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» ;,COmMo es la genética en las patologias cardiologicas?
» ¢, Qué estudios geneéticos han de solicitarse en cardiologia?

e ; COMo sistematizar el estudio de las enfermedades
geneticas en cardiologia?
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Cardiopatias Familiares E:-ﬁd-ﬂebmn
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Definicion: Son un grupo de enfermedades cardiovasculares que
comparten tres caracteristicas:

1. Tienen una presentacion familiar.
2. Tienen una base genética.
3. Pueden ser causa de muerte subita.

Barriales-Villa et al. Protocolo de actuacién en las cardiopatias familiares: sintesis de recomendaciones y algoritmos
de actuacién. Rev Esp Cardiol. 2016;69:300-9 - Vol. 69 Num.03.
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 Cualquier cambio en la secuencia de un nucleotido o en
la organizacion del ADN (genotipo) de un ser vivo, que
produce una variacion en las caracteristicas de este y

gue no
necesariamente
se transmite a

la descendencia.
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Mutaciones moleculares Vall d'Hebron

Hospital
e Substitucion de bases.
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 Mutaciones marco de lectura.
1. Inserciones

2. Delecciones.

F Mutaciones
nulas.

E Mutaciones
region de
splicing.
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Tipos de estudios genéticos
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Sanger y NGS
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NGS ofrece la mejor calidad y
coste-eficiencia.

Paneles por NGS mejor opcion
en el caso indice.

Sanger opcion en estudio
familiares.

MLPA opcién en CNVs.

Exoma en investigacion, casos
concretos.
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CENTRAL ILLUSTRATION: Genomic Risk Score for Coronary Artery Disease
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Inouye, M. et al. J Am Coll Cardiol. 2018;72(16):1883-93.
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Datos de laboratorio Informacion clinica
» Caracteristicas de la . Bases de datos
mutacion. poblacionales.
« Grado de conservacion.

Bases de datos
Magnitud del cambio. enfermedades geneticas.

Prevalencia enfermedad.

Predictores
bioinformaticos.

Publicaciones previas.

Estudios funcionales.

Grado de cosegregacion.
Patron de herencia.

Modelos animales.

Presentacion “de novo’.
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Informe estud
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Protocolos en cardiopatias familiares
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Protocolo de actuacion en cardiopatias familiares Vall d'Hebron
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Protocolo de actuacion en las cardiopatias familiares: @w;um

sintesis de recomendaciones y algoritmos de actuacion

Roberto Barriales-Villa®", Juan Ramén Gimeno-Blanes”, Esther Zorio-Grima“, Tomas Ripoll-Vera“,

Artur Evangelista-Masip™', Angel Moya-Mitjans®, Luis Serratosa-Fernindez™,

Dimpna C. Albert-Brotons™", José Manuel Garcia-Pinilla*™ y Pablo Garcia-Pavia™®
Estudio
familiar

Unidades
multidisciplinares o
“centros de referencia” ,

Realizacion
estudios
geneéticos
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Proceso continuo c:-ﬁd-ﬂebmn
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* Hoy en dia tanto las enfermedades genéticas clasicas como las comunes son
tributarias de realizacion de estudios genéticos en cardiologia.

* Los paneles NGS, sanger y técnicas de analisis de polimorfismos son las técnicas
mas empleadas en cardiologia.

* Debe extenderse y generalizarse el uso y la interpretacion de técnicas de
diagnostico genetico basico pese a la existencia de unidades de cardiogenética
hiperespecializadas.
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