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¿Influye el sexo en el fenotipo y en la capacidad de predicción
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Introducción: La miocardiopatía dilatada (MCD) es una enfermedad heterogénea cuya expresión clínica puede
variar según el sexo. Sin embargo, la influencia del sexo en el fenotipo, la presencia de variantes genéticas
patogénicas y la capacidad de predicción de genotipo positivo de modelos como el Score Madrid, no está
claramente establecido. Nuestro objetivo fue analizar las diferencias en la presentación clínica, electrocardiográfica
(ECG), de imagen y genética de la MCD en función del sexo, así como evaluar el rendimiento de dicho score en
ambas cohortes.

Métodos: Estudio observacional de pacientes consecutivos con MCD y disfunción sistólica remitidos para valoración
y estudio genético a la consulta monográfica de Cardiopatías Familiares entre enero de 2022 y enero de 2026. Se
analizaron casos índices a los que se realizó estudio genético con un panel NGS de al menos 126 genes
relacionados; fue considerado positivo (G+) si se identificaron variantes genéticas patogénicas o posiblemente
patogénicas relacionadas. Se analizaron variables clínicas, ECG, de imagen y genética según el sexo.

Resultados: Se incluyeron 244 pacientes (178 hombres, 66 mujeres). Las mujeres presentaron menor prevalencia
de tabaquismo (25.8% vs 53.9%, p=0.01), consumo de alcohol (4.5% vs 27.5%, p=0.01) y EPOC (3% vs 14%,
p=0.015), y por el contrario, mayor frecuencia de bloqueo de rama izquierda (50% vs 34.3%, p=0.025). No se
observaron diferencias significativas en función del sexo en la edad de diagnóstico, la presencia de otros factores
de riesgo cardiovascular o de eventos clínicos. Tampoco en las pruebas de imagen ni en la proporción de estudio
genético positivo (16.3% vs 12.1%, p=0.42).
La validación del Score Madrid mostró diferencias en función del sexo con una capacidad discriminativa modesta
en hombres (AUC 0.617; IC95% 0.502–0.732; p=0.046) y una alta capacidad predictiva en mujeres (AUC 0.845;
IC95% 0.716–0.974; p=0.002) (Figura 1).

Conclusiones: En nuestra cohorte, el sexo no se asocia a diferencias en la proporción de estudios genéticos
positivos ni en el fenotipo de la MCD. Sin embargo, el sexo parece condicionar de forma relevante el rendimiento
del Score Madrid, con mayor capacidad predictiva en mujeres que en hombres.






