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Incidencia de eventos arrítmicos en una cohorte de pacientes
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Introducción: Las variantes genéticas en el gen de la titina (TTN) constituyen la causa más frecuente de
miocardiopatía dilatada de origen familiar. El objetivo de este estudio es realizar un análisis descriptivo de una
cohorte de pacientes portadores de variantes en TTN, así como caracterizar su fenotipo clínico e incidencia de
eventos en el seguimiento.

Métodos: Se incluyeron de forma consecutiva 96 pacientes portadores de variantes patogénicas o probablemente
patogénicas en el gen TTN, entre marzo de 2014 y marzo de 2026 en un hospital de referencia en cardiopatías
familiares.

Resultados: El 60% de los pacientes incluidos eran varones. El 64,6% presentaban fenotipo positivo, definido como
la presencia de disfunción o dilatación ventricular no explicada por otras causas. El 40% eran casos índices de los
cuales el 76,9% eran varones. De los familiares el 50,1% eran varones y únicamente el 28% tenían fenotipo
positivo.
La edad media de presentación de fenotipo positivo fue de 54,2 ± 14,8 años. La peor fracción de eyección del
ventrículo izquierdo registrada por ecocardiografía media en los pacientes con fenotipo positivo fue del 37,2 ± 13,8
%. Durante el seguimiento, el 17% de todos los pacientes desarrolló fibrilación auricular y el 9,5% presentó
taquicardia ventricular no sostenida. No se registraron casos de muerte súbita, y un único paciente requirió
trasplante cardíaco.

Conclusiones: Las variantes patogénicas en el gen TTN se asocian a una penetrancia significativa en nuestra
cohorte, cercana a dos tercios de nuestra muestra con una edad media de debut en la quinta década de la vida.
Además de la disfunción ventricular izquierda observada, se evidenció una carga arrítmica relevante durante el
seguimiento, con una incidencia de TVNS cercana al 10%, así como un aumento del riesgo de FA, que alcanzó el
17%, lo que pone de manifiesto un riesgo arrítmico clínicamente significativo en esta población.




