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Resumen

Introduccién y objetivos. La miocardiopatia dilatada no isquémica (MCDNI) puede tener diversas causas
genéticas y ambientales, y su forma de debut mas frecuente es lainsuficiencia cardiaca, si bien puede ser
diagnosticada a raiz de una muerte stibita cardiaca recuperada o una arritmia ventricular. El objetivo del
presente estudio ha sido determinar laincidencia de diagnéstico de MCDNI araiz de una muerte subita
recuperada, y las caracteristicas clinicas de dichos pacientes.

M étodos: Se analizd una cohorte prospectiva de 128 pacientes consecutivos con diagnostico de MCDNI
entre febrero de 2018 y marzo de 2021 en un hospital terciario espafiol, y se evaluaron los pacientes cuya
forma de presentacion clinica fue una muerte sibita cardiaca recuperada.

Resultados: En esta cohorte, laforma mas frecuente de presentacion fue lainsuficiencia cardiaca (67,72%).
Tres pacientes de la cohorte fueron diagnosticados de MCDNI tras sufrir una muerte stibita recuperada
(2,36%) (fig.). Enlos 3 pacientes se realiz6 estudio genético mediante Next-Generation Sequencing (NGS).
Se demostrd una variante patogénica/probablemente patogénica en 2 de ellos, en genes asociados a MCDNI
con ato riesgo arritmico (filamina C y desmoplaquina). Los dos pacientes tenian historia familiar conocida
de MCDNI o muerte subita. Las caracteristicas de estos pacientes se muestran en latabla.

Caracteristicas de |os pacientes que debutan con muerte stbita recuperada
Caracteristicas basales Caso 1l Caso 2 Caso 3
Edad (afios) 51 63 32

Sexo Varon Varén Varén



Historiafamiliar de MCDNI o muerte

Sbita No Si Si

FEVI (%) 39 31 38

_VoI L_Jmen telediastdlico de ventriculo 117 199 7

izquierdo (ml)

Resultado estudio gendtico No_ewdenuadg . Truncgmlento Truncamentp
variantes patogénicas Filamina C Desmoplaquina

MCDNI: miocardiopatia dilatada no isquémica; FEVI: fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo.

Forma de presentacion de la miocardiopatia dilatada no isquémica.

Conclusiones: La muerte stbita recuperada es una forma infrecuente de presentacion de laMCDNI. Es
habitual que estos pacientes tengan historia familiar de MCDNI y muerte stibita. El estudio genético puede
tener altarentabilidad en estos casos. L os resultados pueden tener implicaciones tanto prondsticas como
terapéuticas en e caso indice, asi como en lafamilia. Finalmente, el estudio de los familiares de pacientes
afectos de unaMCDNI de origen genético puede ser la Unica formade evitar la muerte stbita como primera
manifestacion de la enfermedad.



