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Diferencias entre sexos en la edad de penetrancia de la
miocardiopatia dilatada familiar asociada a variantes en titina

Paula Bouzdn Iglesias(1), Maria Ferndndez Garcia(1), Beatriz Nieves Urefia(1), Maria Victoria Luis Valle(1), Carmen de la Hoz
Lopez-Collado(1), Adela Castro Garcia(1), Laura Pérez Bacigalupe(1), Alejandro Gullén de la Roza(1), Rosana Gonzéalez Mesa(1),
Alberto Alén Andrés(1), Cristina Helguera Amezua(1), Maria Salgado Barquinero(1), Raquel Flores Belichon(1), Valeria Rolle(2) y
Rebeca Lorca Gutiérrez(1) de (1)Cardiologia. Hospital Universitario Central de Asturias, Asturias (Asturias) - Espafia y
(2)Hospital Universitario Central de Asturias. Plataforma de Bioestadistica y Epidemiologia, Instituto de Investigacién Sanitaria
del Principado de Asturias, Asturias (Asturias) - Espafia

Introduccién: Las variantes genéticas en el gen de la titina (TTN) constituyen la causa mdas frecuente de
miocardiopatia dilatada familiar. El objetivo de este estudio fue realizar un analisis comparativo entre sexos en
relacién con la edad de penetrancia y la fraccién de eyeccién del ventriculo izquierdo en pacientes portadores de

variantes genéticas en TTN.

Métodos: Se incluyeron de forma consecutiva 90 pacientes portadores de variantes patogénicas o probablemente

patogénicas en el gen TTN procedentes de un centro nacional de referencia en cardiopatias familiares.

Resultados: El 60% de los pacientes incluidos fueron varones. El 25% presentaba obesidad, el 30% hipertension
arterial, el 7,8% diabetes mellitus, el 26% dislipemia y el 33% eran fumadores o exfumadores. Solo el 2,2%
presentaba enfermedad renal crénica y el 7,8% antecedentes oncoldgicos.

El 54% de los pacientes present6 algun grado de disfuncidn ventricular, sin observarse diferencias significativas
entre sexos. La edad media de fenotipo positivo fue de 58 afios (IC 95%: 55-62 afios). En el andlisis estratificado
por sexos, se observé que la edad de penetrancia en los varones fue aproximadamente diez afios
significativamente mas precoz (p<0,001) que en las mujeres (mediana de edad: 54 afios frente a 65 afios,

respectivamente) (Figura 1).

Conclusiones: En nuestra cohorte, los varones portadores de variantes patogénicas en TTN presentaron una edad
de penetrancia significativamente mas precoz en comparacién con las mujeres. Estos hallazgos sugieren la posible
influencia del sexo en la expresién fenotipica de la miocardiopatia dilatada familiar asociado a TTN y podrian tener

implicaciones en el seguimiento clinico y la estratificacién del riesgo de estos pacientes.
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