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• ¿Cómo es la genética en las patologías cardiológicas?

• ¿Qué estudios genéticos han de solicitarse en cardiología?

• ¿Cómo sistematizar el estudio de las enfermedades 
genéticas en cardiología?



Continuum enfermedad

IAM IAM



Cardiopatías Familiares

Definición: Son un grupo de enfermedades cardiovasculares que 
comparten tres características:

1. Tienen una presentación familiar. 

2. Tienen una base genética.

3. Pueden ser causa de muerte súbita.

Barriales-Villa et al. Protocolo de actuación en las cardiopatías familiares: síntesis de recomendaciones y algoritmos 
de actuación. Rev Esp Cardiol. 2016;69:300-9 - Vol. 69 Núm.03.
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Cardiopatías familiares
Miocardiopatías

• MCH

• MCD

• MCA

• MCNC

• MCR

• RASopatias, TTR, 
Fabry…

Aortopatías

• Marfan

• Loeys-Dietz

• Ehlers-Danlos IV

• TAAD

• Shprintzen-Goldberg

Canalopatías

QTL

Brugada

TVPC

QTC

Enf sistema 
conducción.



Mutación
• Cualquier cambio en la secuencia de un nucleótido o en 

la organización del ADN (genotipo) de un ser vivo, que 
produce una variación en las características de este y 
que no

necesariamente

se transmite a

la descendencia.

Wikipedia



Clasificación mutaciones

Cardiovascular genetics and genomics. Principes and clinical practice. Kumar et al.



Mutaciones moleculares

• Substitución de bases.

1. Transiciones (+frec)

2. Transversiones

“Genética” Griffiths. McGraw-Hil. 9º edición. 



Tipos de mutaciones

• Mutaciones marco de lectura. 

1. Inserciones

2. Delecciones.

Mutaciones 
nulas.

Mutaciones 
región de 
splicing.

“Genética” Griffiths. McGraw-Hil. 9º edición. 



Marfan

MCH

MCD

MCD HTA

DM2

Cómo identificar un rasgo genético

"Genética Humana: conceptos, mecanismos y aplicaciones en Biomedicina”
(Pearson/Prentice Hall, 2007)



Tipos de estudios genéticos

"Genética Humana: conceptos, mecanismos y aplicaciones en Biomedicina”
(Pearson/Prentice Hall, 2007)

• Cariotipo
• FISH
• Estudio sanger
• Panell NGS
• MLPA
• Exoma (clínico)
• Genoma.

Distintos estudios  Distinta interpretación



Secuenciación



Secuenciación

"Genética Humana: conceptos, mecanismos y aplicaciones en Biomedicina”
(Pearson/Prentice Hall, 2007)



Sanger y NGS

• NGS ofrece la mejor calidad y 
coste-eficiencia.

• Paneles por NGS mejor opción 
en el caso índice.

• Sanger opción en estudio 
familiares.

• MLPA opción en CNVs.

• Exoma en investigación, casos 
concretos.

"Genética Humana: conceptos, mecanismos y aplicaciones en Biomedicina” 
(Pearson/Prentice Hall, 2007)



Genética en enfermedades complejas



Interpretación estudio genético

Richards, S. et al. “Standards and Guidelines for Interpretation of Sequence Variants: A joint consensus recommendation of the American 

College of Medical Genetics and Genomics and Association for Molecular Pathology.” Genetics in Medicine. 2015 17: 405-423.

Bioinformáticos
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Interpretación estudio genético

• Características de la 
mutación.

• Grado de conservación.

• Magnitud del cambio.

• Predictores 
bioinformáticos.

• Estudios funcionales.

• Modelos animales.

• Presentación “de novo”.

Datos de laboratorio

• Bases de datos 
poblacionales.

• Bases de datos 
enfermedades genéticas.

• Prevalencia enfermedad.

• Publicaciones previas.

• Grado de cosegregación.

• Patrón de herencia.

Información clínica

Richards, S. et al. “Standards and Guidelines for Interpretation of Sequence Variants: A joint consensus recommendation of the American 

College of Medical Genetics and Genomics and Association for Molecular Pathology.” Genetics in Medicine. 2015 17: 405-423.



Informe estudio genético

Richards, S. et al. “Standards and Guidelines for Interpretation of Sequence Variants: A joint consensus recommendation of 

the American 

College of Medical Genetics and Genomics and Association for Molecular Pathology.” Genetics in Medicine. 2015 17: 405-

423.



Protocolos en cardiopatías familiares

• Múltiples guías.

• Múltiples patologías.



Protocolo de actuación en cardiopatías familiares

Barriales-Villa, R., Gimeno-Blanes, J. R., Zorio-Grima, E., et al. (2016). Plan of Action for Inherited Cardiovascular Diseases: 
Synthesis of Recommendations and Action Algorithms. Revista Española de Cardiología (English Edition), 69(3), 300–309.
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Proceso contínuo
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Multidisciplinar

Consulta 
especializada

Nuevas 
patologías

Enfermera

Estudios 
genéticos

Especialistas

Investigación

Ilusión



Conclusiones

• Hoy en día tanto las enfermedades genéticas clásicas como las comunes son 
tributarias de realización de estudios genéticos en cardiología.

• Los paneles NGS, sanger y técnicas de análisis de polimorfismos son las técnicas 
más empleadas en cardiología.

• Debe extenderse y generalizarse el uso y la interpretación de técnicas de 
diagnóstico genético básico pese a la existencia de unidades de cardiogenética
hiperespecializadas.




