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Resumen

Introduccion y objetivos. Lamiocardiopatiano compactada (LVNC) es la miocardiopatia més
recientemente categorizaday también la més controvertida. Es una entidad genéticamente heterogénea,
familiar o esporadica. Aun es necesario profundizar en el conocimiento de su base genéticay técnicas
diagnosticas.

M étodos: Se seleccionaron |os pacientes consecutivos remitidos ala Unidad de Cardiopatia Familiares, con
diagndstico certero de LVNC aislada por: @) criterios CRM entre 2007-2015 o b) criterios de anatomia

patol 6gi ca (trasplantados) entre 2009-2017. Se realizé estudio genético alos 37 pacientes incluidos mediante
un panel de NGS (MYBPC3, MYH7, TNNI3, TNNT2, TPM1, TNNC, MYL1, MYL2, ACTCL, FLNC,
MIB1, TAZ, LDB3, DTNA, HCN4, RYR2, LMNA, NKX2-5, MYH6, PRDM16, ACTN2, DMD, DNAJC19,
FHL1y PLN), asi como estudio de segregacion. La patogenicidad de |as variantes se evalud segin ACMG-
AMP. Lainformacién clinica se evalué mediante revision de los registros médicos, incluyendo
ecocardiogramas periédicos.

Resultados: Se identificaron variantes patogénicas o probablemente patogénicas en 10 pacientes (grupo 1),
benignas en 21 (grupo 2) y significado incierto en 6 (grupo 3). Mientras que en € grupo 1, lamayoria
presentaban disfuncion ventricular o deterioro durante el seguimiento; en el 2, laFEVI eranormal o mejord
durante el seguimiento (figura). Tanto la presencia de fibrosis en la CRM como la historiafamiliar de
miocardiopatia, se concentraen e grupo Al. En cambio, en € grupo 2 puede identificarse un posible factor
desencadenante de LVNC en casi 1 de cada 4 pacientes. Sin embargo, |0s accidentes cerebrovascul ares,
estaba presente en ambos grupos. El rendimiento diagnéstico genético fue del 27%, alcanzando € 70% en los
pacientes con disfuncion ventricular grave o que empeora durante el seguimiento. Con €l cribado genético, se
identificaron 18 parientes en riesgo y 30 no portadores. La variabilidad fenotipicaintrafamiliar se encontro
con frecuenciaz MHC en 4 familiasy MCD en 3.

Evolucion de la funcion ventricular en el seguimiento.

Conclusiones: LaLVNC es unamiocardiopatia heterogénea con diferentes manifestacionesy prondstico.
Los pacientes con LVNC aisladay una variante genética causal parecen tener una peor evoluciéon delaFEVI
en comparacion con aquellos sin una causa genética identificada. Las pruebas genéticas son una herramienta
atil paraidentificar la causa subyacente de la LV NC, a posibles familiares en riesgo y dar de alta aindividuos



Sanos.



