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Resumen

Introduccion y objetivos: La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es la cardiopatia de base genética mas
frecuente, con un patron de herencia autosémico dominante (AD) e indicacion de estudio genético en todos
los casos indice identificados. Aunque presenta penetrancia y expresividad variables, al tratarse de una
enfermedad AD, no deberian esperarse diferencias entre sexos. Nos planteamos analizar el perfil clinico y
diferencias de género cohorte casos indice derivados para estudio genético.

Métodos: Estudio retrospectivo observacional realizado en un centro de referencia nacional de
miocardiopatias hereditarias. Se revisaron 799 casos indice consecutivos, codificados como MCH, remitidos
para estudio genético (CEIM PA 2022,254). Se incluyeron en el estudio los pacientes casos indice con
diagnostico definitivo de MCH. Se excluyeron aquellos sin historia clinica digitalizada revisable. Se
revisaron datos clinicos, antecedentes familiares, ECG, Holter, ecocardiograma, dispositivos y evolucion
clinica. Se evaluaron las diferencias de género.

Resultados: De los 799 pacientes revisados, el 63% eran varones y 27% mujeres (p 0,01). Se excluyeron 106
pacientes (no eran caso indice o no cumplian diagndstico de MCH) y 44, por ausencia historia clinica. En los
649 pacientes incluidos, se mantienen las mismas diferencias de sexo (61,3% varones vs 38,7% mujeres, p
0,01). La edad media de inicio de seguimiento cardioldgico fue de 56,6 = 15,5 DE (53,5 en varones y 61,6 en
mujeres, p 0,01). Sin embargo, entre los casos indice de MCH, no hubo diferencias significativas ente el
nimero de sincopes (13,7%), ECG patoldgico (72%), antecedentes familiares de MCH o muerte stbita
(21,1% vy 8,6%), FEVI o grosor ventricular izquierdo maximo (19,13 + 4,27), implantes/descargas de DAI ni
el sequimiento medio de 9,8 afios * 6,6 (tabla).

Diferencias de género entre casos indice de miocardiopatia hipertrofica derivados para estudio género.

Total (n = 649) Varones (n = 398) Mujeres (N = 251) p

Edad 56,62 £ 15,51 53,48 £ 16,01 61,63 £ 13,24 0,0001



Antecedentes familiares

Miocardiopatfa 2,11% (137)  21,11% (84) 21,12% (53) 0,098
Muerte stibita 8,63% (56) 8,54 % (34) 8,76 % (22) 0,021
Sincope 13,71 % (89) 12,56% (50)  1554%(39) 0,284
ECG sugestivo 71,96 % (467)  71,61%(285)  72,51%(182)  0,8036
DAI 12,17 % (79) 12,56% (50)  11,55%(29) 0,703
Terapias DAI 1,23 % (8) 1,51 % (6) 0,80 % (2) 0,425
Marcapasos 1,69 % (11) 2,01 % (8) 1,20 % (3) 0,4343
g;‘;ﬁ‘;fg’?ﬁ‘)’“lar izquierdo 19134 497 19,12 £ 4,35 1914416 0,9607
Tiempo sequimiento (afios) 9,80 + 6,65 9,91 +6,97 9,62+6,12 0,5864

Conclusiones: A pesar de que la MCH es una enfermedad autosomica dominante, la mayoria de los casos
indice remitidos para pruebas estudio genético son varones. Ademas, la edad de inicio de seguimiento esta
retrasada significativamente en las mujeres. Sin embargo, tanto los varones como las mujeres, una vez
derivados al estudio genético, presentan fenotipos de MCH similares. Esto plantea la posibilidad de una
disminucion de penetrancia/expresividad de la MCH en mujeres vs un infradiagndstico en ellas.



