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Resumen

Introduccién y objetivos. Las variantes en MY H7 son responsables de entre el 1-5% de los casos de
miocardiopatia dilatada no isqguémica (MCD). Lainformacion acerca de su curso clinico es escasay esta
basada en pequefias series. Buscamos describir la historia natural de laMCD por variantesen MYH7 asi
como establecer larelacion entre lalocalizacion de las variantes y la expresion fenotipica.

M étodos. Serealiz6 un registro retrospectivo internacional de sujetos portadores de variantes patogénicas o
posi blemente patogénicas en MY H7 asociadas al desarrollo de MCD. Se recogieron las caracteristicas
clinicas, electrocardiogréficas y de imagen, asi como los eventos arritmicos (descarga de DAL, taquicardia
ventricular o muerte stibita) o de insuficiencia cardiaca (1C) avanzada (implantacion de asistencia ventricular,
trasplante cardiaco o muerte por |C) durante el seguimiento. L os pacientes se agruparon en 4 categorias en
funcion de lalocalizacion proteicade las variantes: S1, Region conversora, S2y LMM.

Resultados: Seincluyeron 177 pacientes (edad media 39 £ 19,6 afios, 57% varones, 73% con MCD en la
evaluacion inicial) procedentes de 32 centros con un tiempo mediano de seguimiento de 4,2 afios (RIQ: 1,7-
7,7). Latabla muestra las principal es caracteristicas clinicas de |os pacientes. La edad media a diagnostico
de MCD fue 39,8 £ 19,5 afios con una penetrancia del 84% alos 60 afios. 20 pacientes (14%) se
diagnosticaron con 10% o FEVI final > 50% con un incremento absoluto > 5%) durante el seguimiento. La
tasa de eventos arritmicos fue baja (3,1% a 5 afios) y ocurrio en todos |os casos en pacientes con FEVI ?
35%. Un total de 12 pacientes (8,6%) recibieron un trasplante cardiaco y 8 (5,8%) fallecieron por IC. Los
pacientes con variantes en la region conversora presentaron un mayor riesgo de eventos arritmicosy de IC
(HR 7,98, 1C95%: 3,2-19,8; p 0,001).

Caracteristicas clinicas



Edad (afos)

Sexo femenino

Enfermedad neuromuscul ar

Fibrilacién auricular previa

Dispositivos

Marcapasos

DAI

Morfologiadel QRS

BRD

BRI

TICV

Extrasistoles ventriculares (>
500/dia)

TVNS

Grosor miocardico, mm

FEVI (%)

No compactacion

Global (N = 177)

38,8 (19,6)

77 (43,5%)

2 (1,1%)

11 (7,3%)

3 (1,7%)

3 (1,7%)

7 (4,2%)

12 (7,3%)

18 (10,9%)

8 (10,4%)

16 (16,8%)

9,6 (2,0)

41,1 (14,9)

60 (34,5%)

Sin MCD en

primera evaluacion

(N =47)

31,3 (19,6)

25 (55,3%)

1(2,1%)

0 (0%)

0 (0%)

0 (0%)

1 (2,4%)

1 (2,4%)

3(7,3%)

1 (5,6%)

1 (4,6%)

9,1 (2,0)

58,9 (4,8)

12 (25,5%)

MCD en primera
evaluacion (N =

130)

41,5 (19,0)

51 (39,2%)

1(0,8%)

11 (9,7%)

3 (2,3%)

3 (2,3%)

6 (4,8%)

11 (8,9%)

15 (12,1%)

7 (11,9%)

14 (20,5%)

9,8(1,9)

34,6 (11,7)

48 (37,8%)

0,003

0,06

0,45

0,046

0,32

0,35

0,44

0,08

0,10

0,001

0,13



TAPSE ( 17 mm) 8 (9,9%) 0 (0%) 8 (12,5%) 0,13
RTG en RM 20 (27%) 0 (0%) 20 (33,9%) 0,008

BRD: blogueo de rama derecha; BRI: bloqueo de ramaizquierda; TICV: trastorno inespecifico dela
conduccién ventricular; FEVI: fraccion de eyeccién del ventriculo izquierdo; RTG: realce tardio gadolinio.

Figura central.

Conclusiones: LaMCD por variantes en MY H7 se caracteriza por presentar una €l evada tasa de diagnésticos

a edades tempranas, una tasa de remodelado inverso baja, y rasgo de no compactacion en un nimero
significativo de pacientes. Laincidencia de eventos arritmicos y de | C avanzada es menor gue en otras causas
genéticas de MCD vy las variantes en laregion conversora se asocian a un peor prondstico.



