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Resumen

Introduccién y objetivos. Bajo e concepto de miocardiopatia dilatada (MCD) se recoge un grupo muy
heterogéneo de etiologias. El 30-50% de |os casos son familiares, sin embargo, €l rendimiento del estudio
genético mediante un panel amplio de next-generation-sequencing (NGS) en ausencia del fenotipo en
familiares es limitado y favorece los fal sos positivos (variantes de significado incierto). Nuestro objetivo es
analizar retrospectivamente la rentabilidad del uso de un panel amplio de NGS en pacientes con MCD no
isqguémica (MCDNI) sin estudio familiar previo.

M étodos. Seincluyeron pacientes con MCDNI tras eval uacion cardiol 6gica (electrocardiograma (ECG),
ecocardiografia, resonancia magnética, Holter de 24h) en consulta genera y sin estudio familiar previo
remitidos a consulta especializada de cardiopatias familiares. Se realizé test genético por NGS 96 genes que
fue interpretado por un equipo experto de genetistas y cardidlogos. Se definid como positivo si se
identificaba al menos una variante probablemente patogénicay negativo si no se detectaba variante o era de
significado incierto.

Resultados: Seincluyeron 23 casos (17 varones; 57,7 + 13,5 afios). El 80% (19) contaba con antecedentes
familiares de cardiopatia. Los principales motivos de estudio fueron lainsuficiencia cardiaca (47,8%) y €
dolor torécico (21,7%). En el ECG, e hallazgo mas frecuente fue lainversién de onda T en carainferolateral
(56,5%) y la presencia de bajos voltajes en precordiales (47%). El 36,4% (8) de los casos era portador de una
variante potencial mente patogénica (Ffigura). En 5 de ellos (62,5%) la enfermedad se habia atribuido a otra
etiologia (1 miocarditis, 1 endlica, 2 hipertension, 1 periparto). El tiempo medio desde el diagnéstico de
MCDNI hasta el estudio NGS fue de 5 afios aproximadamente (61,59 + 45,55 meses). No se hallaron
diferencias fenotipicas en ECG y ecocardiografia entre ambos grupos, salvo que los casos con NGS positivo
presentaron con mas frecuencia episodios de taguicardia ventricular no sostenida (TVNS) (62 frente a 13%; p
=0,022).

Resultados NGS 96 genes en una cohorte de miocardiopatia dilatada no isquémica.



Conclusiones: El estudio genético aislado podria diagnosticar a méas del 30% de pacientes con MCDNI y sin
estudio familiar. La ausencia de atencion especializada puede retrasar hasta 5 afios € diagndstico genético de
pacientes con MCDNI. Estos datos apoyan €l empleo del test genético en el tratamiento clinico habitual de
esta patol ogia.



