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Resumen

Introduccién y objetivos. Las mutaciones en genes sarcoméricos son la principal causa de la miocardiopatia
hipertrofica (MCH), si bien la historia natural se ha descrito de forma pobre. Describimosy analizamos la
correlacion genotipo-fenotipo de la primera cohorte multicéntrica de pacientes portadores de truncamientos
en proteina C enlazadora de miosina (MY BPC3).

M étodos: Estudio retrospectivo de 188 pacientes portadores de un truncamiento en MY BPC3 seguidos en las
unidades de cardiopatias hereditarias del CIBER CV hasta 2021. Se recogieron los datos clinicosy de
exploraciones complementarias. Se realizé un seguimiento de 3,91 afios.

Resultados: El 61,5% de |os pacientes presentaban una variante tipo cambio en la pauta de lecturay el

38,5% unasin sentido. La mayoria eran varones (57,2%), jovenes (40,22 + 18,2 afos) y con una carga de
comorbilidad baja (tabla). Se encontraban mayoritariamente asintométicos (57,2%) al diagnéstico, siendo
disnea (29,9%) el motivo de consulta principal y apareciendo las pal pitaciones tan solo en el 12,3% de los
casos. El comportamiento eléctrico (ECG) fue discreto, manteniendo el ritmo sinusal (89,8%) sin alteraciones
[lamativas del QRS/repolarizacion. De haberlas, el 11,7% presentd Q en carainferior y el 18,1% alteraciones
delaondaT enlacaralateral. Lacohorte tenia unaincidencia baja de arritmias ventriculares (14,4% TVNS
y 16,4% EV). El fenotipo ecocardiografico mas comun fue la presencia hipertrofia ventricular de predominio
asimétrica (60,4%), pese aque solo el 21,4% mostraban datos de crecimiento ventricular en ECG, y
presentaban buena funcion ventricular (65,6 + 9,8%) que se corroboré en estudio por resonancia (65,8 £
11,3%). Ademés, presentaban real ce tardio parcheado, de predominio septal (28,3%). Finalmente, 30% de los
portadores sin fenotipo lo desarrollaron en € seguimiento. La presencia de complicaciones fue baja con un
8,6% de eventos mayores 'y un 6,9% de muertes, de predominio cardiovascular.

Caracteristicas basales



Variable

Hipertension

Diabetes

Enfermedad renal estadio IV

Tabaco

Ejercicio competitivo

Obesidad

Fibrilacion auricul ar

ECG

QRS normal

Trastorno conduccion

Bloqueo rama derecha

Blogueo ramaizquierda

Imagen de pseudoinfarto

Hipertrofia ventricular izquierda (V1) méximaen
ecocardiograma de seguimiento (mm)

Fraccion eyeccion VI (%)

Obstruccion tracto salida VI (%)

Tamafio auriculaizquierda

Vaor (media, %)

33 (17,6%)

21 (11,2%)

8 (4,3%)

32 (17,1%)

9 (4,8%)

15 (8%)

17 (9,1%)

141 (75,4%)

20 (10,7%)

8 (4,3%)

5 (2,7%)

23 (12,3%)

18,558 + 7,39

65,6 + 9,8

21 (11,2%)



Diametro AP (mm) 39+81

Area(cm?) 21,8+58
Presenciarealcetardio 53 (28,3%)
Taquicardia ventricular no sostenida 27 (14,4%)
Taquicardia ventricular sostenida 5(2,7%)
DAI prevencion secundaria 3 (1,6%)
Descarga apropiada DAL 7 (3,7%)
Trasplante cardiaco 5(2,7%)
Muerte 13 (7%)
Muerte slbita 1 (7,5%)
Insuficiencia cardiaca terminal 5 (38,5%)
Otra causa cardiovascular 2 (15,5%)
No cardiovascular 5 (38,5%)

Tasa de eventos mayores y muerte.

Conclusiones: Se presentala primera cohorte de pacientes portadores de truncamientosen MYPBC3. La
penetrancia cal culada de este grupo de variantes fue un 30%, con un fenotipo poco expresivo. La principal
complicacion fue menor, en forma de arritmias no complejas (extrasistoles ventricularesy TVNS). El
prondstico de esta entidad es bueno, con unatasa de mortalidad y eventos mayores de 0,9 y 1,5 por cada 100
paci entes-afio respectivamente.



