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Resumen

Introduccién y objetivos. Lano compactacion miocardica del ventriculo izquierdo (NCMV1) es un rasgo
morfol dgico de significado incierto debido a su amplia expresividad fenotipica. El objetivo de este estudio es
evaluar la etiologia genética en una cohorte de pacientes con NCMV 1 y establecer una correlacion genotipo-
fenotipo.

M étodos. Los pacientes con criterios ecocardiograficos y por RM cardiacapara NCMV | fueron
prospectivamente incluidos y seguidos en una unidad de miocardiopatias familiares. Se realizé estudio
genético en caso de historiafamiliar de miocardiopatia, cribado familiar positivo o caso esporédico de
miocardiopatia no compactada (NCMV1 y FEVI 50% u otra expresion).

Resultados: En una cohorte de 95 pacientes con NCM V1, 48 (50,5%) cumplieron criterios de inclusion para
realizacion de estudio genético, que fue positivo en 30 casos (62,5%, 31,6% de la cohorte total). El andlisis
de cosegregacion se ha completado en 19 familias (63,3% de |os casos indice positivo) y ha resultado
positivo en 13 (68,4%). Las variantes genéticas més frecuentes fueron en losgenes TTN y MY H7, afectando
a7 (23%) y 6 (20%) pacientes respectivamente. También fueron frecuentes | as variantes genéticasen DSPy
BAG3 (4 y 3 pacientes respectivamente). Otras variantes genéticas que afectaron principalmente a familias
individuales fueron: CASQ2, DMD, KCNJ2, LAMA2, LDB3, MYBPC3, MYOT, NKX2-5, PDLIM3,
RYR2, SCN5A, TBX20, TNNI3, TNNT2y TXNRD2. En total, se identificaron variantes genéticas
sarcomeéricas en 18 casos (60%). Laincidencia de miocardiopatia en la serie global fue del 56,8%. Sin
embargo, hasta 20 pacientes con variantes genéticas (66,7%) tenian FEVI 50%. 12 de estos casos (60%)
tenian dilatacion del V1. Laincidencia de miocardiopatia fue alln mayor entre |os pacientes con variantes
genéticas sarcoméricas (77,8%). 11 de 13 familias con variantes genéticas (84,6%) tenian miembros con
fenotipo de NCMVI.

Conclusiones: La heterogeneidad genéticay en la expresividad fenotipicaindividua y familiar encontrada
en nuestra serie de pacientes con criterios de imagen paraNCMV 1, sugieren que laNCMVI corresponderia
mas a un rasgo morfol 6gico especifico en una enfermedad genética que a una miocardiopatia diferenciada.
Nuestros datos sugieren una expresividad fenotipica mas grave de laNCMV | en pacientes con variantes
genéticas.



