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Resumen

Introduccioén: Lamiocardiopatia hipertréfica (MCH) se caracteriza por hipertrofia de cardiomiocitosy
fibrosis. Es una enfermedad autosomica dominante debida a mutaciones en genes del sarcomero. Ha sido
descrito unarelativa baja tasa de mortalidad en estos pacientes y €l diverso prondstico parece estar
determinado por diferentes factores clinicos y demogréficos. Se ha sugerido que cambios en |os genes no
sarcoméricos podrian contribuir ala gran heterogeneidad observada en las manifestaciones fenotipicas de
esta enfermedad.

M étodos: Se analizé 2 polimorfismos de genes no sarcomeéricos en 165 pacientes de MCH (50,1 + 15,0 afios,
70,8% varones) y 136 controles de similares caracteristicas. El polimorfismo del gen COL1A1 (Colageno
tipo | alfa-1) en laregion reguladora, provoca una disminucion en su sintesis. Otro polimorfismo, en el gen
del receptor adrenérgico ?-1 (ADRB1) se ha asociado a remodelado del ventriculo izquierdo. Los pacientes
se sometieron a una mediana de seguimiento de 49,5 (25,8-77,0) meses, registrando |os eventos de nuevo
ingreso hospitalario y sus causas.

Resultados: Ladistribucion de frecuencias alélicas de ambos polimorfismos no mostraron diferencias entre
pacientes y controles (ambos p > 0,05). 35 pacientes (21,2%) necesitaron ingreso hospitalario durante el
seguimiento (18,5% por insuficiencia cardiaca, 22,2% por arritmias auriculares, 11,1% por arritmias
ventriculares, 29,6% por cardiopatia isquémica, 14,8% por ictusy 3,7% por otras causas), con unatasa de
ingreso del 8,75% y afo. En el andlisis de Cox se observo que los pacientes no portadores del alelo
polimérfico del gen COL1A1, asi como los portadores del polimorfismo en homocigosis del gen

ADRB1 presentan mayor riesgo de ingreso hospitalario [HR: 3,01 (IC95% 1,36-6,64); p = 0,006], [OR: 2,32
(1,18-6,59); p = 0,015]. El andlisis multivariado tras gjustar por variables clinicasy demogréficas revel 6 que
tanto lano presencia del alelo polimdérfico de COL1A1 (2046G > T) [HR: 3,02 (1,33-6,84), p = 0,008] como
el polimorfismo ADRB1 (R389G) en homocigosis [OR: 2,01 (1,01-4,31); p = 0,046], permanecieron como
variables independientes predictivas de ingreso hospitalario.

Conclusiones: Nuestro estudio sugiere que los polimorfismo COL1A1 (2046G > T) y ADRB1 (R389G) son
predictores independientes de un peor prondstico en pacientes con MCH, apoyando laimportancia de los
genes no sarcomericos en su fenotipo.



