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Resumen

Introduccién y objetivos. El ventriculo izquierdo no compactado (VINC) es una entidad heterogénea que se
caracteriza por hipertrabeculacion con nichos profundos y una fina capa de miocardio compactado con
criterios morfol 6gicos diversos segun pruebas de imagen. Es comun que pacientes que son diagnosticados de
otros tipos de miocardiopatia como la hipertréfica (MCH), arritmogénica (MCA) o dilatada (MCD)
presenten, ademas, criterios de VINC. El objetivo fue analizar si, dentro de cada miocardiopatia, existen
diferencias en cuanto alarentabilidad del test genético (TG) mediante panel NGS'y cribado familiar en
relacion con la presencia de hipertrabeculacion del ventriculo izquierdo (HTVI) o VINC.

M étodos: Estudio observacional transversal de una cohorte de pacientes en seguimiento por una unidad de
cardiopatias familiares. Se compararon, dentro de cada miocardiopatia, |0s pacientes que presentaban HTVI o
VINC (criterios de Petersen de resonancia magnética), junto con aguellos con compactacion normal (CN), en
cuanto alosresultados del TGy los hallazgos familiares. El panel de NGS en MCH se constituia de 18

genes, en MCD de 121y en MCA de 26.

Resultados: De 2018 hasta finales de 2022 se incluyeron 707 casos indice de |os cuales 192 tenian
diagndstico de MCH y 93 de MCD. La edad media fue de 45,28 + 18,16 afios, € 54,3% varones, 64,6% de
AFy 2,7% tenian implantado DAI. El 12,9% de MCH tenian VINCy € 10,7% HTVI. El 20,3% de MCD
tenian VINC y otro 20,3% HTVI. Larentabilidad global del estudio genético fue: 52,7% paraMCH (60%
MCH-VINC, 77,8% MCH-HTVI, 48,6% MCH-CN; p=0,2); y 72,1% paraMCD (85,7% MCD-VINC,
85,7% MCD-HTVI, 64,3% MCD-CN; p = 0,3). Entre la distribucion de variantes en |os diferentes genes,
destacalarelacion en MCD y las variantes en gen TTN: 38,5% en VINC, 46,2% en HTV1 y 18,4% en CN.
En cuanto alarentabilidad del estudio familiar, €l 19,44% de |os casos indices de MCH presentaban
familiares afectos de la misma cardiopatia, asi como el 42,86% de MCA vy €l 15,71% de MCD. No hubo
diferencias en larentabilidad del cribado familiar segiin la presenciade VINC o HTVI.

Conclusiones: Lapresenciade VINC o HTVI es muy frecuente en MCH y MCD, aungue en la cohorte
presentada no se asoci6 de forma significativa a mayor rentabilidad del TG ni a cribado familiar. Sin
embargo, lafrecuencia de variantes de interés fue mayor en pacientes con VINC o HTVI, especialmente
entre |os portadores de variantesen TTN y MCD.



