corazdén)
malignas de manera inesperada,
que unas veces se dan durante la
practica deportiva y otras no. Y
también constatamos que en to-
dos los casos de Pollenca conflu-
ia la misma mutacién genética’,
abunda el cardiélogo.

La edad media de los fallecidos
por esta arritmia maligna con de-
nominacién de origen es de 22
anos, aunque en Pollenca se han
producido muertes stibitas en pa-

OTROS GALARDONADOS

Carlo R. Bonarriba
y Catalina Vicens

P Los otros dos galardones otorga-
dos por el patronato cientifico del
Colegio de Médicos correspondien-
tes al pasado ejercicio, los premios
Mateu Orfila y Metge Matas, han re-
caido, respectivamente, en el doc-
tor Carlo R. Bonarriba Beltran, por
su trabajo “Litiasis de oxalato calci-
co monohidrato papilar y de dihi-
drato: estudio comparativo de fac-
tores deriesgo”, y en la doctora Ca-
talina Vicens Caldentey (como auto-
ra principal), por su investigacion
Comparative efficacy of two inter-
ventions to discontinue long-term
benzodiazepine use: cluster rando-
mised controlled trial in primary
care publicada en The British Jour-
nal of Psychiatry.

cientes desde los trece a los cua-
rentay tantos anos. “Y muchos de
los pacientes que han padecido es-
tas arritmias no tuvieron ningtin
sintoma anteriormente’, apunta
Tomds Ripoll

“Es una patologia que no tiene
cura, pero que si se puede preve-
nir. ;Cémo? Implantando un des-
fibrilador interno subcutaneo que
detecte las arritmias y, mediante
una descarga eléctrica, devuelva al
corazon a sus latidos normales.
Por eso estoy perfilando, junto a la
direccién general de Salud Pi-
blica, un programa de deteccién
precoz que permitiria diagnosticar
prematuramente a los pacientes
con un elevado riesgo e implan-
tarles este desfibrilador’, adelan-
ta el jefe de cardiologia del hospi-
tal de Son Llatzer.

“No se trata de poner estos des-
fibriladores a medio Pollenga,
sino tan s6lo a pacientes con unas
indicaciones muy concretas. Estos
aparatos cuestan cerca de 15.000
euros, pero no resulta muy ético
hablar de dinero cuando esta en
juego una vida, sostiene Ripoll
que, a falta de perfilar actuaciones
preventivas con Salud Publica,
sugiere rutinarias revisiones en
las escuelas para la poblacién
susceptible de estar desarrollan-
do esta malformacién coronaria.
Alfiny al cabo se trata de una mu-
tacién que solo se da entre gente
autéctona del término municipal
de Pollenga. Es genética, lo que
descarta factores alimenticios o
ambientales, hecho que permiti-
rd acotar mucho los sectores po-
blacionales con los que hay que
mantenerse mads vigilantes, con-
cluye el cardidlogo.
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El campus de la innovacio

La recerca i el coneixement de la UIB, al servei dels ciutadans

L’arbre genealogic de la mort sobtada

La tesi de Tomas Ripoll vincula la miocardiopatia hipertrofica amb una mutacio genetica
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la mort sobtada per aritmies que
pot afectar joves i esportistes, La
mortalitat global és de 1'1%, perd en
certs casos de risc pot arribar fins al
5% o més,

Des de fa dues decades, diverses
recerques tracten de determinar la
relacio entre la genéticail’evolucio
d’aquesta malaltia. En aquest sen-
tit, la tesi doctoral de Tomas Ripoll
—cap del Servei de Cardiologia de
I'hospital Son Llatzer—, defensada
recentment a la UIB i realitzadaen
el marc de l'activitat investigadora
de I'Institut Universitari d’'Investi-
gaci6 en Ciéncies de la Salut (Tu-
nics), posa de manifest I'existéncia
de mutacions genétiques que com-
porten un risc augmentat de mort
sobtada. Unade les conclusions més
interessantsialhorasorprenents de
la tesi és que aquesta mutacié de
gens podria explicar-se en part per
l'origeninsular dels pacients ila se-
va endogamia associada.

La tesi ha estat dirigida pel doc-
tor Lorenzo Monserrat, de I'Insti-
tut d'Investigacié Biomedicade la
Corunya, i “tracta d’'una mutacid
maligna que hem trobat més fre-
glientdel que és habitual alanostra
illa en un gen (TNNT2), si bé no
sempre és aixi, Per aix0 és fona-
mental continuar estudiant per
avancaren el coneixement”, puntu-
alitza Ripoll, El gen TNNT2 o gen
delatroponina T és fonamental per
mantenir I'estructura de les fibres
musculars cardiaquesilafuncio del

Larecerca ha inclos la consulta d’antics llibres eclesiastics de defuncions i naixements a Pollenca. arau

cor com a bomba. Dins aquest gen,
Ripoll ha estudiat una mutacio con-
creta, anomenada Arg92Gln, que
provoca un canvi d’aminoacid que
faque es fabriqui una proteina ano-
mala, que sera la causant de la dis-
funciéiles complicacions. Les mu-
tacions noves es produeixen durant
la formacio de I'embrid, perd el més
freqiient a les mutacions cardia-
ques és que siguin heretades d’'un
dels pares. Siun dels pares és por-
tador de la mutacio, cada un dels
fills té una probabilitat d’heréncia
del 50%, explica Ripoll.

Entre novembre de 2007 i febrer
de 2012, I'investigador va avaluar

Fruit dels resultats assolits en la
tesi doctoral de Tomas Ripoll,
s’ha elaborat un programa de
prevencid6 de la mort sobtadaen
joves que en I’actualitat es troba
en fase d’avaluacié per part de la
Conselleria de Salut del Govern
de les Illes Balears. El programa,
que també s’ha presentat a
I’Ajuntament de Pollenca, propo-
sa, entre d’altres mesures, dotar

escoles, centres esportius i cen-
tres publics de desfibril-ladors
semiautomatics (DESA), imple-
mentar un programa d’ensenya-
ment de 1'is dels DESA i de reani-
macié cardiopulmonar basica a
les escoles, i dur a terme revisi-
ons meédiques cardiologiques i
cribratge genétic entre els alum-
nes per tal de detectar i prevenir
aquesta patologia.

Risc
L'existéncia
de mutacions
geneétiques
pot
augmentar la
mort sobtada

210 pacients residents a l'illa de
Mallorca no emparentats i amb di-
agnostic de miocardiopatia hiper-
trofica. En 8 casos es va identificar
una idéntica mutacié en el gen
TNNT2. Posteriorment, es va ana-
litzar la preséncia d’aquesta muta-
ci6 en els familiars d’aquests paci-
entsiesva cercar la formacio d'un
grup de poblacié amb unes deter-
minades caracteristiques genéti-
ques compartides fruit del seu ailla-
ment. A més, es va dur a terme una
exhaustiva analisi de les variables
cliniquesigenétiques, parant espe-
cial atencio als marcadors de mort
sobtada en aquests pacients. Griaci-
es a I’estudi, Ripoll ha conelos que
la mutacié produida en el gen
TNNT2 és responsable d'un 11,4%
dels casos de miocardiopatia hiper-
trofica en el grup de pacients estu-
diats, un percentatge que suposael
segon més alt del mon dinsla litera-
tura médica publicada.

Origen insulari endogamia

L’investigador apuntaque l'origen
insular de la poblacio d’estudi i
I'endogamia associada han influit
enl’alta prevalencad’aguestes mu-
tacions. En concret, lainvestigacid
realitzada ha mostrat que de les 8

families amb la mateixa mutacio,
aparentment no emparentades, 7
provenien del mateix municipi,
Pollenga. “Investigant llibres an-
tics eclesiastics de defuncions i
naixements, hem pogut veure que
aquestes families tenien un avant-
passat comu que va néixer I'any
1784 i que al llarg de generacions
s’haestés la mutacio dins el mateix
poble”, argumenta Ripoll. Per fer
aquesta investigacié genealogica
“haestatimprescindible I'ajuda de
Juan Manuel Torres, historiador
localiresponsable de 'arxiu parro-
quial de Pollenga”, agraeix Ripoll.
L’investigador també assenyala
que la mutacid s’associa aun desen-
volupament precog de la miocardi-
opatia, que esdevé en edats mésjo-
ves que en la resta de mutacions.
Aixovol dirque entre els portadors
de la mutacio, el 50% ja tindran la
malaltiadesenvolupadaals 37 anys,
bastant més prest que la majoria
d’altres mutacions. Lasuperviven-
cia mitjana d’aquesta mutacié és
moltinferior aaltres miocardiopa-
ties hipertrofiques. La mitjana de
supervivéncia és de 46 anys, i la
probabilitat de serviu als 48 anys és
només del 50%, segons les dades
aportades per Ripoll. s



