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Conflicto de intereses



Gillebert et al. Eur Heart J. 2013



Pasos previos al estudio genético







Ackerman et al. Europace. 2011



Elliott PM, Eur Heart J. 2014





• 18 años
• SIV 15 mm / AI 45 mm / Grad pico 45 mmHg
• MS familiar

• 18 años
• SIV 15 mm / AI 45 mm / Grad pico 45 mmHg
• MS familiar

• 18 años
• SIV 15 mm / AI 45 mm / Grad pico 45
• MS familiar

TNNT2 Asn271IleMYH7 Asp717Gly Genotipo negativo












Miocardiopatía hipertrófica

Li, et al. Circulation 2014



García-Giustiani, et al. Heart. 2015 

P<0.0001



Health in Code. Unpublished data



Ackerman et al. Europace. 2011



Major criteria



Kirchhof, et al. Circulation. 2006



James, et al. J Am Coll Cardiol. 2013



Cox et al. Circulation. 2011





Hodgkinson et al. Clin Genet. 2013 



Ackerman et al. Europace. 2011



• Varón 40 años
• Disfunción ventricular izquierda severa
• Antecedentes familiares de muerte súbita

• Varón 40 años
• Disfunción ventricular izquierda moderada
• Sin antecedentes familiares de muerte súbita

TTN p.Pro9558Argfs*15 LMNA p.Arg190Trp






Herman et al. N Engl J Med. 2012



Health in Code. Unpublished data

p<0.001



Ortiz-Genga, et al. J Am Coll Cardiol. 2016







Gallego-Delgado, et al. J Am Coll Cardiol. 2016



Pedir un estudio genético es muy sencillo…
Lo importante es darle una interpretación



Variant classification



278 hombres – 395 mujeres
1 caso (varón) – Ala143Thr













Conclusiones

• El abordaje genético es mucho más que el estudio genético

• El estudio genético es útil a nivel diagnóstico, pronóstico, 

terapéutico y de aproximación a la familia

• La interpretación genética es compleja, requiere un abordaje 

multidisciplinar y alta especialización



joel.salazar@healtincode.com
@JoelSMG

¡ G R A C I A S ! 
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