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Rentabilidad del estudio genético en miocardiopatia dilatada
severa de debut. Allanando el camino para la secuenciacidon
rapida

Maria Hidalgo Sanuy(1), Anna Esteve Garcia(2), Cristina Sau Puig(2), Carles Diez Lépez(1), José Gonzélez Costello(1), Josep
Comin Colet(1), Silvia Ibafiez Caballero(1), Lidia Alcoberro Torres(1), Andrea Di Marco(1), Raul Ramos Polo(1) y Fernando de

Frutos Seminario(1) de (1)Servicio de Cardiologia y (2)Unidad de Genética Clinica. Hospital Universitari de Bellvitge, L'
Hospitalet de Llobregat (Barcelona) - Espafia

Introduccién: La secuenciacién de nueva generacion (NGS) ha reducido el coste y mejorado el rendimiento
diagnéstico del estudio genético, aunque con tiempos de respuesta prolongados. La secuenciacion genémica
rdpida permite un acceso mas precoz a informacién genética relevante en escenarios de rapida progresion. Los
pacientes con debut de miocardiopatia dilatada (MCD) grave pueden requerir decisiones terapéuticas precoces,

donde esta informacién podria ser clave.

Métodos: El objetivo fue analizar el rendimiento diagndstico de la NGS en este contexto. Se disefié un estudio
prospectivo unicéntrico que incluyé pacientes 7?18 afios con debut de MCD severa (FEVI ?35%) no atribuible a
sobrecarga ni cardiopatia isquémica, que requirieron ingreso hospitalario. Se excluyeron causas secundarias.
Durante el ingreso se realizé estudio genético y se recogieron variables clinicas. Se compararon las caracteristicas

basales de los pacientes con estudio genético positivo y negativo incluyendo la puntuacién del MADRID-DCM Score.

Resultados: Se incluyeron 20 pacientes (80% varones), con FEVI mediana de 22,8%=+6,6. La evolucién clinica fue
favorable en todos los casos sin requerir soporte mecanico ni trasplante. El 45% (N=9) fueron dados de alta con
desfibrilador, de entre los cuales 3 casos fue en prevencién secundaria (33%). El estudio genético fue positivo en 5
pacientes (rendimiento diagnéstico de la NGS = 25%), con variantes en DSP, TTN y RBM20. Unicamente el Madrid
DCM Score mostré diferencias significativas (2,60+0,89 vs 1,60+0,74; P=0,03). No se observaron diferencias
estadisticamente significativas en las caracteristicas basales de pacientes con estudio genético positivo y negativo
salvo por el MADRID-DCM Score (2.6+0.89 vs 1.60 +0.74; P = 0.03). No se registraron hospitalizaciones por
insuficiencia cardiaca, necesidad de terapias avanzadas ni fallecimientos durante un seguimiento de 14,9+9,2

meses tras el alta.

Conclusiones: Nuestros resultados muestran una buena capacidad discriminativa del MADRID-DCM Score como
predictor de estudio genético positivo también en el paciente con MCD de debut grave. Estos datos podrian ayudar

a priorizar estudios genéticos rapidos en pacientes seleccionados.
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Caracteristicas clinicas basales

Total (N=20) Genética positiva (N=5) Genética negativa (N=15) | Valor P

Dilated Cardiomyopathy (DCM), Disp

Sexo masculino (%) 16 (80.0%) 4 (80.0%) 12 (80.0%) 0.7180
Madrid DCM Score (0-5) 1.85+0.88 |2.600.89 1.60 0.74 0.0338
RMNc (n=16)
- Presencia de RTG (%) 14 (87.5%) 4 (80.0%) 10 (83.3%) 1.0000
FEVI basal (%) 22.80 £6.63 |27.20 +6.91 21.33 £6.07 0.1052
TAPSE basal (mm) 1649 £3.99 |16.44 +4.18 16.50 +4.08 0.8271
Dispositivo cardiaco al alta
- DAI (%) 6(30.0%) | 2(40.0%) 4(26.7%) 1.0000
- TRC-D (%) 2(100%) 0(0.0%) 2 (13.3%) 1.0000
- Chaleco desfibrilador (%) 1(5.0%) 0(0.0%) 1(6.67%) 1.0000
Dispositivo cardiaco durante el seguimiento
- DAI (%) 2 (10.0%) 1(20.0%) 1(6.67%) 0.4470
Terapias en dispositivo cardiaco (%) 0 (0.0%) 0(0.0%) 0 (0.0%)
FEVI en el iltimo control (%) 45.15+10.58 434 +3.36 4573 £12.13 0.2940
Trasplante cardiaco (%) 0 (0.0%) 0(0.0%) 0 (0.0%)
Hospitalizacién por insuficiencia cardiaca (%) 0 (0.0%) 0 (0.0%) 0 (0.0%)
Muerte (%) 0(0.0%) 0 (0.0%) 0(0.0%)
A (DALI), Fraccién de Eyecci6n del Ventriculo Izquierdo (FEVI), Insuficiencia Cardfaca (IC), Miocardiopatia Dilatada (MCD), Realce Tardio de Gadolinio (RTG),

Soporte Mecdnico Circulatorio (SMC), Terapia de Resincronizacién Cardiaca (TRC), Trasplante Cardiaco (TCO), Ventriculo Izquierdo (VI).

Resultados

N

Recuperacion VI
FEVI: 22.8% —~ 44.7%
(80% pacientes — >35%)

Genotipo negativo + DAL
71% recuperd >35%



