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Introducción: La evidencia en miocardiopatías procede de poblaciones europeas, lo que limita la interpretación de
variantes en otras etnias. El objetivo fue analizar el rendimiento diagnóstico y la arquitectura genética en pacientes
de origen marroquí con miocardiopatías.

Métodos: Estudio multicéntrico retrospectivo incluyendo probandos de origen marroquí con diagnóstico de
miocardiopatía según guías ESC 2023 y estudio genético mediante secuenciación de nueva generación. Las
variantes se reclasificaron centralmente siguiendo criterios ACMG/AMP actualizados. Se comparó el rendimiento
diagnóstico con una cohorte control de 1397 pacientes.

Resultados: Se incluyeron 49 pacientes de origen marroquí con miocardiopatía de 5303 individuos evaluados. La
edad media fue 39,4±18 años y el 71,4% eran varones. La miocardiopatía dilatada (MCD) fue el fenotipo
predominante (61,3%), seguida de miocardiopatía hipertrófica (MCH, 24,5%) y miocardiopatía arritmogénica (MCA,
10,2%). La consanguinidad estuvo presente en el 13,3%.
El estudio genético identificó variantes en 38 pacientes (77,6%), con un total de 70 variantes (1,43
variantes/estudio). 29 pacientes (59,2%) presentó un resultado final consistente en variantes significado incierto
(VUS), 9 en patogénico/probablemente patogénico (P/PP, 18,4%) y 11 casos negativos (22,4%).
La reinterpretación centralizada según criterios ACMG/AMP reclasificó 11/70 variantes (15,7%), principalmente por
nueva frecuencia poblacional (gnomAD v4.1.0). 7 variantes se reclasificaron de VUS a probablemente benignas
(PB) y una de PP a VUS. 3 variantes se reinterpretaron como variante de efecto intermedio. El rendimiento
diagnóstico final clasificó 8 pacientes como P/PP (16,3%), 29 VUS (59,3%), 1 PB (2%) y 11 negativos (22,4%).
En MCD, el rendimiento diagnóstico fue 12,9% vs. 13,8% en controles (OR 0,92; IC95% 0,23-2,74; p=1,00). En MCH
fue 16,6% vs. 16,3% (OR 1,01; IC95% 0,10-4,94; p=1,00), identificándose la variante TRIM63 p.(Cys23Tyr) en
homocigosis. En MCA, el rendimiento diagnóstico fue 20% vs. 23,7% (OR 0,80; IC95% 0,01-8,87; p=1,00).

Conclusiones: Los pacientes de origen marroquí con miocardiopatía presentan un rendimiento diagnóstico similar al
observado en cohortes control, aunque con elevada proporción de VUS. Estos hallazgos apoyan incrementar la



representación de estas poblaciones en estudios genéticos para mejorar la interpretación genética.


