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Resumen

Introduccién: Nuestro objetivo es revisar la aparicion de fenotipos mixtos en una consulta especializada de
cardiopatias hereditarias.

M étodos: 4.890 individuos en 827 familias fueron evaluados entre febrero 2003 y julio 2012. L as patol ogias
més frecuentemente eval uadas en orden de frecuencia fueron miocardiopatia hipertrofica (MH),
miocardiopatia dilatada idiopética (MCD), sd de Brugada (SB), displasia arritmogénicade VD (DAVD),
mioc. no compactada aislada (MNC), o sd de QT largo congénito (SQTL). Aquellas familias con MNC
aislada fueron reclasificadas en otros diagnésticos si estos estaban presentes en 2 0 més individuos. Se
excluyeron probandos cuyas familias no hubieran sido evaluadas.

Resultados: Paralas patologias més representativas, el nimero de familias evaluadas/nimero de individuos
evaluados y/proporcion de individuos afectados fue: MH 405/2.324/40%; MCD 115/584/42%; SB
121/626/22%; DAV D 42/242/31%; MNC 39/179/39%; SQTL 34/192/37%. En total, 1847 individuos (38%)
presentaron algun tipo de afectacion. En 242 (13%) de los individuos afectados se observaron otras
condiciones (tabla). A destacar la alta prevalencia de estas asociaciones en patol ogias como MCD, MNC
aisladay DAVD (hasta 34% en MCD, destacando presencia de no compactacién en 31% de afectos). Aunque
con menor frecuencia, también algunas canal opatias mostraron rasgos miocardiopaticos, especialmente
MCD, presente en 2% de afectos de SB y 4% de SQTL. LaMNC se asocié con mayor frecuencia a defectos
septales auriculares o ventriculares (18,5% vs 0,9% en resto; p < 0,001). En 6,7% de familias aparecieron
individuos con diagndstico de una miocardio o canalopatia distinta a la predominante en €l resto y en 8% de
familias, el diagnostico predominante en lafamiliaresulto ser diferente a del probando. Ambos tipos de
fendmenos (individuos con formas mixtas y familias con diferentes diagndsticos) tendian a darse de forma
conjunta en las mismas familias (?2 p < 0,001) y se observé similar comportamiento en familias con
mutacion causal conocida.

Figura. Proporcion de individuos afectados y formas mixtas en screening de distintas cardiopatias
hereditarias.



Prevalencia de fenotipos mixtos entre afectados de distintas cardiopatias hereditarias
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Conclusiones: Los fenotipos mixtos (confluencia de rasgos de distintas cardiopatias en un mismo individuo,
o en individuos diferentes de una mismafamilia) son un hallazgo frecuente en el estudio familiar de
cardiopatias hereditarias. No existe diferenciacién estanca entre miocardiopatias y canalopatias y rasgos de
unas pueden estar presentes en las otras.



