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Miocardiopatia dilatada

Descripcién

La miocardiopatia dilatada (MCD) se define por la presencia
de dilatacién y disfuncién sistélica que afecta al ventriculo
izquierdo o a ambos ventriculos.

Es un trastorno caracterizado por una hipertrofia y dilatacion
progresiva del corazén causando debilidad a tal punto de
disminuir la capacidad de bombear sangre eficazmente.
Esa disminucién de la funcién cardiaca puede afectar a los
pulmones y otros érganos y sistemas del cuerpo.

La miocardiopatia dilatada idiopética es una enfermedad
familiar en un 30-50% de los casos. La transmisiéon es
fundamentalmente autosémica dominante. Sin embargo, se
observaron todas las otras formas de transmisién (recesiva,
ligada al sexo y mitocondrial).

Hasta el momento se han identificado mutaciones asociadas con esta enfermedad en
mas de 25 genes diferentes, relacionados con proteinas del citoesqueleto, el sarcémero,
las uniones intercelulares, la membrana nuclear, los canales idnicos y las proteinas
mitocondriales.

Los estudios de correlacidn entre genotipo y fenotipo muestran que ciertas caracteristicas
clinicas, como la presencia de trastornos de la conduccién, miopatia esquelética o
hipertrabeculacién, pueden orientar hacia la causa genética de la enfermedad. Por otra
parte, mutaciones en los mismos genes pueden tener una expresion clinica muy variable
y asociarse con diferentes fenotipos, como miocardiopatia hipertrofica, restrictiva, falta
de compactacién, displasia arritmogénica del ventriculo derecho o miopatia esquelética.

Estrategia de estudio molecular

Dado que algunos fenotipos orientan en la identificacién de causas genéticas, el estudio
se realiza mediante secuenciacion directa de los genes asociados a la enfermedad de
forma secuencial segun fenotipo y orden de frecuencia de mutaciones encontradas en
estos casos (ver tabla 1 detras).
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Gen

Caracteristicas

Aprox. 30% pacientes con MCD familiar
con antecedentes de trastornos de la
conduccién presenta mutaciones en este
gen.

Elevada incidencia de muerte subita inclu-
SO en portadores asintomaticos (20% de
los portadores descritos de mutaciones
en este gen presenta muerte subita pre-
coz).

DES

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

SCN5A

Pacientes con MCD que presenta miopatia
esquelética subclinica.

Miocardiopatia
asociada con miopatia
esquelética o distrofia
muscular

LMNA Distro-
fia Desmina

Pacientes con MCD que presenta miopatia
esquelética subclinica.

G4.5
Cypher-ZASP
distrobrevina
lamina A/C

Positivos en aprox. 20% casos
Poco frecuente

Miocardiopatia
dilatada con elevada
incidencia de muerte
stibita familiar

Determinadas familias
tienen una incidencia especialmente
elevada.

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 segun fenotipo.
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