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Resumen

Introduccién y objetivos. Identificar una cardiopatiafamiliar como causa de muerte subita cardiaca (M SC)
es clave para prevenir eventos en las familias afectadas. El estudio genético es Util en estos casos, pero su
rentabilidad aumenta cuando se dirige hacia un fenotipo conocido. Nuestro objetivo fue analizar 1os casos de
MSC por cardiopatia familiar o sospecha de la misma derivados a nuestro centro, asi como la rentabilidad del
estudio genético y familiar en este contexto.

M étodos: Estudio unicéntrico y retrospectivo, en el que se recogié lainformacion clinicay genética de 29
casos de M SC estudiados con autopsia forense y remitidos desde el Instituto de Medicina Legal ala consulta
de cardiopatias familiares. Se analizé larentabilidad del screening de los familiares de primer grado y €l
estudio genético segun la sospecha fenotipica, asi como el impacto clinico en los familiares estudiados.

Resultados: Laedad media de los casos de MSC fue de 38,7 afios, 66% varones. El diagndstico tras autopsia
fue miocardiopatia en 14 casos (48%) (5 hipertroficas, 4 dilatadas, 4 arritmogénicasy 1 hipertrofia con
dilatacion biventricular), diseccion adrtica en 6 casos (21%) y «autopsia blanca» en 9 casos (31%). Se
estudiaron 134 familiares (4,6 familiares/paciente) y se realizé estudio genético en 28 familiares (23 autopsia
molecular y 5 familiares con fenotipo, en 1 caso no hubo muestra disponible). El estudio genético aislado fue
positivo en 8 familias (28%) y el estudio clinico en 10 familias (34%). La combinacién del screening clinico
y genético permitio detectar la enfermedad subyacente en 12 familias (41%), cuyas caracteristicas se
describen en latabla. En cuanto alos familiares evaluados, €l impacto clinico del estudio fue del 39% (24
familiares tuvieron diagndstico clinico por fenotipo, 7 fueron portadores sin fenotipo de una variante
patogénicay 22 tuvieron estudio genético negativo).

Caracteristicas de las familias con diagndstico clinico o genético
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HVI: hipertrofia ventriculo izquierdo; M: mujer; MCD: miocardiopatia dilatada; MCH: miocardiopatia
hipertréfica; QTc: intervalo QT corregido; V: varén; VI: ventriculo izquierdo; VSI: variante de significado
incierto.

Conclusiones: En laactualidad, larentabilidad del estudio genético aislado en pacientes con MSC contintia
siendo limitada. En nuestro estudio comprobamos que a combinar estudio clinico y genético la rentabilidad
diagndstica aumenta, |0 que permite prevenir nuevos eventos en estas familias.



