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Introducción: En la práctica clínica actual, se ha incrementado el número de portadores de mutaciones causales de
miocardiopatía dilatada (MCD) sin fenotipo, en seguimiento. Sin embargo, en las guías de práctica clínica no existe
una indicación a cerca del tiempo que debemos mantener dicho seguimiento.
El objetivo de este estudio es evaluar la incidencia de diagnósticos de MCD en pacientes portadores que se han
seguido por encima de los 50 años, junto con los factores que pueden contribuir a la aparición del fenotipo.

Métodos: Estudio observacional, retrospectivo y multicéntrico con pacientes de 20 centros internacionales. Se
incluyeron portadores de variantes patogénicas o probablemente patogénicas relacionadas con MCD y seguimiento
por encima de los 50 años. Se excluyeron los pacientes con fracción de eyección del ventrículo izquierdo (FEVI)
menor del 50% identificada en una prueba de imagen previa a dicha edad.

Resultados: Incluidos 371 pacientes (70% mujeres, edad media 57,3 ± 7,9 años). Durante un seguimiento medio de
4,2 ± 3,3 años, 52 pacientes (14%) desarrollaron MCD. La mediana de tiempo hasta el diagnóstico fue de 3,4 años
(RIC 1,6-6,2).
En el análisis basal, los pacientes que desarrollaron MCD presentaron con mayor frecuencia tratamiento
antihipertensivo y alteraciones en el ECG basal, además de menor FEVI basal (Tabla 1). La distribución del genotipo
difirió significativamente entre los que desarrollaron MCD y los que no (p=0,016), sin identificarse un subgrupo
responsable del efecto global. Dado el papel diferencial observado para la FEVI basal por ecocardiograma, los
pacientes se agruparon en tres categorías (<55%, 55–59% y ?60%) para analizar su influencia en el desarrollo de
MCD . El análisis de Kaplan–Meier mostró diferencias significativas entre los grupos (log-rank p<0,001),
fundamentalmente a expensas del grupo con FEVI <55% (Figura 1). Finalmente, en el análisis multivariado de Cox,
el sexo femenino se asoció de forma independiente con menor riesgo de desarrollar MCD (HR 0,4; IC95%
0,23–0,69; p=0,001), y una FEVI basal ?55% se asoció con menor riesgo en comparación con FEVI <55% (HR 0,38;



IC95% 0,19–0,76; p=0,006 ).

Conclusiones: En portadores de variantes genéticas mayores de 50 años sin fenotipo inicial, el riesgo de desarrollar
MCD durante el seguimiento no es infrecuente. Una FEVI basal <55% identifica un subgrupo de mayor riesgo que
podría beneficiarse de un seguimiento más estrecho.




