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Resumen

Introduccion y objetivos. La causa méas comin de miocardiopatia hipertréfica (MCH) es la mutacion de
genes sarcomericos. En un 40%, el gen implicado es el MY BPC3, con curso clinico mas benigno y expresion
mas tardia que laM CH por mutacién de otros genes del sarcomero. Se describe el fenotipo y la presentacion
clinica de los pacientes portadores de la variante missense p.Arg502GlIn en el gen MY BPC3, patogénica para
MCH.

M étodos. Se analiza alos pacientes portadores de la variante previamente descrita, en una unidad de
cardiopatias familiares desde enero de 2018 hasta abril de 2019. Los criterios utilizados para el diagnostico
de laMCH fueron los de la guia de préactica clinica de la Sociedad Europea de Cardiologia (ESC) de 2014.

Resultados: Se valoraron en la consulta 529 pacientes, identificando a 23 (4,3%) como portadores de la
variante p.Arg502GIn en el gen MY BPC3, pertenecientes a4 familias diferentes. Se realizaron los estudios
familiares, detectando 10 portadores sin fenotipo y 11 afectados de MCH. Ademés, hubo 3 casos de
miocardiopatia no compactada (MNC), todos ellos menores de 40 afios. La edad mediaa diagndstico de
MCH fue aproximadamente de 50,8 + 16 afios siendo el 63,6% varones. Solo un paciente tenia fibrilacion
auricular. El grosor medio parietal fue de 17,42 + 3,5 mm, el 36,4% tenian auriculaizquierda dilataday solo
se detecto 1 caso con fibrosis mediante cardiorresonancia. Ningun paciente tenia obstruccion dinamicaen
tracto de salida del ventriculo izquierdo ni basal ni con Valsalva. La estimacién media de riesgo de muerte
subita a5 afios mediante la calculadora de la ESC fue del 1,84%. Solamente un paciente tuvo taquicardia
ventricular no sostenida, al que se le implant6 un desfibrilador automético en prevencion primaria, ya que
ademés teniafibrosis miocardica. No ha presentado tratamientos hasta la actualidad.

Conclusiones: LaMCH producida por lavariante p.Arg502GIn en el gen MY BPC3 presenta una penetrancia
altaalos 60 afios, fenotipo més grave en varones pudiendo causar MNC en individuos jovenes. En nuestra
serie se observé un curso clinico favorable, con fenotipo frecuentemente poco agresivo y con bajo riesgo de
muerte subita.



