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Resumen

Introduccién y objetivos. La busqueda de asociaciones entre variantes genéticas y ciertas patol ogias
cardiacas es un tema de actualidad, especialmente a medida que se mejoran las técnicas de secuenciacion del
ADN. Serevisalaexperienciainicial del andlisis genético y su rentabilidad en una poblacion de pacientes
con miocardiopatias.

M étodos. Los pacientes afectos de miocardiopatias estructurales fueron derivados ala unidad de genética
para secuenciacion del ADN. Se aplico el test de secuenciacion Cardio-GeneSGKit-MCP CE (90 genes) con
los filtros adecuados a la patol ogia sospechada.

Resultados: Se estudiaron 17 pacientes mediante val oracion cardiol 6gica clinica, electrocardiograficay
ecocardiogréfica. A 15 también se practicd resonancia magnética cardiaca. El fenotipo referido en el
momento del diagnostico fue: 10 miocardiopatia hipertréfico (MCH); 2 miocardiopatia dilatada (MCD); 1
miocardiopatia no compactada; 1 rodete subadrtico; 3 fenotipo dudoso (2 MCH frente a hipertensivalatleta; 1
MCD frente a aritmogeénica biventricular (MCA). El andlisis genético detectd variante patogénica (mutacion)
en 3 delos 17 pacientes (18%), asi como variante de significado incierto en otros 3 (18%). En € resto (64%)
el resultado fue negativo. Las variantes patogénicas fueron: ¢.5318delt del gen DSP en una miocardiopatia
dilatada frente a aritmogénica; e ¢1595.delG gen MY BPC3 en una miocardiopatia hipertrofica; Y el ¢.463C
> G del gen MY L3 en otra miocardiopatia hipertréfica. Una de estas variantes no habia sido descrita
previamente.

Conclusiones: Laexperienciainicial del estudio genético en una pequefia poblacion de pacientes con
miocardiopatia tuvo un rendimiento aceptable, con deteccion de variante patogénica en un 18% y de incierta
en otro 18%, con utilidad diagnésticay de despistaje familiar.



