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Resumen

Introduccién y objetivos. Lainsuficiencia cardiaca es una de las principal es causas de muerte cardiaca en
los paises desarrollados. En ultimo término, la realizacion de un trasplante cardiaco es el Unico tratamiento
efectivo. El objetivo de este estudio seria caracterizar genéticamente una cohorte de pacientes diagnosticados
de enfermedad cardiovascular que se han sometido finalmente a trasplante cardiaco.

M étodos: Se secuenci6 un panel de 209 genes asociados a patol ogias cardiovasculares en un total de 92
paci entes trasplantados, mediante chips semiconductores en un equipo on GeneStudio S5 Sequencer (lon
Torrent), utilizando los softwares de andlisis propios de la plataforma, Variant Caller, e lon Reporter.

Resultados: Seidentificaron un total de 44 pacientes portadores de variantes raras (ya sea, no descritas o con
unafrecuenciaen gnomAD ? 0,0001). Veintiocho pacientes presentan una Unica variante (64%), doce de
ellos portan 2 variantes (27%), 3 son portadores de 3 variantes (7%), y solamente hemos identificado un caso
con 4 variantes (2%), para un total de 65 variantes identificadas (figura). LIamala atencién el ato porcentgje
de portadores de mas de una variante (36%), o cual infiere valor ala secuenciacion de paneles amplios
asociados a varias patol ogias cardiovasculares. Once pacientes son portadores de al menos una variante
clasificada como patogénica por la base de datos ClinVar, otros diez portan al menos una variante de
significado incierto o con clasificacidn conflictiva, y €l resto no tienen clasificacion. El motivo de trasplante
de estos portadores se divide en: treintay 5 casos debido a miocardiopatia dilatada (80%), 7 casos la causa
fue debida ainfarto agudo de miocardio (16%), un caso a miocardiopatia restrictiva (2%), y otro caso a
miocardiopatia hipertréfica (2%) (figura).
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Distribucion de las variantes identificadas en la cohorte de trasplantados y motivo de trasplante de los
MiSMOS.

Conclusiones: Seidentificaron un porcentaje significativo de variantes genéticas nuevas o raras en genes que
podrian estar asociados con enfermedades cardiovascul ares en una cohorte de trasplantados de corazén. La



deteccion de estas variantes podria ayudar a predecir el riesgo de desarrollar una enfermedad cardiovascular
y de estaforma, poder diagnosticar de forma precoz estas enfermedades. Sin embargo, se deben de hacer
estudios adicionales de cosegregacion familiar y funcionales paralograr una clasificacion mas precisade las

variantes.



