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Resumen

Objetivos. En momentos de crisis las val oraciones econdmicas se basan en abaratamiento de costes
inmediatos sin contabilizar ahorros a medio plazo. Sin embargo, |as sociedades cardiol gicas recomiendan el
estudio genético (EG) en miocardiopatia hipertrofica (MCH) parafacilitar la evaluacion de familiares.
Nuestro objetivo fue validar esta coste-efectividad en nuestra serie mediante una sencilla comparacion: gasto
en EGs versus ahorro generado al evitar las visitas sucesivas de familiares fenotipo (F) y genotipo (G)
negativos (F-G-).

M étodos: Seincluyeron 68 familiares de 7 familias con MCH (38,3 £ 21,7 afios, 0-84 afios). En los
probandos se secuenciaron los genes MY H7, MYBPC3, TNNI2, TNNI3y TPM1 (2.000 euros/probando). El
hallazgo de mutacion/es conllevo su estudio en cascada en e resto de familiares (200 euros/mutaci én/sujeto
subcontratando servicios, 100 euros en € hospital). EIl ECG y e ecocardiograma (ECO) clasificaron alos
familiares seguin su fenotipo. Se contabilizo €l n.° de visitas que hubieran sido necesarias (segun guias
vigentes) en |os sujetos F-G- en caso de no poder darles el ata por no disponer del EG. Cada visita sucesiva
fue valorada en 175 euros incluyendo ECG y ECO.

Resultados: En 6/7 familias se identificaron un total de 8 mutaciones. En las 6 familias con EG+

(64 familiares), 20 familiares eran F+G+, 16 F-G+, 2 Fdudoso (HTA y HVI) G-y 26 F-G-. Se dieron

29 dtas con ahorro de 151 visitas: 26 F-G-, 2 Fdudoso G- y 1 F-Gdesconocido (fin de seguimiento). El gasto
en EG de las 7 familias fue de 27.800 euros (con EG familiares en el hospital: 20.900 euros) y €l gasto por
visitas ahorradas de 26.425 euros. Esta diferenciaafavor de los EG podria haber sido mas evidente si se
hubieran obviado los EG de los familiares F+ con mutacion familiar avalada claramente como patogénica en
laliteratura.

Conclusiones: Aun sin tener en cuenta beneficios adicionales del EG (psicol dgicos, permisos laborales para
revisiones...) laestrategia de realizar EG en nuestra serie ha permitido un ahorro presupuestario que
previsiblemente ira creciendo puesto que las familias estan en continua expansion por NUeVos naci mientos,
naci mientos que generan a su vez un mayor nimero de visitas en el seguimiento potencia mente ahorrables, y
que €l gasto en estudios familiares es minimo una vez identificada la mutacion causal en una familia dada.
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