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Resumen

Antecedentesy objetivos. La hipertrofiaidiopéticadel ventriculo izquierdo (ILVH) es diagnosticada post-
mortem en un porcentaje significativo de los casos de muerte stbita (15%). Norma mente, consiste en una
hipertrofia concéntrica sin causa aparente. El desorden fibrilar debe ser ausente para descartar € diagndstico
de miocardiopatia hipertréfica (MH). Nuestro objetivo esinformar de dos casos de ILVH en los que se han
identificado mutaciones sarcoméricas tipicas de MH.

Material y métodos. Caso 1: varon aparentemente sano de 22 afios muere stibitamente mientras juega al
fatbol. Corazon de 525 g. El estudio post-mortem demostré una hipertrofia concéntrica del ventriculo
izquierdo con un grosor maximo de 18 mm y fibrosis leve localizada a nivel subendocardico. No se observo
desorden fibrilar ni enfermedad valvular en las muestras de los ventricul os. Resto de pruebas cardiacas
normales. Caso 2: vardn de 68 afios muri6 inesperadamente mientras caminaba por la calle. Teniauna
historia de angioplastia descendente anterior izquierda por angina de pecho alos 58 afios con una angiografia
repetida alos 4 afios que no mostrd una estenosis significativa. Se observo una hipertrofia ventricul ar
izquierda moderada (13 mm) y fibrilacion auricular. Antecedentes de diabetes pero no HTA. Tras laautopsia,
corazén de 600 g, hipertrofia biventricular concéntrica grave con un maximo de 32 mmy muchafibrosis
difusa. No se observé desorden fibrilar. Con ateroma difuso en |a arteria descendente anterior izquierday en
la parte proximal de la arteriaizquierda circunflgja. Se descarté amiloide. El andlisis genético en muestrade
tejido del caso 1 se identifico una nueva mutacion en el gen MY BPC3 (V38AfsX42). Esta mutacion provoca
un cambio en el marco de lectura generando un codon de parada prematuro, 10 que dalugar a una proteina
truncada, que probablemente sea la causa de la enfermedad. En €l caso 2 se encontrd una mutacion conocida
en el gen TNNT2 (R278C) que se asociaa MH. En ambos casos habia antecedentes de muerte stibita
cardiacaen lafamilia. Laevauacion de los familiares de primer grado llevo alaidentificacion de tres
portadores més.

Conclusiones: Las mutaciones sarcomeéricas se asocian con lalLVH. Se debe recomendar €l estudio genético
y familiar en los casos de muerte slbita cardiaca con ILVH. Se necesitan mas estudios para confirmar y
establecer la magnitud de esta asociacion.



