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Resumen

Introduccién y objetivos. El pronéstico de la miocardiopatia hipertrofica es variable y dependiente de
variables comprendidas parcialmente. Existen varios model os sobre su prondstico, incluyendo € cal culador
del riesgo de muerte stbita derivado del trabajo de O"Mahony y recomendado en las guias europeas de
Cardiologia. Sin embargo, todos estos model os incluyen cohortes heterogéneas, siendo preciso delimitar
desde el punto de vista molecular los grupos de estudio. Presentamos el estudio prondstico de la primera
cohorte homogénea desde €l punto de vista molecular, que incluye pacientes portadores de truncamientos en
proteina C enlazadora de miosina (MY PBC3).

M étodos. Estudio retrospectivo de 188 pacientes portadores de un truncamiento en MY BPC3 seguidos en 13
unidades de cardiopatias hereditarias de 13 provincias del territorio espafiol (CIBER CV y centros
colaboradores) hasta 2021. Se recogieron los datos clinicos y de exploraciones complementarias. Se realizd
un seguimiento de 3,91 afos.

Resultados: Los pacientes (40,2 + 18,2 afios, 57,2% varones) mostraban en general un grado de hipertrofia
moderado (18,558 + 7,39 mm) e incidencia baja de disfuncion sistélica ventricular (FEVI 65,6 + 9,8%). La
tasa de eventos en & seguimiento fue baja (0,9 muertesy 1,5 eventos mayores por cada 100 pacientes-afio).
Mayoritariamente presentaron ECG en ritmo sinusal, aunque &l 67,4% de ellos presentd alguna anomalia
relacionada de forma significativa (tabla) con la presencia de evento mayor (muerte por cualquier causa,
trasplante cardiaco, DAI en prevencién secundaria, terapia ATP o descarga DA apropiaday presenciade TV
sostenidas). Lo mismo ocurrié con la presencia de taquicardia ventricul ares no sostenidas (23,5% pacientes; p
=0,001). Sin embargo, la puntuacién del HCM-risk (media 2,44 + 1,54% de riesgo de muerte alos 5 afios,
mediana 2,08%) no se correlaciond con la presencia de arritmias, muerte stibita ni muerte por cualquier
causa. Finalmente, tampoco se encontro relacion entre la presencia de evento mayor y laexposicion
ambiental o laposiciéon en el cDNA de lavariante.



Factores de riesgo de eventos clinicos

V ariables relacionadas con presencia de evento mayor p
Género, varon 0,133
Posicion proteica 0,603

Presencia de ECG anormal (alguno de los siguientes: arritmias auriculares, intervalos PR,
QRSy QTC anormales, morfologia anormal del QRS, ondas Q patologicas 0 T negativas, 0,014
imagen de seudol AM, bajos voltajes, criterios hipertrofia por Sokolov)

Hipertrofia ventricular izquierda (afectado) 0,007
Dilatacion auriculaizquierda 0,651
Presencia de obstruccion a tracto salida VI 0,175
Presencia de taguicardia ventricular no sostenida 0,001
Presencia sincope inexplicado 0,867
Antecedentes de muerte stbita familiar 0,35

HCM Risk para predecir riesgo arritmico 0,288
HCM Risk para predecir muerte 0,902

Conclusiones: Los pacientes portadores de truncamientos en MY BPC3 tienen buen prondstico en €
seguimiento con poca incidencia de eventos mayores (8,6%) y muerte (6,9%). Estos, se relacionan con la
presencia de ECG alteradosy arritmias en € seguimiento, sin poder ser predichos por las escalas
convencionales de riesgo, factores ambientales ni genéticos.



