


Fenotipo Gen Características

Miocardiopatía dilata-
da con trastornos de 
la conducción

LMNA

Aprox. 30% pacientes con MCD familiar 
con antecedentes de trastornos de la 
conducción presenta mutaciones en este 
gen.
Elevada incidencia de muerte súbita inclu-
so en portadores asintomáticos (20% de 
los portadores descritos de mutaciones 
en este gen presenta muerte súbita pre-
coz).

DES

Habitualmente, la miocardiopatía es de 
tipo restrictivo, pero se han descrito casos 
con miocardiopatía dilatada, incluso sin 
miopatía esquelética. 

SCN5A
Pacientes con MCD que presenta miopatía 
esquelética subclínica.

Miocardiopatía  
asociada con miopatía 
esquelética o distrofia 
muscular

LMNA Distro-
fia Desmina

Pacientes con MCD que presenta miopatía 
esquelética subclínica.

Miocardiopatía dilata-
da con  
hipertrabeculación del 
ventrículo izquierdo 
o miocardiopatía no 
compactada

G4.5  
Cypher-ZASP
distrobrevina 
lamina A/C

Positivos en aprox. 20% casos
Poco frecuente

Miocardiopatía  
dilatada con elevada 
incidencia de muerte 
súbita familiar

LMNA
MYH
MYBPC3
TNNT2
TNNI3
TPM1

Determinadas familias
tienen una incidencia especialmente  
elevada.

Miocardiopatía con 
afectación importante 
de ventrículo derecho

PKP2
DSG2
DSC2
DSP

Coexisten ambos fenotipos, mutaciones
en genes previamente asociados con la 
DAVD se relacionen también con el desa-
rrollo de MCD familiar.

Tabla 1. Estudios genéticos indicados según fenotipo.


