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Presentación familiar

Base genetica

Caracteristicas ECH
• Evaluar a los miembros de la familia si una persona está 

afectada.
• Posibilidad de variante genética heredada.

• Diagnóstico genético posible, aunque no siempre se 
identifica la variante causal.

• Aumento en la identificación de  nuevas variantes.
• Considerar penetrancia incompleta y expresividad variable 

de los cambios génicos.

Muerte súbita • En ocasiones como forma de presentación de la 
enfermedad. 

• Son causa frecuente en menores de 35 años sean 
deportistas o no

Desafíos diagnósticos en enfermedades cardiovasculares de origen hereditario. Dr Luis Enrique Gómez



III JORNADAS DE GENÓMICA CLÍNICA

Herencia y Riesgo

Monogenico

Poligenico

Condición Clínica

Rasgo familiar
Factor de Riesgo
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cardíaca
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Grupos etarios
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ARRITMIAS PRIMARIAS
MIOCARDIOPATÍAS

MIOCARDITIS
ANOMALÍAS CORONARIAS

CPVT
LQT

ARVC
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Arritmias de 
origen 
hereditario
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Qt Largo
PATRONES DE HERENCIA

1/2000

1/4000000

ROMANO-WARD

JERVELL LANGE NIELSEN

MORTALIDAD

SINTOMATICOS
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SINCOPE
ECG NORMAL
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Miocardiopatías 
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Fenotipos
solapados
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Miocardiopatia 
Hipertrofica

Prevalencia: 
0.029%

0.2%

Arola A, et al. Am J Epidemiol. 1997 Sep 
1;146(5):385-93. 

Desafíos diagnósticos en enfermedades cardiovasculares de origen hereditario. Dr Luis Enrique Gómez



III JORNADAS DE GENÓMICA CLÍNICA
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Hipertrofica

Prevalencia: 
0.029%

0.2
%

Arola A, et al. Am J Epidemiol. 1997 Sep 
1;146(5):385-93. 

Inicio: 15%
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Miocardiopatia 
Hipertrofica
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≥13 mm

Z-score ≥2 

Espesor parietal en uno o mas 
segmentos miocardicos

≥15 mm

Z-score ≥2.5 

o
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Miocardiopatia 
Hipertrofica
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Ausencia otras causas de engrosamiento parietal, 
sistémicas, sindrómicas o metabólicas.
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Donor Aceptor

Deslizamiento de la ADN Pol*

Streisinger G. Cold Spring Harb Symp Quant Biol. 1966;31:77-84

MCH y genética
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MCH y genética

CNV
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Hespe S, Waddell A, Ingles J. ClinGen Hereditary Cardiovascular Disease Gene Curation Expert 
Panel: Reappraisal of Genes associated with Hypertrophic Cardiomyopathy. medRxiv [Preprint]. 

2024 Jul 31:2024.07.29.24311195. 

Sarcomero MYBPC3,MYH7,TPM1,TNNT2,ACT
C1,MYL2,MYL3,TNNC1

Otros 
monogenicos

FHOD3,KLHL24,TRIM63,CSRP3,P
LN,ACTN2,JPH2,MT-TI

Sindromico Rasopatias: PTPN11, RAF1, RIT1
Danon: LAMP2
Fabry: GLA
Amiloidosis: TTR
Emery Dreifuss: FHL1
Miopatia miofibrilar: FLNC
Desminopatia: DES
PRKAG2: PRKAG2
Sme. Timothy: CACNA1CPoligenico

Al final del dia...
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30 Años. 
Apto físico
Antecedentes fliares

Sintomas

desconoce

asintomatico
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Ecodopper 
Diagnostico
Miocardiopatia Hipertrofica Septal 
Asimetrica no obstructiva
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Estudio 
genético

Donor Aceptor
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36Años. 
Colega
Antecedentes fliares

Sintomas

Madre MCH

Disnea esfuerzo
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36 Años. 
Control
Antecedentes fliares

Sintomas

Madre MCH

Disnea esfuerzo
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Estudio genético
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EXON 26
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38Años. 
MDQ
Antecedentes fliares

Sintomas

 MCH/CDI

Disnea
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MCH septal 
asimetrica
Septo-inverti
do
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Deslizamiento de la ADN Pol*

Streisinger G. Cold Spring Harb Symp Quant Biol. 1966;31:77-84
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CHR11-47372096 CG>C
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16 Años. 
Cribado Fliar
Antecedentes fliares

Sintomas

Tia MCH. MYH7 val606met

asintomatica. rugby competitivo

Desafíos diagnósticos en enfermedades cardiovasculares de origen hereditario. Dr Luis Enrique Gómez



III JORNADAS DE GENÓMICA CLÍNICA

Pedigree

Desafíos diagnósticos en enfermedades cardiovasculares de origen hereditario. Dr Luis Enrique Gómez



Estudio 
genético

III JORNADAS DE GENÓMICA CLÍNICA

Desafíos diagnósticos en enfermedades cardiovasculares de origen hereditario. Dr Luis Enrique Gómez



III JORNADAS DE GENÓMICA CLÍNICA

Fenotipo
evolutivo

Marston NA, et al. Clinical characteristics and outcomes 
in childhood-onset hypertrophic cardiomyopathy. Eur 

Heart J. 2021 May 21;42(20):1988-1996.

15 % INICIO EN LA 
ADOLESCENCIA
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VARIANTE Y EFECTO... 
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NUEVOS TRATAMIENTOS. El Futuro llego

CORTESIA DR ROBERTO BARRIALES
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Miocardiopatia 
Dilatada

•PREVALENCIA 1:250-400
•APARICIÓN TARDÍA DE LA ENFERMEDAD
• INCIDENCIA 5-7/100 000 PERSONAS /AÑO. 
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MCD Y RIESGO MSC
•FEY ≤ 35 %

•CF II-III
•TTO OPTIMO

•EXPECTATIVA DE VIDA DE >1 AÑO.

LMNA
FLNC

TMEM43
PLN
 DSP

RBM20
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MCD Y RIESGO MSC
•FEY ≤ 35 %

•CF II-III
•TTO OPTIMO

•EXPECTATIVA DE VIDA DE >1 AÑO.

LMNA
FLNC

TMEM43
PLN
 DSP

RBM20
   DSP        FLNC         TTN       BAG3     LAMINA A/C
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TRAFFICKING
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Miocardiopatia 
Arritmogenica

•PREVALENCIA 1:2000-5000
50% ARRITMIA VENTRICULAR
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DSP c.250C>T (p.Arg84*)

Running recreativo
Palpitaciones

DSP c.1009_1010dup (p.Leu338Serfs*36)

TV-CVE    CDI
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MCA Y RIESGO MSC



Mensajes Finales
1.EL EG CONFIRMA EL DIAGNOSTICO ETIOLOGICO.
2.EL EG ES FACTIBLE Y ACCESIBLE!?
3.EN OPORTUNIDADES ES UN MARCADOR DE RIESGO Y DEFINE 
CONDUCTAS
4. LA INTERPRETACION DEBE REALIZARSE POR UN EQUIPO 
MULTIDISCIPLINARIO.
5.MEDICINA TRASLACIONAL.  



Gracias


