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Hallazgos genéticos en pacientes con miocardiopatia hipertrofica
Carla Pinna, Agustin Racedo, Ana Paula Toledo, Edward Woosheyin, Tomas Delgado, Aldo Prado

CENTRO PRIVADO DE CARDIOLOGIA
La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es un trastorno genético frecuente (prevalencia > 1/500), con amplia heterogeneidad fenotipica y de locus. |a principal

caracteristica ecocardiografia esta determinada por el aumento del grosor parietal. Los estudios de correlacion genotlpo-fenotlpo en poblaciones con
MCH han contribuido a una mejor comprension del curso clinico y el prondstico asociado con esta variante
Nos propusimos valorar la correlacion de la positividad de las determinaciones genéticas en pacientes con criterios clinicos y ecocardiogréficos de MCH
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resonancia magnética cardiaca. Las caracteristicas
generales se detallanen la tabla 1
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Fraccion de eyeccion promedio (%) 66 electricos y ecocardiograficos caracteristicos, solo en el 40% se identificO  Finc 1

Positividad genética (%) 10 | rTu.Jtau.on pa)tploglca asociada a MCH
Las mutaciones genéticas identificadas se muestran en la tabla 2. el 100%

fueron mutaciones heterocigotas

Conclusiones: si bien las cifras resultan pequenas para permitir conclusiones definitivas, la tasa de positividad
de alteraciones genéticas mas frecuentes en una poblacion fenotipica caracteristica es relativamente baja, lo
gue genera un gran desafio para determinar el diagnostico definitivo

Antecedentes familiares de MCH(%) 61




