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Resumen

Introduccién y objetivos. El trasplante cardiaco ha aumentado en los Ultimos afios su disponibilidad, siendo
un tratamiento efectivo en pacientes que no responden alas terapias habituales y que evolucionan hasta una
situacion critica. El estudio familiar esraro en esta poblacion, no facilitandose a los familiares afectados un
diagndstico precoz, y acceso a estrategias preventivas con gran impacto prondstico. Objetivo: describir la
rentabilidad del estudio genético en una cohorte de pacientes con miocardiopatia dilatada (MCD) que se han
realizado trasplante cardiaco.

M étodos. Estudio unicéntrico de 31 pacientes trasplantados desde 2011 a 2022 con diagndstico previo de
MCD. Serealiz6 estudio familiar en launidad de cardiopatias familiares de nuestro centro en €l afio 2023. Se
analizaron |los resultados genéticos y se compararon los grupos de resultados positivos y negativos.

Resultados: Laedad media de nuestra muestrafue de 53 + 14,5 afios. 11 (35,5%) de |os pacientes eran
mujeres. De acuerdo con su historia previa, solo en 6 pacientes (19,4%) se habia sospechado un origen
familiar. El resto de etiologias fueron en un 32% idiopéticas, 16% miocarditisy 13% alcohdlicas. Tras €l
estudio en consulta, se documento historia familiar de miocardiopatia en 14 pacientes (45%) e historia
familiar de muerte stbita en 11 (35%). El resultado genético fue positivo en 14 pacientes (45,16%). Variantes
de significado incierto (VUS) fueron detectadas en 17 pacientes (54,8%). La mayoria de las mutaciones
fueron encontradas en el gen delaTTN (6 pacientes) y en €l delaLMNA (5). El resto se dieron en genes de
alto riesgo: DSP, RBM20, TRIM63y DES. Todas |as variantes fueron encontradas en heterocigosis. Los
trastornos el éctricos, la fraccion de eyeccion (media de 20%) o la presencia de realce tardio en resonancia se
distribuyeron de forma equitativa en ambos grupos. Solo la presencia de historia familiar de miocardiopatia
se encontrd con mayor frecuencia en € grupo de resultado positivo, aunque no I1eg6 a acanzar significacion
(p 0,052).

Distribucién de
variables segin
resultado genético

Resultado estudio
genético




ventriculares

Negativo (17) Positivo (14)

Pacientessmedia %/DE Pacientes/media %/DE p (95%)
edad o4 15 53,3 14 0,9
Sexo
Hombre 10 52% 9 47% 0,9
Mujer 6 37% 5 35%
Historiafamiliar |5 29% 9 64% 0,052
Trastornosdela |7 43% 6 42,9% 0,96
conduccion
Hipertension 5 29% 2 14% 0,3
FEVI 19,7 6 21,5 6,7 0,44
VTDVI 239 19 239 35 0,97
DTDVI 66 8 65 9,5 0,76
TAPSE 15,2 3,3 15 2 0,84
Episodios 3 19% 2 14% 0,74
miocarditis
Arritmias 3 19% 6 43% 0,15




FEVI: fraccidon de
eyeccion de
ventriculo
izquierdo; VTDVI:
volumen
telediastolico de
ventriculo
izquierdo; DTDVI:
diametro
telediastélico de
ventriculo
izquierdo.

Conclusiones: Nuestro estudio plantea que existe un importante infradiagndstico de cardiopatias familiares
en | os pacientes trasplantados cardiacos por miocardiopatia dilatada, siendo ademas un grupo con una
manifestacion grave de su enfermedad que potencial mente pueden heredar sus familiares. El estudio genético
y laderivacion a una unidad especializada son por tanto recomendables.



