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Resumen

Introduccion y objetivos: El estudio genético es una herramienta cada vez mas utilizada en el
manejo clinico de las miocardiopatias. La ultrasecuenciacién permite analizar un gran numero de
genes de manera segura, rapida y economica. El objetivo de nuestro estudio fue comprobar la
utilidad de esta técnica en la identificaciéon de mutaciones genéticas en pacientes con miocardiopatia
dilatada familiar (MDF).

Material y métodos: Fueron analizados todos los casos indices con diagndstico de MDF y
familiares de primer grado en seguimiento en consulta especifica de Cardiopatias Familiares,
registrando los resultados de los estudios genéticos realizados. Se comparo¢ el rendimiento
diagndstico de la técnica convencional de secuenciacion (método Sanger) con la secuenciacion
masiva mediante un panel especifico de miocardiopatias familiares (ultrasecuenciacion).

Resultados: De los 111 casos (media 48 afos, 43% mujeres), se objetivo la presencia de mutaciéon
genética en el 57,7%, presentando mutaciones de genes clasicos un 60,7% y mutaciones multiples
un 39,3% (dobles un 26,8% y de mas de dos genes un 12,5%). Las mutaciones mas frecuentes fueron
de genes sarcoméricos (67,9%), seguidas de desmosdmicos (12,5%) y de membrana (10,7%). De los
38 casos indice estudiados, un 63,2% presentaron al menos una mutaciéon genética, presentando
resultados positivos un 55% de los estudios realizados con método de Sanger frente a un 77,8% en
los realizados con ultrasecuenciacion (p = 0,182).

Conclusiones: 1. Se identificd la presencia de mutaciones genéticas en un elevado porcentaje de
los individuos analizados. 2. Un porcentaje significativo presenté mutaciones multiples y de genes no
clasicos. 3. La ultrasecuenciacidn incremetd el rendimiento diagnostico en la identificacion de
mutaciones genéticas.
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