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Rentabilidad del estudio genético en miocardiopatía dilatada
severa de debut. Allanando el camino para la secuenciación
rápida
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Introducción: La secuenciación de nueva generación (NGS) ha reducido el coste y mejorado el rendimiento
diagnóstico del estudio genético, aunque con tiempos de respuesta prolongados. La secuenciación genómica
rápida permite un acceso más precoz a información genética relevante en escenarios de rápida progresión. Los
pacientes con debut de miocardiopatía dilatada (MCD) grave pueden requerir decisiones terapéuticas precoces,
donde esta información podría ser clave.

Métodos: El objetivo fue analizar el rendimiento diagnóstico de la NGS en este contexto. Se diseñó un estudio
prospectivo unicéntrico que incluyó pacientes ?18 años con debut de MCD severa (FEVI ?35%) no atribuible a
sobrecarga ni cardiopatía isquémica, que requirieron ingreso hospitalario. Se excluyeron causas secundarias.
Durante el ingreso se realizó estudio genético y se recogieron variables clínicas. Se compararon las características
basales de los pacientes con estudio genético positivo y negativo incluyendo la puntuación del MADRID-DCM Score.

Resultados: Se incluyeron 20 pacientes (80% varones), con FEVI mediana de 22,8%±6,6. La evolución clínica fue
favorable en todos los casos sin requerir soporte mecánico ni trasplante. El 45% (N=9) fueron dados de alta con
desfibrilador, de entre los cuales 3 casos fue en prevención secundaria (33%). El estudio genético fue positivo en 5
pacientes (rendimiento diagnóstico de la NGS = 25%), con variantes en DSP, TTN y RBM20. Únicamente el Madrid
DCM Score mostró diferencias significativas (2,60±0,89 vs 1,60±0,74; P=0,03). No se observaron diferencias
estadísticamente significativas en las características 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 cardíaca, 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 podrían ayudar
a priorizar estudios genéticos rápidos en pacientes seleccionados.




