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Resumen

Introduccién y objetivos. Las mutaciones de tipo pérdida de funcion en el gen MY BPC3 son la causa més
frecuente de miocardiopatia hipertrofica (MCH). En general se ha descrito para estas variantes una
presentacion clinicay pronéstico méas benigno en comparacion con otras mutaciones. Presentamos el fenotipo
relacionado con una variante del gen MY BPC3 no descrita previamente, identificada en varios sujetos de
familias procedentes de Andalucia.

M étodos: Analisis descriptivo de sujetos afectados y portadores de 7 familias diferentes no relacionadas,
procedentes de Andalucia occidental, de la variante p.Tyr373* en el gen MY BPC3. Describimos el fenotipo
en cuanto a penetrancia, caracteristicas clinicasy eventos cardiovascul ares.

Resultados: Seincluyeron en total 27 pacientes (63% hombres, edad media 54 + 13 afios). De ellos, 17
pacientes (63%) tenian confirmacion genética. La penetrancia fue del 94% por encima de los 30 afios, sin
diferencias entre sexos (p = 0,9). En cuanto a los portadores confirmados, no hubo diferencias en laedad a
diagndstico (43 £ 16 afios en hombres vs 47 + 8 afios en mujeres; p = 0,6). Todos €llos presentaban un
fenotipo de MCH no obstructiva, con hipertrofia en su mayoriaasimétricay localizada en el septo basal
(grosor medio de 18 + 5 mm). El 53% presentaba sintomas, siendo el més frecuente la disnea (33%), la
mayoriaen clase funcional NYHA I1. El segundo sintoma més frecuente fueron las pal pitaciones (13%). El
80% se realizo resonancia cardiaca, de los cuales mas de la mitad (58%) presentaba realce tardio (RT), 43%
de ellos con RT extenso. Un paciente (vardn, 19 afios) presentaba disfuncion ventricular izquierdaligeray
era portador de desfibrilador automéatico implantable en prevencion secundaria por muerte stbita (MS)
recuperada. Hasta 5 pacientes de la cohorte presentaron M S (20%), uno de ellos con diagndstico genético
confirmado. Un total de 9 pacientes afectados fallecieron (36%), con edad mediade 57 = 13 afiosy sin
diferencias entre sexos (p = 0,3): 5 por muerte subita, 2 por insuficiencia cardiaca, 1 por cardiopatia
isquémicay 1 por causano cardiaca.
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Conclusiones: Lavariante p.Tyr373* en el gen MYBPC3 se asocia a un fenotipo de MCH no obstructiva,
con una alta penetranciay una presentacion clinica precoz con elevada tasa de eventos cardiovascul ares.



