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Resumen

Introduccién y objetivos. La miocardiopatia no compactada (LVNC) es la miocardiopatia mas
recientemente categorizaday también la mas controvertida en multiples aspectos. AUn es necesario
profundidad tanto en las técnicas diagndsticas como en e conocimiento de su base genéticay sus
caracteristicas anatomopatol 6gicas.

M étodos: Retrospectivamente, se analizaron todos |os corazones trasplantados entre 2009-2017 en un
hospital terciario con un programa de trasplante cardiaco. El diagnostico de LVNC serealiz6 en base alos
criterios de relacion de Burke et a. Las muestras del miocardio se fijaron en formaldehido, embebieron en
parafinay se tifieron con hematoxilina-eosina. Se revisaron las historias clinicas y pruebas de imagen. Se
realizd estudio genético de los genes relacionados con LV NC mediante un panel de NGSy se analizaron las
variantes de acuerdo con ACGM-AMP.

Resultados: De los corazones explantados, 8 cumplieron criterios diagndsticos anatomopatol 6gicos para
LVNC. Todos habian sido trasplantados en fase dilatada, en situacion terminal de insuficiencia cardiaca. La
LVNC no habia sido correctamente diagnosticada por técnicas de imaginacion pretrasplante en el 75%. El
examen histol6gico revel 6 cardiomiocitos hipertroficos, sobre todo en la zona no compactaday nicleos
[lamativamente irregulares (figura). Se identifico fibrosis en 3 casos y la necrosis solo estaba presente en un
corazén explantado. Dos pacientes murieron sin estudio genético. En los 6 pacientes disponibles, se
identificd una variante probablemente patégena (LP) en e 67% (2 pacientes con variantes LP en LMNA y
otros 2 con variantes LP en FLNC). Se encontr6 una variante de significado incierto en MYHG6 en e quinto
paciente. Solo un paciente no tuvo un resultado relevante en el panel genético de LVNC, siendo €l Unico que
presentd LV NC asociado con cardiopatia congénita de esta cohorte.

Cortes (40x) de corazones explantados con LVNC tefiidos con HE. Panel A) Hipertrofia de miocitos. B)
Alteracion de morfologia nuclear de miocitos.

Conclusiones: LaLVNC es unamiocardiopatia que conducir alainsuficiencia cardiaca avanzaday
trasplante cardiaco. El andlisis anatomopatol 6gico ayuda a identificar corazones de LVNC no reconocidos en
pruebas de imagen. El estudio genético es una herramienta Util paraidentificar la causa subyacente e



identificar posibles familiares en riesgo. Ademas, tanto €l examen genético como el histol 6gico abren nuevas
perspectivas para comprender |a enfermedad.



