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Resumen

Introduccién y objetivos. La muerte stbita cardiaca (M SC) es una de las principal es causas de muerte
subita (MS) en jovenes, y en mas de lamitad de |os casos tiene un sustrato genético. En nuestro pais no
existe una legislacion que regule la atencidn en casos de M SC para poder llevar a cabo un adecuado cribado
familiar. El objetivo fue analizar la experienciadel convenio de colaboracion entre la unidad de cardiopatias
familiares (UCF) de nuestro centro y €l Instituto de MedicinaLegal (IML).

M étodos: Se estudiaron todos los casos de MSC y €l estudio de los familiares remitidos ala UCF de nuestro
centro desde enero de 2018 hasta |la actualidad. El convenio realizado regula el proceso de atencion ante un
caso de MSC en menores de 55 afios, larealizacion de la autopsia, la recogida de muestrasy la derivacion de
familiares.

Resultados: Se notificaron 8 casos de MSC en jévenes, con edad media de 37,2 + 11,7 afios. El resultado de
laautopsia fue en blanco en 5 casos (62,5%) y 1 caso mostro hipertrofia de ventriculo izquierdo (HVI)
idiopatica. Otros 2 casos el informe macroscopico fue de posible miocardiopatia hipertrofica (MCH) pero no
se recogieron muestras y no se hizo histopatologia. Se hizo autopsia molecular en los 6 casos con panel NGS
para canalopatias y arritmias ventriculares (77 genes) en los casos de autopsia en blanco y panel
enfermedades cardiovasculares (380 genes) en el caso de HVI idiopética. Este estudio detectd un caso de
variante patogénicaen MYH?7 paraMCH junto una variante de factor de riesgo para QT largo, y otro caso
detect6 una variante posi blemente patogénica para MCH en gen FHODS3. Se estudiaron a 15 familiares de los
casos indice diagnosticandose como enfermos 4 casos mediante estudio genético (26,7%) dando de alta al
resto por no ser portadores. Ademés, se estudiaron 31 familiares de 5 casos anteriores a la elaboracion del
convenio con MS sin autopsia disponible. En estos, la tasa de diagnéstico fue del 3,2%, requiriendo
revisiones seriadas posteriores en € resto por ser el estudio cardiol 6gico normal.

Conclusiones: Lacolaboracion entre el IML y la UCF permitio larealizacion de autopsia molecular en la
mayoriade MSC en jovenes con e consiguiente cribado genético familiar. A pesar de ello, lacausadela
MSC no se pudo explicar en el 66,6% de |os casos.



