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que desea ser madre: la informacion es clave.

Respuesta

Usefulness of Genetic Diagnosis in a Woman With Hypertrophic
Cardiomyopathy and the Desire for Motherhood: Information Is
Key. Response

Sra. Editora:

Agradecemos los comentarios de Barriales-Villa et al. sobre
nuestra «Carta cientifica». Coincidimos en que la interpretacién de
los estudios genéticos frecuentemente es compleja y que debe
realizarse en centros que, como el nuestro, son referencia nacional
para el estudio de las cardiopatias familiares. Nos gustaria aclarar
que el estudio de causalidad de una variante genética se basa en
los siguientes puntos®: frecuencia de la variante en la poblacion,
conservacion de los aminoacidos en las especies, analisis
predictivos informaticos, informacion de la variante dentro de la
familia y determinacion del analisis funcional.

Consultando bases de datos publicas con mayor nimero de
sujetos (Exome Variant Server), se observa que la frecuencia de la
variante G5R es de solo 7 de 8.311 (0,08%) individuos. Ademas,
afecta a un aminoacido altamente conservado a lo largo de las
especies y, en concreto, al dominio CO, que es uno de los sitios de
interaccion con la cadena ligera reguladora de la miosina. Se ha
demostrado que puede producir alteraciones quimicas ligeras®.
Ademas, el padre, portador de la variante G5R, tiene un fenotipo de
miocardiopatia hipertrofica, y el caso indice, con 2 variantes,
presenta un fenotipo muy marcado. No ha sido posible ampliar
dentro de la familia paterna el estudio de cosegregacion, por la
mala relacion entre los familiares. A pesar de ello, consideramos
que todos los datos aportados respaldan que la variante G5R no
pueda interpretarse como un simple polimorfismo.

Finalmente, es muy importante subrayar que en un consejo
reproductivo hay que ser muy restrictivo®. En caso de duda, en este
contexto clinico particular una variante se debe considerar
patogénica, ya que someteremos a la paciente a un procedimiento

de fecundacioén in vitro con seleccion de embriones. No seria ético
exponer a la paciente a un riesgo si hay alguna posibilidad de que
se desarrolle miocardiopatia hipertrofica en el feto.
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