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Resumen

Introduccién y objetivos. Lamiocardiopatia no compactada (MCNC) es un diagndstico que carece de
criterios universalmente validados. Esto podria resultar en un «sobrediagndstico, sobretratamiento y
seguimiento innecesario», con la correspondiente carga econémica, social y emocional que estos conceptos
[levan consigo. Sin embargo, la no-compactacion del ventriculo izquierdo (NCVI) si ha sido ampliamente
descrita con criterios de imagen, aunque podriaformar parte tanto de procesos fisiol dgicos adaptativos como
de cuadros patol 6gicos.

M étodos: Se seleccionaron pacientes remitidos a un laboratorio de referencia en genética cardiovascular con
un diagnéstico de NCVI o MCNC. Se analizaron los datos clinicos aportados y € resultado de la
secuenciacion masiva de una libreria de més de 200 genes asociados a miocardiopatias hereditarias.

Resultados: Seincluyeron 1.210 pacientes (edad media al diagnéstico 38,6 afios, 40% mujeres). El 24,7%
(299/1210) de los pacientes obtuvieron un resultado del estudio genético positivo concluyente: variantes
patogeénicas (VP) o probablemente patogénicas (VPP) en genes relacionados con NCVI. Ademés, en un 9,1%
(110) adicional se identifico una variante que, aplicando de manera estrictalos criterios de laACMG, se
clasificé como variante de significado incierto y -sin embargo- se consideré como potencia mente asociada al
fenotipo por este laboratorio, basandose en datos propiosy de laliteratura. En € gréfico se ilustran los genes
implicados, considerando solo los pacientes con VP/VPP. En este grupo de pacientes, el 45% presento otros
fenotipos cardiacos asociados ala NCV1: e 24% presenté miocardiopatia dilatada, € 11% hipertrofica, el 2%
defectos cardiacos septales (variantes en NKX2-5, ACTC1y TBX20) y un 2%, defectos de la conduccion
cardiaca (HCN4, NKX2-5). La diferente distribucion genética en los subgrupos mayoritarios puede
observarse en €l gréfico.

Distribucion genética en no compactacion, no compactacion + miocardiopatia hipertréficay no-
compactacion + miocardiopatia dilatada.

Conclusiones: LaNCVI es una caracteristica morfol 6gica que puede asociarse a procesos fisiol dgicos
adaptativos o formar parte de cuadros clinicos patol 6gicos. Mas del 30% de |os pacientes con NCVI obtiene



un resultado genético clinicamente relevante, el cual ayuda no solo a estadistincién si no ala caracterizacion
del subtipo fenotipico que, probablemente, asocie un mangjo clinico y un pronostico diferenciales.



