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Resumen

Introduccion y objetivos. Lamuerte sibita cardiaca es una muerte natura e inesperada. Una gran parte de
estas ocurren durante el gjercicio, sobre todo como consecuencia de cardiomiopatia isquémicay
cardiomiopatias. La autopsia diagnostica gran parte de estas muertes pero muchas de ellas quedan sin
resolver, sobre todo en jovenes.

M étodos: Nuestro objetivo eraidentificar la predisposicién genética ala muerte stbita cardiaca en una
cohorte de 52 casos 50 afios que fallecieron durante el gjercicio y en los cuales la autopsia no identifico causa
concluyente de la muerte, quedando clasificadas como muerte arritmicainducida por gercicio. Paraeste fin
se realiz6 estudio genético de secuenciacion masiva.

Resultados: Nuestra cohorte mostré un predominio masculino (12:1). Casi lamitad de las muertes
ocurrieron en individuos entre 41-50 afios. El fallecimiento ocurrié mientras corrian en €l 46,15% de casos.
El andlisis genético identifico 83 variantes raras en 37 muestras (71,15%). De todas las variantes raras, €
36,14% se clasificd como deletéreo, dando una explicacién razonable de la muerte al 53,84% de |os casos.

Conclusiones: Un andlisis exhaustivo de genes asociados a muerte stibita cardiaca permitié identificar
alteraciones genéticas gque predisponen a muerte subita cardiaca en més del 50% de los casos, €l gercicio fue
el inductor de laarritmia maligna.



