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Resumen

Introduccién: Las mutaciones en el gen de la proteina C asociada alamiosina (MY BPC3) son una causa
frecuente de Miocardiopatia Hipertrofica (MCH).

Objetivos. Determinar la relacion genotipo-fenotipo de la mutacion 1V S23+1G>A en el gen MY BPCS.

M étodos: Se estudiaron 154 pacientes (p) con MCH (55 + 16 afios, 65 % varones). A todos |os pacientes se
les realizo estudio cardiol 6gico completo y estudio genético. Se ofrecid estudio afamiliares de primer grado.
En 18 (12 %) probandos se identifico una idéntica mutacion en el gen MY BPC3 (1VS23+1G>A).

Resultados: A partir de los 18 probandos iniciales se estudiaron 152 individuos (37 + 18 afios, 53 %
varones). Se identificaron 65 portadores de la mutacion 1V S23+1G>A-MY BPC3, delos que € 61 %
cumplian criterios diagnosticos de MCH. La penetrancia de la enfermedad resulté edad dependiente (alos
46 afios el 50 % estaban af ectados) con tendencia de afectacion més precoz en el sexo masculino. 7 (16 %)
presentaron disfuncién sistdlica. La presencia de la mutacion descrita en los probandos en comparacién con
el resto de casos indices (portadores de otras mutaciones o sin mutacion identificada) se relaciond con mayor
hipertrofiay menor edad a diagndstico. Hubo 17 casos de muerte stibita en 12 de las familias portadoras de
la mutacion. El riesgo de M S fue superior, HR: 1,71; 1C95 % 0,98-2,98, p = 0,059.

Conclusiones: Lamutacién 1V S23+1G>A-MY BPC3 se asocia con inicio de la enfermedad a una edad media
y con mal prondstico, con una significativa proporcion de pacientes que desarrolla disfuncién sistélicay alto
riesgo de MS.



