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Resumen

Introduccién: En cardiopatias familiares (CF), el diagnostico precoz es fundamental para el consejo genético
y la prevencion de muerte subita. El despistaje familiar en pacientes con CF esimprescindible. El estudio
genético en las CF permite confirmar o descartar la enfermedad en algunos casos. La rentabilidad diagnéstica
del test genético varia (30-60%) seguin tipo de cardiopatiay su interpretacion no siempre es facil. El
seguimiento clinico de lafamilia esimprescindible en la mayoria de | os casos.

Objetivos. Conocer los resultados del diagnéstico y despistaje de CF en familias (F) afectadas utilizando las
herramientas diagndsticas actuales y dentro de un programa especializado y multidisciplinar.

M étodos: Seidentificaron 133 F con CF, un total de 340 individuos (p), en una consulta de referencia de CF
entre junio 2011 y octubre 2012. Se harealizado un andlisis descriptivo de 50 variables demogréficas,
clinicasy genéticas.

Resultados: Las CF se dividen en: 53% (71F) hipertréfica (MH), 16% (21F) dilatada (MD), 8% (10F) no
compactada (MNC), 7% (9F) arritmogénica (MA), 5% (6F) QT largo (SQL), 4% (5F) sindrome de Brugada
(SB) y 9% (11F) miscelanea (ataxia de Friedrich, distrofias, miopatias, defectos de conducciony TVPC). En
el 29% habia antecedentes de M S. Se estudié una mediade 4 + 3p/F (37% familiares/F) con un tamafio
medio 11 + 6p/F. Serealizd test genético en 59% de F, encontrandose alguna variante genética en 57% de
ellas (44F). En 28% (22F) la variante era conocida permitiendo estudio en cascada. De los 221 familiares
(edad 38 + 11 afnos) se estudid mediante resonancia 30% (104p). Se ha diagnosticado un 13% (29p) de
nuevos casos. Se realizo test genético al 50% (111p), que fue positivo con mutacion descrita en laliteratura
en 29% (64p). Los resultados del diagndstico en base al test genético se muestran en latabla.

Resultados diagnosticos del estudio genético

n=64 Fenotipo (-) Fenotipo (+)

Genotipo (-) 14% (31p) 0% (Op)

Genotipo (+) 10% (22p) 5%(11p)




Resultados del diagndstico genético y fenotipico en 64 familiares pertenecientes afamilias con mutacion
descrita. Se descarta cardiopatia en 31 individuos (14% del total). Portadores 22 (10%). Enfermos 11

(5%).

Conclusiones: El estudio sistematico de familiares es complejo y necesita programas especificos y
centralizados que permitan acceder al maximo nimero de miembros de unafamilia. La correcta
identificacion de familiares sanos sin potencial desarrollo de enfermedad, la confirmacion de nuevos casosy
el seguimiento cercano de portadores se lleva a cabo gracias al estudio genético en 1 de cada 3 familiares

estudiados en nuestra serie.



