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Arritmia ventricular maligna en la miocardiopatia por emerina
Val26Ala: riesgo arritmico mas alla de la disfuncion ventricular
izquierda

Amelia Remedios Gonzélez Martin(1), Ana Laynez Carnicero(2), Paula Hinojal Collado(2), Diego Benjamin Lépez Fazlic(2), Sara
Herndndez Castellano(2), Javier Orlando Quintero Ardila(2), Sergio Marrero Bravo(2), Francisco Javier Lépez Rodriguez(2),
Carlos Bande Sanchez Girén(2), Celso Jesus Gonzalez Rancel(2), Daniel Cruz Aguilar(2) y Julio Salvador Herndndez Afonso(2) de
(1)Servicio de Cardiologia. Hospital Universitario Ntra. Sra. de Candelaria, Santa Cruz de Tenerife - Espafia y (2)Hospital
Universitario Ntra. Sra. de Candelaria, Santa Cruz de Tenerife - Espafia

Introduccién: La miocardiopatia asociada a la variante emerina (EMD) Val26Ala presenta un fenotipo cardiaco aln
no bien definido. El objetivo de este estudio fue determinar el riesgo arritmico en funcién del sexo y la edad en
portadores de esta variante, y evaluar si los umbrales convencionales de fraccidon de eyeccién del ventriculo

izquierdo identifican adecuadamente dicho riesgo.

Métodos: Cohorte retrospectiva unicéntrica de portadores confirmados genéticamente de la variante EMD Val26Ala
evaluados entre 1995 y 2026. El criterio de valoracién principal fue la terapia apropiada del desfibrilador
automatico implantable por taquicardia o fibrilacién ventricular, o la muerte arritmica.Se realizaron curvas de
Kaplan-Meier, regresiéon de Cox y analisis ROC exploratorio, con estimacién del cociente de riesgo mediante

verosimilitud penalizada de Firth.

Resultados: Se incluyeron 172 portadores (78 varones hemicigotos, 94 mujeres heterocigotas). El evento primario
—terapia apropiada del DAl o muerte arritmica— se registré en 28 varones hemicigotos (35,9%) y en una sola
mujer heterocigota (1,1%), con un cociente de riesgo no ajustado de 16,10 (IC 95%: 4,09-145,55) para la condicién
de varén hemicigoto. El 53,6% de los eventos ocurrid antes de los 50 afios, con una penetrancia acumulada del
13,2% a los 40 afios, 27,0% a los 50 y 60,4% a los 60. El 55,2% de los eventos se produjo con fraccién de eyeccidn
superior al 35%. En el analisis multivariable (N=121), el sexo masculino hemicigoto fue el predictor mas potente
(cociente de riesgo ajustado: 21,95; IC 95%: 2,63-182,97), seguido de la fraccién de eyeccién basal (cociente de
riesgo: 0,54 por cada desviacion estandar de incremento; IC 95%: 0,34-0,85). El area bajo la curva ROC fue 0,828;

el umbral del 35% mostré una sensibilidad del 42,9% frente al 92,9% del umbral exploratorio del 50%.

Conclusiones: Las arritmias ventriculares malignas se produjeron predominantemente en portadores varones
hemicigotos y con frecuencia precedieron a la disfuncién sistélica ventricular izquierda severa. Los umbrales
convencionales de fraccién de eyeccién pueden subestimar el riesgo arritmico en este genotipo; parece justificada
una evaluacién del riesgo especifica para esta enfermedad que integre el sexo, la edad y los marcadores de

enfermedad eléctrica.



1. Arrhythmia-free survival by age 2. Cumulative arrhythmic event penetrance by age
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4. ROC Curve — Baseline LVEF for Prediction of Arrhythmic Events
EMD Val26Ala Cardiomyopath N=121, 29 events

3. Individual baseline LVEF values by arrhythmic event group
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