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Resumen

Introduccién y objetivos. La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es una enfermedad genética que se
caracteriza por el aumento del espesor de las paredes del musculo cardiaco sin causa aparente. Un
diagndstico precoz es importante ya que se asocia a un riesgo incrementado de muerte stbitay otras
complicaciones cardiovasculares. Laincidencia de esta enfermedad es de aproximadamente de 1 cada 500
individuos. El estudio genético se encuentraindicado en las guias de préctica clinica ante la sospecha de la
enfermedad, si bien el conocimiento de los genes implicados y su mecanismo es incompleto. El objetivo de
este estudio esiniciar el estudio genético en los pacientes diagnosticados de MCH en nuestra areay
valoracion practica de |l os resultados obtenidos.

M étodos: Es una muestra de 40 pacientes diagnosticados de miocardiopatia hipertrofica se les realizd de
forma consecutiva, previo consentimiento informado, €l estudio genético. Tras extraccion sanguinea se
analizalaregion codificante y regiones intronicas flanqueantes de 58 genes implicados en esta enfermedad
mediante técnicas de ultrasecuenciacion. El estudio bioinformatico de la secuencia de ADN obtenida es
confirmada por secuenciacion Sanger de los cambios patogénicosy estudios predictivosin silico A
continuacion serealizo el cribado genético en cascada alos familiares.

Resultados: El porcentaje de estudio genético positivo fue del 60%. L os casos negativos del 40% (se
descarto enfermedad de Fabry). Se detectaron 11 variantes nucleotidicas. Los genes detectados y su
implicacion etiopatogénica se expresan en latabla. En base alos conocimientos actuales se clasifico el
estudio genético en mutacidén patogénica; mutacion de significado incierto (probablemente
patogeénica/benigna) y ausencia de mutacion.

Genes detectados y su implicacién patogeénica.

Conclusiones: El estudio genético delaMCH es de gran utilidad: amplia el estudi6 de los genes implicados
en esta enfermedad con un mejor conocimiento de su fisiopatologia; permite elaborar un pronéstico clinico;
arboles geneal 6gicos para estudio familiar y aportainformacién basica en € consegjo genético. Es necesario
realizar el estudio genético de forma rutinaria (procedimiento coste-efectivo) y aumentar estos estudios para
completar el listado de los genes implicados en esta enfermedad (40% casos negativos, genes de significado
incierto) para unavision global de esta enfermedad.



