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Introducción: La presencia de variantes de efecto intermedio (VEI) puede asociarse a fenotipos de miocardiopatía
hipertrófica (MCH) más leves y su asociación con otras variantes puede modular el fenotipo. El objetivo es describir
el fenotipo cardiológico y los eventos en portadores VEI asociadas a MCH.

Métodos: Estudio observacional retrospectivo multicéntrico nacional que incluye individuos portadores de al menos
una VEI (figura1). Se recogieron variables clínicas, electrocardiográficas y de imagen cardíaca.

Resultados: Se incluyeron 221 pacientes, mediana de edad 56 años (RIC 42-64), 46% mujeres. 189 (86%) portaban
una única VEI (83% en genes sarcoméricos), 16 (7%) asociaban además una variante monogénica (VEI+VP), 15
(7%), una de significado incierto (VEI+VSI). 66 (30%) no presentaban afectación cardíaca al inicio y eran portadores
exclusivamente de una VEI, la mediana de edad del grupo sin cardiopatía fue 44.65 años (33.30-55.72). 123
portadores de VEI (65%) tenían MCH. Los pacientes sin MCH eran significativamente más jóvenes (p<0,001). La
distribución por fenotipos puede verse en la tabla 1.
Como antecedentes, 38% tenían antecedentes familiares de MCH, sin diferencias entre subgrupos. Excluyendo a
los pacientes con otras cardiopatías de base, 2 (1%) habían presentado muerte súbita recuperada, 3(1,4%) eran
portadores de DAI, 24(11,6%) presentaron antecedentes de FA y 13 (6,3%) tenían antecedentes de insuficiencia
cardiaca.
En ECG,152 (84%) VEI tenían ausencia de trastornos de conducción, frente a 9 (60%) VEI+VP y 11 (73%) de
VEI+VSI (p=0,016). Cumplían criterios electrocardiográficos de hipertrofia ventricular 33 (18%) VEI, 5 (33%)



VEI+VP y 6 (50%) VEI+VSI (p=0,021).
En imagen, existen diferencias significativas entre subgrupos (p<0,001) en el grosor parietal máximo:14,36±4,91
mm en VEI vs 20,88±5,37 mm en VEI+VP (p< 0.001) y 16.12±3.62mm en VEI+VSI (p=0,21). Se observaron
diferencias significativas entre grosor de VEI+VP vs VEI+VSI (p=0,011). De 86 resonancias, tras excluir otras
cardiopatías de base, 11 (12,8%) mostraban hipertrabeculación, y 39 (45,3%) realce tardío de gadolinio.

Conclusiones: En nuestra cohorte casi un tercio de los portadores de VEI no mostró criterios diagnósticos de MCH.
Los pacientes con una VEI y otra variante causal mostraron datos electrocardiográficos, ecocardiográficos y clínicos
de mayor gravedad fenotípica.


