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Resumen

Introducción y objetivos: La identificación antes del desarrollo de síntomas, de los familiares de pacientes
con miocardiopatía hipertrófica (MH), puede ser de vital importancia. Sin embargo, el test genético no está
universalmente disponible y, además, no está exento de limitaciones. El objetivo del estudio fue valorar la
utilidad de las técnicas de speckle tracking para detectar a sujetos sin expresión fenotípica pero portadores de
variante genética.

Métodos: Se reclutaron a familiares de pacientes afectos de MH y con estudio genético positivo, que no
presentaban expresión fenotípica en el momento del estudio. Se compararon en portadores y no portadores de
la variante, variables de strain global longitudinal (SGL), radial (SGR), circunferencial (SGC) y los tiempos
a pico de strain, así como la dispersión mecánica, definida como la desviación estándar de los tiempos a pico
de strain. Todos los participantes firmaron el consentimiento informado.

Resultados: Se incluyeron un total de 20 pacientes (12 portadores y 8 no portadores). La media de la edad
fue de 33,6 años (18-58) y el 60% eran mujeres. La mutación familiar fue en genes sarcoméricos en todos los
casos. Los portadores de la variante presentaron una mayor dispersión mecánica que los no portadores, 73,35
± 38,06 vs 43,04 ± 9,2 (p = 0,042). Sin embargo, no hubo diferencias en cuanto a los valores de SGL -22,67
± 1,95 vs -21,99 ± 2,81 (p = 0,529), SGR 47,05 ± 17,92 vs 34,98 ± 15,54 (p = 0,138) ni SGC -28,38 ± 7,25
vs -25,30 ± 4,19 (p = 0,294). Cuando se analizaron los valores de los 16 segmentos por separado, no se
evidenciaron diferencias en ninguno de ellos ni en los tiempos a pico de strain ni en el strain longitudinal.

Conclusiones: En este pequeño estudio, la dispersión mecánica fue mayor en los pacientes portadores de la
variante familiar que en los no portadores, de una manera similar a la diferencia previamente reportada entre
pacientes con MH establecida y pacientes sanos, lo que añade robustez a dicho hallazgo. Esto puede ayudar a
la identificación de los portadores cuando el test genético no esté disponible. Aun así, hacen falta estudios
más extensos para hallar los puntos de corte capaces de establecer esta diferencia de manera precisa, e
igualmente, validar su uso en otras situaciones como aquellos casos en los que no se ha identificado una
mutación familiar, lo que permitiría evitar numerosas revisiones innecesarias.


