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JUSTIFICACIO

En els darrers 20 anys, s’ha desenvolupat un nou camp de recerca en cardiologia, la
genética cardiovascular, que s’ocupa de la investigacié dels factors hereditaris que
causen malalties del cor. Aquesta disciplina s’ha beneficiat d’'una época de grans fites
cientifiques i tecnologiques, entre elles el desxiframent de la sequiéncia del genoma
huma i els avengos en la bioinformatica. Malgrat que podriem considerar que encara
estem en els moments preliminars de la recerca en el camp de la genética
cardiovascular, les implicacions de les troballes han estat tan significatives que ja han
estat incorporades a la practica de la cardiologia per a millorar el tractament i
prevencié de les malalties associades a mort sobtada.

A finals del 2008 es ca crear el Centre de Genética Cardiovascular (CGC), iniciant-se
una linia de recerca en genética de les aritmies i de la mort sobtada d'origen cardiac,
en el cor estructuralment anormal (miocardiopaties) i en el cor estructuralment
normal, és a dir, les malalties eléctriques com la fibril-lacié auricular, la sindrome de
Brugada, la sindrome de QT llarg, la sindrome de QT curt i la taquicardia ventricular
polimorfica.

La contribucié6 del CGC en el mén de les canalopaties cardiaques humanes ha estat
amplia en aquests darrers |5 anys i els estudis genétics n’han estat una linia clau de la
investigacié des del principi. Entre els resultats de la investigacié del CGC cal destacar:

* Identificacié del primer locus genétic de la fibrilacié auricular familiar. (Brugada et al,

New Eng ] Med, 1997).

* Identificacié dels primers defectes genétics causants de la sindrome de Brugada.
(Chen et al Nature de 1998).

* ldentificacié del primer defecte genétic de la sindrome de QT curt. (Brugada et al,
Circulation 2004).

* ldentificacié de la primera mutacié amb augment de funcié associada a la fibril-lacié
auricular familiar. (Benito et al, Heart Rhythm 2008).

Els esforgos de recerca en genética segueixen centrant-se en la caracteritzacio
d'aquestes i altres entitats relacionades amb la mort sobtada (MS), que abasten dels
aspectes més basics als més clinics.



SUPORT DE LA CAIXA

Entre les entitats que donen suport a la nostra recerca, cal destacar La Caixa, que des
del 2008 subvenciona els projectes de recerca i de divulgacié sobre el risc de mort
sobtada en els joves.

PROJECTES DE RECERCA EN CURS

. Gencardio. Estudi d'ambit estatal liderat pel Centre de Genética
Cardiovascular en qué participen |12 hospitals. Projecte subvencionat mitjangant una
beca Translacional del Centro Nacional de Investigaciones Cardiovasculares (CNIC). El
projecte té tres branques: |) estudi basic, coordinat pel Centre de Genética
Cardiovascular, que investiga les bases genetiques i eléctriques de les mutacions
causants de mort sobtada; 2) estudi epidemiologic, coordinat pel Departament
d’Epidemiologia del CNIC. Investiga la prevalenga de les canalopaties i els factors
ambientals que poden modificar el risc de mort sobtada i aritmies. 3) Estudi clinic,
coordinat des de "'Hospital Clinic de Barcelona. Es fa una valoracié dels estudis clinics
disponibles per a aconseguir homogeneitzar la investigacié clinica de les families amb
aquestes malalties.

. Predisposici6 i risc cardiovascular en el pacient amb malaltia renal.
Beca Innpacto, Ministerio de Ciencia e Innovaciéon. Comengat el Novembre 2010.
Genética i aritmies en el postinfart. En collaboracié amb |I'Hospital Son Dureta
de Mallorca i amb el Montreal Heart Institute de Montreal. Estudi dels possibles
components genetics que determinen la mort sobtada en pacients amb infart de
miocardi. Reclutament d’'un miler de pacients que estant essent investigats
genéticament, amb tecnologia d’alt rendiment, amb col-laboracié amb el Montreal
Heart Institute.

. Geneética en la capacitat esportista. Estudis dirigits a investigar els
components geneétics associats que determinen la capacitat fisica dels esportistes.
Aquest darrer projecte és fet en col-laboracié amb la Universitat Ramon Llull.

. Mort Sobtada a les llles Canaries. En collaboraci6 amb la Clinica San
Roque. Investigacié de les causes genétiques de mort sobtada a les illes Canaries.

. Mort Sobtada a I’Epilépsia. En col-laboracié amb la Universitat Catolica de
Roma. Investigacié encaminada a trobar una base genética de la mort sobtada a
I'epilepsia.

. Genética de malalties associades a mort sobtada.

Bases genétiques de la sindrome de Brugada.

Bases genétiques de la mort sobtada del nounat.

Bases genétiques de la fibrilacié auricular familiar.

Bases genétiques de la sindrome de QT curt.

Bases genétiques de la displasia aritmogeénica del ventricle dret.

Bases genétiques de la taquicardia catecolaminérgica ventricular.
. Estudi MOSCAT (Mort Sobtada a Catalunya). Liderat pel Centre de
Genetica Cardiovascular. Estudi en col-laboracié amb el Departament de Justicia de la
Generalitat i 'Hospital Clinic per investigar les causes genétiques de la mort sobtada
en la gent jove.
. Estudis de regulacié del canal de sodi cardiac. Una malaltia cardiaca
associada a mort sobtada pot ser provocada de manera indirecta si alguna de les
proteines accessories no és optim. L’estudi de possibles interaccions proteiques ens
permet la identificacié de nous gens candidats associats a la mort sobtada.



. Estudis en Electrofisiologia
Estudi de mutacions a la RYR2 causants de mort sobtada.
Estudi biofisic de les neurones cardiaques. Localitzades a les auricules,
controlen la freqiiéncia cardiaca. Son les grans desconegudes del cor-.
Estudi de mutacions a SCN5A, canal de sodi associat a la sindrome de
Brugada.
. Projecte Girona Vital. Projecte Subvencionat per Dipsalut, organisme
autonom de la Diputacié de Girona, que avalua I'efectivitat dels Desfibril-ladors externs
(DESA) en la recuperacié de la mort sobtada. Previst que s’inicii la implantacié de
DESA a principis de 201 |. S’ha plantejat la implantacié de 700 DESA al territori gironi,
fent del projecte el més gran a tot el moén.
. Alteracions electrocardiografiques i mort sobtada. Estudi que investiga
la preséncia d’alteracions electrocardiografiques en una cohort de 5000 pacients per
avaluar si hi ha alguna alteracié que pot predisposar a mort sobtada.
. Alteracions electrocardiografiques en I’adolescent. Estudi d’avaluacié
electrocardiografica dels adolescents de segon d’ESO, per valorar la prevaléncia
d’alteracions electrocardiografiques en aquesta poblaci6.
. Body surface mapping i aritmies. En collaboraci6 amb la Universitat
Politécnica de Valéncia. Tecnologia d’electrocardiologia de mapeig corporal avangat
que investiga la seva valua en la detecci6 de factors de risc a mort sobtada.

PROJECTES DE DIVULGACIO EN CURS

. Mort Sobtada: la segona oportunitat. Documental en col-laboracié amb TV3
per conscienciar la gent sobre els riscos de mort sobtada.
. Ruta del Ter: un cor, dues ciutats. Setembre 2010. Activitats de divulgacié al

territori sobre els beneficis de la desfibril-lacié publica. En col-laboracié amb la
ciutat de Piacenza, Italia.

. La desfibril-lacio publica, assignatura pendent. Documental en col-laboracio
amb TV3 per conscienciar la gent sobre |’accés a la desfibril-lacié publica.
Prevista emissié marcg 201 1.

. Barcelona Sudden Death Symposium. Cosmocaixa, Barcelona, 29 d’Abril de
201 1. Primer congrés internacional de mort sobtada organitzat pel proposat
director de la catedra.

OPORTUNITAT DE LA SEVA CREACIO

La mort sobtada d’un esportista d’élit té& un gran impacte social. Cada vegada que hi ha
una mort sobtada en un esportista conegut, es genera un debat sobre si fem prou per
detectar l'individu a risc de mort sobtada, sobre si s’haurien de fer millors controls, i
sobretot, donada la causa genética en molts casos, si s’hauria de fer estudis genétics a
tots els esportistes. La mort sobtada de I'esportista dona visibilitat a una recerca que
ha estat amagada pero constant en els darrers 20 anys.

Podem aprofitar la creacié d’aquesta catedra per donar visibilitat a la Universitat de
Girona, com a capdavantera en la recerca i en la divulgacié del coneixement en aquest
camp que genera tant enrenou entre els professionals, els esportistes i els seus
familiars.



ESTRUCTURA

Director. Ramon Brugada i Terradellas. Delegat de la rectora pels estudis
de Medicina, cardidleg Hospital Josep Trueta. Director del Centre
de Genética Cardiovascular UdG-IDIBGI.

La Catedra constituira un consell d’assessors i col-laboradors especialistes i relacionats
amb la tematica de la mort sobtada, tant de la UdG com d’altres institucions.

OBJECTIUS, FUNCIONAMENT I PREVISIO D’ACTUACIONS.

Objectiu |.  Organitzacié d’actes de divulgacié i conscienciacié del public sobre la
mort sobtada i la seva prevencio.

Objectiu 2.  Plantejar estrategies comunitaries per millorar la deteccio, prevencié i
tractament de les malalties associades a la mort sobtada.

Objectiu 3.  Promocionar i collaborar en masters i postgraus nacionals i
internacionals.

Objectiu 4.  Organitzar seminaris i conferéncies amb experts de reconegut prestigi.

Objectiu 5.  Beques per a estudiants de medicina de la UdG en la tematica de la
Catedra

PREVISIO D’ACTUACIONS | PRESSUPOST

El pressupost total previst és de 17.000 € aportats de la seglient manera:
12.000 € per 'empresa la Caixa

5.000 € per la Fundacié Girona, Universitat i Futur.

Organitzacié d’actes de divulgacié i conscienciacié del public sobre la mort sobtada i la

seva prevencio.
4.000 €

Organitzar seminaris i conferéncies amb experts de reconegut prestigi.
3.000 €

Beques per a estudiants de medicina de la UdG en la tematica de la Catedra
7.000 €

Gestié administrativa de suport, relacions institucionals i despeses de representacio.
3.000 €
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Barcelona, 22 de febrer del 2011

Dr. Ramon Brugada

Dega de la Facultat de Medicina
Universitat de Girona

17071 Girona

Benvolgut Ramon,

En relacié a la vostra sol-licitud d'incloure la Catedra de Malalties Cardiovasculars de la
Facultat de Medicina de la Universitat de Girona per import de 12.000 euros/ anuals dins
la subvencié establerta en el Conveni de col-laboracié entre la Generalitat de Catalunya,
'IDIBGI —Fundacié Institut D’Investigacié Biomeédica de Girona, i I'Obra Social “a
Caixa”signat el 27 d’octubre de 2009- estem d’acord en donar-hi suport.

Com a representant de I'Obra Social “la Caixa” em sembla del tot pertinent incloure
aquesta Catedra dins els termes del conveni establert.

Entenem que el motiu per promoure aquesta Catedra és la voluntat explicitada en el
Conveni de fer divulgacié dels treballs i avengos cientifics tant al public com als
professionals iles Catedres sén organismes de la Universitat dedicats a la divulgacio.

Aquesta iniciativa s’haura de formalitzar en la propera reunié de seguiment, prevista el
mes de maig, d’acord amb les parts implicades i fent una addenda al Conveni signat.

Compteu amb el nostre recolzament.

Ben cordialment,

Wn

Enric Banda
Director



FRANCISCO REINA DE LA TORRE, Director del Departament de Ciéncies
Médiques de la Universitat de Girona,

FAIG CONSTAR: Que aquest Departament dona el vist-i-plau a la creacié
de la Catedra de Genética de Malaltia Cardiovascular i Mort Sobtada, La
Caixa i Universitat de Girona.

I, perqué consti, expedeixo aquest document a Girona, 22 de febrer de
2011,

e

Dr. Francisco Reina de la Torre
Director Dep. Ciencies Médiques
Facultat de Medicina

Universitat de Girona





