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Rentabilidad del estudio genético en la miocardiopatia
dilatada hereditaria a lo largo de una década: papel del
Madrid Genetic Score

M2 Esperanza Donoso Mufioz(1), Carlos Palacios Castell6(1), Cecilia Prados Murcia(1), Inmaculada Paneque Sanchez
Toscano(1), Helena Llamas Gémez(1), Maria Luisa Pefia Pefia(1), Marta Martin Vélez(1), Juan Manuel Aragén Gonzéalez(1), Javier
Azcona Sousa(l) y Carlos del Toro Esperén(1) de (1)Unidad de Cardiologia y Cirugia Cardiovascular. Hospital Universitario
Virgen del Rocio, Sevilla - Espafia

Introduccién: El estudio genético (EG) es una herramienta clave en la evaluacién de pacientes con sospecha de
miocardiopatia dilatada (MCD) hereditaria, identificando variantes con implicaciones diagndsticas, prondsticas y
familiares. El Madrid Genetic Score (MGS), puede contribuir a optimizar la selecciéon de candidatos para EG. El
objetivo de este trabajo fue analizar la rentabilidad del EG y su evolucién temporal en una cohorte de probandos
con MCD.

Métodos: Estudio observacional retrospectivo de todos los EG realizados por sospecha de MCD hereditaria entre
2014 y 2025 en una Unidad de Cardiopatias Familiares. Se analizaron los resultados genéticos, su evolucién

temporal y las caracteristicas clinicas de los pacientes con EG positivo.

Resultados: Se realizaron 380 EG entre 2014 y 2025, observandose un incremento progresivo anual de estudios,
especialmente desde 2021 (22 estudios) hasta 2025 (117 estudios). Globalmente, 90 fueron positivos (23.7%), 257
negativos (67.6%) y 33 no concluyentes (8.7%). La rentabilidad diagndstica disminuyd progresivamente con el
tiempo: entre 2014-2018 la tasa de positividad oscilé entre el 50-100%, descendiendo al 27.3% en 2023, 12.4% en
2024y 17.1% en 2025.

En la cohorte con EG positivo, el 75.3% eran varones, con edad media al diagnéstico de 47+15.4 afios y fraccion de
eyeccion del ventriculo izquierdo (FEVI) inicial de 30.5+9.8%. Los genes mas prevalentes fueron TTN (n=39), LMNA
(n=8) y DSP (n=6). Respecto al MGS, el 34.8% presentaba antecedentes familiares de MCD, el 59.6% no eran
hipertensos, el 80.9% no asociaba bloqueo de rama izquierda, el 4.5% presentaba bajos voltajes y el 4.5%

miopatia. Las puntuaciones mas frecuentes fueron 3 y 2 puntos (37,9% y 33.6%, respectivamente).

Durante el seguimiento, hasta 28 pacientes requirieron DAI (el 75% en prevencién primaria), 24 recuperaron la

FEVI (27%), 3 pacientes fallecieron por insuficiencia cardiaca y 19 se sometieron a trasplante cardiaco.

Conclusiones: La mayor disponibilidad del EG ha supuesto un incremento exponencial en su uso, pero con

reduccion de la rentabilidad diagndstica. Herramientas clinicas que identifiquen a los pacientes con mayor



probabilidad pretest resultan de suma importancia. En nuestra cohorte, los pacientes con EG positivo mostraron

mayoritariamente puntuaciones intermedias-altas en el MGS, lo que respalda su utilidad como herramienta de

seleccién para optimizar el rendimiento del EG.
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Evolucién temporal del niimero de solicitudes de estudios genéticos

avo N ENETICS
2014 6(1.6%)
2015 2(0.5%)
2016 4(1.1%)
2017 1(03%)
2018 5(0.3%)
2019 9 (2.4%)
2020 9(2.4%)
2021 22 (58%)
2022 31(82%)
2023 77 (203%)
2024 98 (25.5%)
2025 117 (30.8%)

i6n del nimero de solici de estudios éticos por afio en un centro terciario



