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Resumen

Introduccion y objetivos. Lamiocardiopatia dilatada (M CD) puede tener un origen familiar. Las
herramientas diagnosticas para su estudio son la historia clinicaindividual y familiar, €l estudio de familiares
y el andlisis genético. El objetivo de este trabgjo fue identificar predictores de un resultado genético positivo
en pacientes con MCD.

M étodos: Analizamos |los datos demograficos, clinicosy pruebas complementarias habituales de todos los
casos indices con MCD referidos a una consulta de cardiopatias familiares alos que se realizo estudio
genético.

Resultados: Se estudiaron 101 casos indice de MCD (66% varones, edad media diagndstico 56 + 15 afios;
80% con resonancia magnética cardiaca (RMC)). Tras la evaluacion 47 (46%) fueron MCD familiares, 13
(13%) fueron MCD atribuibles a otras causas y 41 (41%) permanecieron sin etiologiaidentificable. El
estudio genético fue positivo en el 24% (51% de MCD familiares), siendo € gen con mutaciones patogénicas
mas frecuente TTN (figura). En la tabla se muestra un resumen del analisis univariante. Los pacientes con
resultados genéticos positivos tenian més antecedentes familiares de muerte subita (p = 0,023), de implante
de marcapasos precoz ( 60 afos) (p 0,001), o trasplante cardiaco (p 0,001), y mayor presenciade TVNS/EV
alta densidad en el Holter (p = 0,007). En relaciéon con laRMC, tenian menor volumen telediastélico
indexado, geometria de VI normal y mayor fraccién de volumen extracelular. El antecedente familiar de
muerte stbita (definido como muerte sibita en familiar de primer grado a edad 40 afios o con MCD) fue €l
anico predictor independiente de un resultado genético positivo (OR = 6,3; p 0,05).

Andlisis univariante para resultado genético
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Varén 15(63%) 52(68%) NS '3 ' 111431 14146 0014
AFMS 6(25%) 6(8%) 0023 FEVI,% 34+11 32+11 NS
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VEC: volumen extracelular; G+: genética positiva; NS: no significativo; TxC: trasplante cardiaco; VTDVI:
volumen telediastélica ventricular izquierdo.

Distribucion de genes con mutaciones patogénicas.

Conclusiones: Lahistoriafamiliar y e estudio clinico de los familiares, junto con la genética son las
herramientas mas Utiles para identificar pacientes con unaMCD hereditaria, siendo & antecedente familiar de
muerte slbita el predictor independiente de un resultado genético positivo. En nuestra muestra, casi en la
mitad de las MCD familiares no se identificé una mutacién causal.



