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Resumen

Introduccién y objetivos. Lamiocardiopatia dilatada (MCD) se clasifica habitualmente en isquémicay no
isquémica (MCDNI). Sin embargo, |los pacientes con MCDNI representan un grupo heterogéneo en etiologia
y pronéstico. Los objetivos de este estudio han sido conocer la prevalenciade MCDNI de causa genéticay
los genes mas frecuentemente causantes, y comparar las caracteristicas de los pacientes en funcién del
resultado del estudio genético.

M étodos: Se harealizado estudio de 71 genes causantes de MCD en 161 pacientes con MCDNI de una
Unidad de Insuficiencia Cardiacay Cardiopatias Familiares. Segun € resultado, se han clasificado en
MCDG+ cuando se ha detectado una variante patogénica o probablemente patogénicay en MCDG- cuando
no. Se han comparado |os datos demogréficos, clinicosy terapéuticosy se han analizado |os genes causantes.

Resultados: El estudio genético ha resultado positivo en un 18% de los casos. La comparacion de los
pacientes con MCDG+ vs MCDG- no ha mostrado diferencias significativas en sexo (69 vs 75% varones),
edad (54 vs 53 afios), fraccion de eyeccion (28 vs 29%), NTproBNP (4.750 vs 3.742 ng/l), diametro
telediastdlico (59 vs 62 mm), tratamiento médico, implante de dispositivos ni remodelado reverso (30 vs
34%). Los genes més frecuentemente af ectados son |os sarcoméricos (69%), mayoritariamente truncamientos
en TTN (66%) y MY BPC3; seguidos de |os desmosomicos (10,2% PKP2, DSPy CTNNA3) y de los genes
de lamembrana nuclear (10,2% LMNA y RBM20).

Conclusiones: El estudio genético permite establecer un diagndstico etiol égico especifico en un 18% de los
casos de MCDNI, pacientes que resultarian de lo contrario indistinguibles por caracteristicas clinicas,
permitiendo asi gjustar €l tratamiento segiin el prondstico concreto y facilitando el cribado familiar.



