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Resumen

Introduccion y objetivos: Durante la Gltima década han aparecido varios scores derivados del fenotipo de
los pacientes con diagndstico clinico de miocardiopatia El hipertrofica (MCH) que proporcionan la
probabilidad pretest de obtener un resultado positivo del estudio genético. Nuestro objetivo fue valorar y
determinar si la puntuacion predictora de test genético positivo basada en el fenotipo de la ClinicaMayo es
aplicable ala poblacién atendida en nuestro centro.

M étodos. Estudio de cohortes retrospectivo realizado en los dos primeros afios de funcionamiento de una
consulta de cardiopatias familiares. Se recogieron mediante larevision de la historia clinicalos parametros
del score de la Clinica Mayo. El estudio fue aprobado por la Comisién de Direccién del Centro.

Resultados: Seincluyeron 111 pacientes (varones 68%, edad al diagnostico 52,1 + 13,6 afios), distribuidos
en dos grupos en funcion del resultado del estudio genético (40 positivo vs 71 negativo). Se analizaron los 6
marcadores clinicos que componen el score de la Clinica Mayo. Tanto la edad al diagndéstico inferior a45
anos (55 vs 15%; p 0,01), el antecedente familiar de miocardiopatia hipertrofica (52 vs 25%; p = 0,004) y
muerte stbita (35 vs 14%; p = 0,010), € grosor maximo de la pared ventricular mayor o igual a20 mm (55
vs 55%; p = 0,043), la presencia de septo reverso (62 vs 17%; p 0,001) como el antecedente de hipertension
arterial (28 vs 51%; p = 0,018) presentaron diferencias significativas entre ambos grupos. La mayoria de los
pacientes (77%) presentaron una puntuacion entre -1y 2 (tabla). Lafigura muestra el rendimiento del estudio
genético para cada puntuacion tanto en la cohorte original de la Clinica Mayo como en la cohorte de nuestro
estudio. El rendimiento del estudio genético varid desde el 0% para el grupo con puntuacion -1 hasta 88,9%
parael grupo con puntuacion de 4 con un incremento progresivo del rendimiento conforme se incrementala
puntuacion (p 0,001). Para el subgrupo con la puntuacion mas alta el rendimiento fue tan solo del 50% pero
incluso exclusivamente a dos pacientes.

Distribucion de pacientes segun puntuacion del score de laclinica Mayo

Genotipo positivo (n Genotipo negativo (n D

Total (n=111) - 40) - 71)



Score clinicaMayo

-1 18 (16) 0(0) 18 (25)
0 26 (23) 4 (10) 22 (31)
1 22 (20) 6 (15) 16 (23)
0,001
2 20 (18) 12 (30) 8(12)
3 14 (13) 9(23) 5(7)
4 9(8) 8 (20) 1(1)
5 2(2) 1(2) 1(1)

L os valores expresan proporciones n (%).

Rendimiento del estudio genético segun puntuacion del score de la Clinica Mayo (%).

Conclusiones: Encontramos una tendencia significativa en la asociacién de una puntuacion mas alta con la
probabilidad de un resultado positivo del test genético en nuestra cohorte. El rendimiento del estudio
genético por subgrupo en funcion de las puntuaciones fue similar a de la cohorte original de la Clinica
Mayo.



