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Sindrome Miocardiopatia Hipertréfica

Descripcién

La Miocardiopatia Hipertréfica Familiar (MHF) es una enfermedad
genética autosémica dominante que se asocia a disfuncién de
las proteinas contractiles del sarcédmero y genera un desorden
primario del musculo cardiaco y su aparato contractil. Se
caracteriza por una hipertrofia ventricular inadecuada y que
por distintos mecanismos produce disfuncion diastdlica y
autondmica, isquemia y arritmias
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Indicaciones

Confirmacién diagndstica.
Individuos con historia familiar.
Estudio predictivo en familiares a riesgo.
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Genética

Actualmente sabemos que las mutaciones que afectan las proteinas del sarcbmero constituyen
la base etioldgica de la MHF. Si bien en un gran nimero de pacientes se puede establecer un
origen hereditario de la enfermedad, en muchos de ellos ocurre por mutaciones esporadicas
de novo (alrededor del 40%).
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Existen tres genes cominmente mutados en CMH: MYH7, TNNT2 y MYBPC3, que engloban el
90% de las mutaciones reportadas.

%
o

etoqoO e C
MYH7 35-50
' MYBPC3 20 - 40
TNNT2 5-20
. TNNI3 - 4-5
.‘ Caso indice | PRKAG2 c:::;:::acgg:c;nen <5
TPM1 <0,5-3
MYL2 2,5
MYL3 <0,5
ACTC1 Desconocida
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Estrategia de estudio molecular

Se realiza por secuenciaciéon directa de los genes asociados a la enfermedad de forma
secuencial.
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