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Los resultados se presentan este mes de Febrero on-line en la prestigiosa revista “"Nature
Genetics”

Se identifican tres nuevas caracteristicas genéticas asociadas con
el riesgo de sufrir un infarto agudo de miocardio

Barcelona, a 4 de Febrero de 2009.- Un consorcio internacional de investigadores norte americanos y
europeos, en el que participan investigadores del Instituto Municipal de Investigacion Médica (IMIM-
Hospital del Mar) y del Hospital Josep Trueta de Girona, en el marco del estudio REGICOR (REgistre
GIroni del COR), ha descubierto tres nuevas caracteristicas genéticas relacionadas con el infarto agudo de
miocardio (en los genes WDR12, PHACTR1, KCNEZ) y ha confirmado otras seis identificadas en estudios
previos implicados en esta patologia (LDLR, PCSK9, CXCL12, CDKN2A-2B, SORT1, MIA3). El infarto de
miocardio es la primera causa de discapacidad y muerte por enfermedad en los paises desarrollados. Se
calcula que cada afio en Espaia se producen entre 80.000 y 85.000 infartos de miocardio.

Los investigadores, en una primera fase del proyecto, han determinado 2,5 millones de caracteristicas
genéticas (también llamadas polimorfismos ) a cerca de 3.000 personas que han sufrido un infarto agudo
de miocardio antes de los 60 anos de edad (41 afos en hombres y 47 en mujeres, de promedio), y los han
comparado con mas de 3.000 personas sanas que han actuado de control. Los participantes del estudio
provenian de los Estados Unidos, Suecia, Finlandia, Italia y Espafia. Comparando el ADN de estos dos
grupos, se seleccionaron los 1.400 polimorfismos mas significativos, y se reanalizaron en mas de 10.000
enfermos que habian sufrido un infarto de miocardio, comparandolos con los de 10.000 personas sanas,
todos ellos individuos diferentes a las 6.000 personas que habian formado la muestra en la primera fase del
proyecto. En base a todo este proceso, se pudo confirmar un grupo de polimorfismos localizados en 9
genes, que aumentan cada uno de ellos en un 10-15% el riesgo de presentar un infarto agudo
de miocardio.

Dos de estos genes identificados intervienen en el control de los niveles de colesterol en sangre (LDLR,
PCSK9) y un tercero en los mecanismos de inflamacion (CXCL12) que influyen en el desarrollo de las placas
de arteriosclerosis en las arterias. No obstante, sorprendentemente, el mecanismo que explica la relacién
de los otros seis genes con el infarto de miocardio es del todo desconocido (CDKN2A-2B, SORT1, MIA3,
WDR12, PHACTR1, KCNEZ). Segun Roberto Elosua, coordinador del grupo de Investigacion en
Epidemiologia y Genética Cardiovascular del IMIM-Hospital del Mar: "Estos resultados confirman la
importancia de los niveles de colesterol y de los mecanismos de inflamacion, pero sobretodo abre nuevas
vias de investigacion para determinar nuevos mecanismos relacionados con estos seis genes que influyen
en el riesgo de presentar esta enfermedad. A la larga, su conocimiento podria contribuir al desarrollo de
nuevos farmacos que aumenten las opciones terapéuticas existentes para la prevencion y tratamiento de
esta enfermedad tan prevalente”.

Los investigadores manifiestan que la determinacién de estos polimorfismos podria permitir pronto
identificar personas con un riesgo especial de presentar un infarto. Pero, es necesario tener en cuenta, que
el incremento de riesgo asociado a cada uno de estos polimorfismos es relativamente pequefio (10-15%) y
que su presencia no significa que la persona portadora desarrolle necesariamente la enfermedad. Hay que
destacar que la posible interaccion con los factores ambientales sigue siendo crucial: alimentacion, ejercicio
fisico, abstinencia al tabaco y el control de factores de riesgo como la hipertension, el colesterol y la
diabetes.
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