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Resumen

Introduccién y objetivos. La miocardiopatia hipertrofica (MCH) es la enfermedad genética cardiaca més
comun y la causa mas frecuente de muerte stibita (MS) en jovenes. Laincidencia de mutaciones sarcoméricas
(MutS) es alta, pero € papel que juegan en la estratificacion del riesgo es controvertido.

M étodos. Serealiz6 un estudio genético paraidentificar MutS (MYBPC3, MYH7, TNNI3, TNNT2, TPM1,
TNNC, MYL1, MYL2, ACTC1Y FLNC) en 64 casos indice con MCH referidos para estudio de forma
consecutiva. Se calcul6 el perfil de riesgo de cada paciente en el momento del estudio genético, segun las
escalas recomendadas en las guias de préctica clinicade MCH de la Sociedad Europea de Cardiologia de
2014.

Resultados: 64 casos indice con edad media 59 + 15 afos, grosor ventriculo izquierdo medio 20 £ 5 mm,
auriculaizquierda media 44,5 + 4 mm, gradiente medio 20 + 33, 17% sincope, 16% TV NS, 8% antecedentes
familiares de muerte sbitay SCORE medio 2,7 + 1,9%. Las caracteristicas clinicas comparativas entre |os
pacientes portadores (28%) y no portadores (72%) de MutS se muestran en latabla. En el andlisis
univariante, la Unica variable que mostré diferencias entre ambos grupos fue el antecedente de sincope, €
cual fue mas frecuente en e grupo portador de MutS (p 0,01). En lalinea de estos datos, € grupo portador de
MutS present6 una puntuacion de riesgo superior al grupo sin MutS (probabilidad de eventos arritmicos alos
5 afios de seguimiento 3,8% + 1,7 frentea 2,2% + 1,7; p 0,01).

Informe

Mutacion Edad Grosor VI Al Gradiente SCORE
Media 61,524 19,217 4461 17,08696 2,2004
N 46 46 46 46 46

0 Desviacion tipica 14,7568 3,8639 4,313 30,348221 1,71636



Media 51,594 21,167 44,22  27,00000 3,8439

N 18 18 18 18 18
1 Desviacion tipica 13,1218 7,934 4,735 39,547440 1,70480
Media 58,731 19,766 44,50 19,87500 2,6627
N 64 64 64 64 64
Total  Desviacion tipica 14,9082 5,3326 4,401 33,167444 1,85556

Conclusiones: El perfil de riesgo de los pacientes con MCH portadores de MutS parece superior a delos
pacientes sin MutS identificadas. Esta asociacion se comprueba por lamayor puntuacion en las escalas
cuantitativas de riesgo y se justificaria por lamayor prevalencia de sincope.



