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Resumen

Introduccién y objetivos. La miocardiopatia hipertrofica (MCH) ha sido considerada una enfermedad de
aparicion a edades tempranas. Los Ultimos avances en € érea de la genética muestran nuevos portadores sin
diagndstico clinico. El objetivo es estudiar 1a penetrancia de laMCH en relacion ala edad en pacientes con
diferentes mutaciones en genes tales como MBPC3, MYH7 y TNNT2 paradeterminar si |la edad del
diagndstico depende de la carga genética.

M étodos: Incluimos 195 pacientes portadores de mutaciones causales de MCH (55% hombres, edad 40 £

16 afios) de los que 64,8% tenian manifestaciones clinicas de la enfermedad. Todos ellos fueron
diagnosticados en la consulta de miocardiopatias hereditarias de un hospital de referencia. 146 pacientes eran
portadores de a menos una mutacién en MYBPC3 (1VS23+1G > A (72), Arg891fs (37), A107fsX 116 (26),
A216T (11), V896M (4)), 21 eran portadores de una mutacion en MYH7 (T1377M (21), D928N (4), E1348Q
(8), E1356Q (4), R1382Q (4)) y 8 pacientes eran portadores de R278C en TNNT2. IVS23+1G > A, la
mutacion mas prevalente, se presento en 18 familias no emparentadas. Realizamos €l estudio de la
penetrancia relacionando la edad del diagnostico con el gen afectado y las mutaciones mas preval entes.

Resultados: No se encontraron diferencias en la edad del diagndstico entre las mutaciones mas prevalentes.
Laedad mediadel diagnostico fue 46 + 2 afios para |V S23+1G > A, 44 + 3 afios (Arg891fs), 43 + 2 afios
(A107fsX116), 44 + 7 afos (T1377M) y 51 + 9 afios (A216T); log rank p = 0,963. De la misma manera, no
hubo diferencias en cuanto alos tres genes analizados (log rank p = 0,935). La edad media del diagnostico
parael total delapoblacion fue 47 + 2 anos.

Conclusiones: Las mutaciones en MY BPC3 pueden considerarse una forma mas benigna de la enfermedad
de lo que se pensaba anteriormente. Actualmente, el diagndstico genético revela que € fenotipo de MCH
puede aparecer en edades mas avanzadas, llegando casi ala penetrancia completaen lavejez.



