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Resumen

Introduccién y objetivos. Las miocardiopatias familiares presentan expresion clinica heterogénea, resultado
de mutaciones en diferentes genes e interacciones ambientales. Nuestro objetivo es evaluar las caracteristicas
basales, |a presentacion clinicay el perfil genético en una serie de familias con diagndstico de miocardiopatia
seguidas en una consulta monografica.

M étodos: Estudio observacional de cohortes retrospectivo. Se analizaron 78 familias (227 individuos) en las
gue se habia detectado un caso indice de miocardiopatia. Se realiz6 valoraciéon clinica completa,
electrocardiograma, ecocardiograma, CardioRMN a casos indices y estudio genético.

Resultados: Un 48% presentaban miocardiopatia hipertrofica, 38,3% dilatada, 9,3% arritmogénicay 4,4%
no compactada. En el 54,4% se objetivaron mutaciones (MY BPC3 50,9%, MY H7 28,9%, TNNT 4,4%,
LMNA 3,5%, otras 12,2%). El 51,7% present6 ateraciones en ECG, 27,9% insuficiencia cardiacay 27,9%
antecedentes familiares de muerte stibita (AFMS). Se observo gue la miocardiopatia hipertréfica fue
predictor independiente para alteraciones el ectrocardiogréficas (0,32-0,8, p = 0,04) y captacion de contraste
tardio de gadolinio en cardiorresonancia (0,1-0,47, p = 0,01). La presencia de miocardiopatia dilatada se
relaciona de manera independiente con la aparicion de disfuncion ventricular (0,02-0,2, p = 0,01) y muerte
stbita (0,42-0,71, p = 0,02). La miocardiopatia dil atada debida a mutacion del gen MY BPC3 predijo de
manera independiente la disfuncion ventricular (0,1-0,47, p=0,01) y los AFMS (0,23-0,78, p = 0,03).

Conclusiones: 1. Los genes mas frecuentemente mutados fueron MYBPC3y MY H7. 2. Lamiocardiopatia
hipertrofica se relaciond independi entemente con ateraciones electrocardiogréficas y retencion tardia de
gadolinio en resonancia cardiaca 3. La miocardiopatia dilatada fue predictor independiente para disfuncién
ventricular y muerte stibita. 4. La mutacion del gen MY BPC3 como causa de miocardiopatia dilatada se
relaciond independientemente con disfuncion ventricular y AFMS.



