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Resumen

Introduccién y objetivos. Entre las enfermedades cardiacas |as miocardiopatias familiares constituyen hasta
el 50% de los trasplantes cardiacos realizados. Nuestro objetivo fue analizar las caracteristicas de los
pacientes trasplantados en Canarias, evaluando laincidencia de miocardiopatias familiares, incluyendo sus
diferentes fenotipos y genes mutados en cada caso.

M étodos: Mediante recogida de datos retrospectiva, se analizaron las caracteristicas de los 85 pacientes
trasplantados en nuestra comunidad desde diciembre de 2019 hasta marzo del 2024. El andlisisincluyo la
estratificacion fenotipica de las miocardiopatias y la diferenciacioén de los diferentes genes implicados en los
pacientes con estudio genético positivo.

Resultados: El 46% (39/85) del total de trasplantados fueron miocardiopatias familiares. De estos 39
pacientes el 82% (32) presentaban unaMCD, el 13% (5) MCH y el 5% (2) MCR. Serealiz0 estudio genético
atodos |os pacientes con un rendimiento superior a 50%. En laMCD €l gen predominantemente mutado fue
EMD (11/31), enlaMCH & TNNT2 (2/5) y en las MCR lacombinacién de MY L2 + TNNT2 (2/4).

Fenotipo y rendimiento
asociado de estudio genético

Fenotipo Total Positivos Rendimiento
MCD 35 17 49%

MCH S S 100%

MCR ) 4 80%

MCA 1 1 100%




Miocarditis 1 0 0%

Total 47 26 55%

MCD: miocardiopatia dilatada;
MCH: miocardiopatia
hipertréfica; MCR:
miocardiopatiarestrictiva:
MCA: miocardiopatia
arritmogeénica.

Alteraciones genéticas en miocardiopatias familiares con trasplante cardiaco.

Conclusiones: Larealizacion de estudios genéticos en pacientes af ectos de miocardiopatias nos permite la
construccion de arboles genéticos que se establecen como herramientas fundamentales en el diagndstico
precoz de estas patologias. Estas estrategias asociadas a la endogamia caracteristica de nuestro archipiélago,
nos permite también el disefio de un mapa gendmico regional y quizés en un futuro nos ofrezcan datos de
identificacion, seguimiento y de prondstico de familiasy zonas geogréficas que permitan un mejor
conocimiento de estas enfermedades.



