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INTRODUCCIÓN

Los síndromes hereditarios de MSC constituyen enfermedades con riesgo de arritmias 
malignas y muerte súbita, clasificándose en dos diferentes grupos: 1. Estructurales que 
afectan el miocardio: por ejemplo, miocardiopatía dilatada. 2. Eléctricas con corazón 
estructuralmente normal: por ejemplo, Síndrome de QT largo y síndrome de QT corto. 
Las enfermedades estructurales, se asocian a mutaciones en genes que codifican compo-
nentes de la estructura del cardiomiocito y las enfermedades eléctricas a mutaciones en 
genes que codifican canales iónicos, subunidades reguladoras y/o otros componentes 
funcionales. El diagnóstico con secuenciación masiva de nueva generación permite iden-
tificar las mutaciones causantes de estas enfermedades.

HIPÓTESIS

Existe combinación de mutaciones en genes estructurales, funcionales y de los canales 
iónicos entre miocardiopatías y enfermedades arritmogénicas primarias.

PREGUNTA DE INVESTIGACIÓN

¿Existe combinación de mutaciones en genes estructurales, funcionales y de los canales 
iónicos entre las enfermedades estructurales y eléctricas de los síndromes hereditarios de 
MSC?
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JUSTIFICACIÓN

El diseñar un panel que incluya todos los posibles genes candidatos (145 genes) que 
participan en la etiología de los síndromes de MSC permitirá conocer la etiología de las 
enfermedades, identificar mutaciones en genes conocidos y la superposición de estos 
genes en los síndromes hereditarios de MSC.

OBJETIVO

Demostrar la combinación de mutaciones en genes por medio de la secuenciación ma-
siva de nueva generación, se incluirá a todos los pacientes del HIMFG con diagnósticos 
confirmados.

MATERIAL Y MÉTODOS

Estudio de investigación aplicada, clínico-molecular, descriptivo, tipo serie de casos clíni-
cos consecutivos. El estudio incluirá: Análisis clínico, electrocardiográfico, ecocardiográ-
fico, extracción de DNA genómico, secuenciación masiva de nueva generación (Panel 
de 145 genes), comprobación de las mutaciones por medio de secuenciación directa 
con el método de Sanger y análisis familiar. Tamaño de la muestra: Incluimos a todos los 
pacientes del HIMFG con el diagnóstico confirmado de alguna de las enfermedades que 
conforman los síndromes hereditarios de muerte súbita cardiaca.

ASPECTOS BIOÉTICOS

El presente estudio se diseñó como estudio transversal prospectivo con riesgo mínimo. Se 
seguirán los principios éticos emitidos en la declaración de Helsinki y las pautas norma-
das por la Organización Mundial de la Salud. protocolo de investigación). Las cartas 
de asentimiento y de consentimiento informado reúnen todos los requisitos condiciones 
impuestos por la comisión de ética del HIMFG. El protocolo se someterá a revisión de las 
comisiones de investigación, ética y bioseguridad del Hospital Infantil de México Federi-
co Gómez y no se iniciará hasta obtener su aprobación por escrito.

Limitantes. Puede ser que en algunas ocasiones no sea posible estudiar a la familia com-
pleta, por razones de divorcio, fallecimiento, residencia foránea y no sea factible acudir 
a la Ciudad de México, por lo tanto, no es posible realizar un patrón de heredabilidad 
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adecuado. La concentración y calidad el DNA debe ser adecuada para la secuencia-
ción, existe el riesgo de que no pueda conseguir la calidad deseada por la condición 
clínica del paciente (IC terminal, hipercoagulabilidad, etc).

Palabras Clave: Secuenciación masiva de nueva generación
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