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Introduccion

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es una enti-
dad de base genética caracterizada por un aumento
del grosor parietal miocardico sin causa aparente®.
Constituye una cardiopatia congénita muy frecuen-
te y la principal causa de muerte stbita (MS) en at-
letas menores de 35 afios?, con una prevalencia es-
timada en 0,2%. Se presenta en un espectro anato-
mo-clinico y pronéstico muy variable, que va desde
un grosor parietal del ventriculo izquierdo (VI) casi
normal hasta una hipertrofia masiva, y desde casos
con pronéstico similar a la poblacién general hasta
individuos jévenes asintomaticos que debutan con
un desenlace fatal. Se diagnostica mediante la de-
teccién de un aumento en el grosor del VI >15 mm
en uno o mas segmentos que no puede explicarse
Gnicamente por condiciones de sobrecarga; aunque
en los familiares de primer grado con MCH inequi-
voca el grosor parietal requerido para confirmar el
diagnéstico es ain menor®. Si bien mucho se ha
avanzado en la caracterizacion precisa de su genéti-
ca, anatomia y fisopatologia, la deteccion oportuna
y exacta de aquellos pacientes con MCH en mayor

riesgo de evolucién desfavorable sigue siendo un
desafio clinico.

Describimos el caso de un hombre joven asistido
en la policlinica de MCH del Centro Cardiovascular
Universitario que exhibia importante fragmenta-
ci6n del QRS en el electrocardiograma (ECQG), indi-
vidualizando precozmente la estratificacion de ries-
go de MS con los aportes de un score de riesgo de
reciente validacion.

Caso clinico

Paciente de sexo masculino, 21 afios, sedentario, fu-
mador intenso, exconsumidor de cocaina. No relata
cifras elevadas de presion arterial (PA). Como ante-
cedentes familiares destacaba la nociéon de padre,
tio y hermano portadores de MCH, motivo por el
cual concurre a control cardiolégico ambulatorio.
No presentaba antecedentes de MS en la familia.
Mientras deambulaba presenté un episodio de pér-
dida brusca y transitoria de conocimiento, de esca-
sos minutos, con recuperacién ad integrum, prece-
dido de dolor precordial. Hasta entonces el paciente
manifestaba episodios ocasionales de palpitaciones
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Figura 1. Trazado ECG de superficie. Ritmo sinusal a 60 cpm, PR=140 ms, duracién QRS=90 ms, signos de hipertrofia
ventricular izquierda (puntuacién Romhilt-Estes=8) y fragmentacion del QRS en DII-aVF (circulos punteados). Hay
morfologia de bloqueo fascicular anterior izquierdo con complejos QS en DII-DIII-aVF, supradesnivel-ST en cara infe-
rior e inversion profunda de las ondas T en DI, aVL, V2 y V3, QTc (formula de Bazett) = 420 ms.

rapidas, breves, en reposo. Examen clinico en la
emergencia: paciente licido, eupneico, buen estado
nutricional, con hematoma palpebral izquierdo. Al
examen cardiovascular central no se palpaba el lati-
do apexiano, ritmo regular de 60 cpm, S1y S2 de to-
nalidad normal, soplo en mesocardio de intensidad
II/VI (Levine) sin irradiaciones, que no se modifica-
ba con la maniobra de Vasalva. Al examen vascular
periférico, PA: 125/80 mmHg, pulsos simétricos
normales, ausencia de ingurgitacién yugular. Los
campos pulmonares estaban libres y el examen neu-
rolégico era normal. E1 ECG basal de 12 derivacio-
nes mostraba ritmo sinusal y marcadas alteracio-
nes en la depolarizacién y repolarizacién ventricu-
lar (figura 1). La curva de biomarcadores de lesién
miocardica (Tnl) fue negativa y el resto de la anali-
tica de laboratorio fue normal.

El ecocardiograma transtoracico (ECO) detect6
un ventriculo izquierdo (VI) de dimensiones nor-
males con severa hipertrofia asimétrica a predomi-
nio septal y anterior en sus segmentos basal y medio
(grosor maximo del septum = 27 mm), fraccién de
eyeccion del VI (FEVI) = 57% (método elipsoide),
contractilidad sectorial normal, patrén de llenado
del VI pseudonormal, didmetro auricular izquierdo
= 35 mm, 4rea auricular izquierda = 21,7 cm2, cavi-
dades derechas normales. La valvula mitral era
morfolégicamente normal, con cuerdas tendinosas
elongadas y movimiento anterior sist6lico de la val-
va anterior (figura 2) asociado a insufiencia mitral

leve a moderada, con jet excéntrico hacia la pared
posterior. No se detect6 gradiente subvalvular aér-
tico con las maniobras de sensibilizacion.

La resonancia nuclear magnética cardiaca (RMC)
mostré un VI de dimensiones normales con marca-
da hipertrofia a predominio de los segmentos septal
anterior y medio (grosor maximo = 27,6 mm, rela-
cion septum/pared posterior = 3,4), FEVI = 70%,
auricula izquierda y cavidades derechas de tamano
normal y realce tardio de distribucién tipica (figura
3).

Durante el monitoreo Holter, el paciente per-
manecié asintomatico, detectandose ritmo sinusal
con frecuencia cardiaca promedio de 73 cpm, escasa
extrasistolia supraventricular, ausencia de taqui y
bradiarritmias. En la prueba ergométrica en ci-
cloergémetro (protocolo de Astrand) alcanzé una
erogaciéon metabdlica de 12 mets (CF = IA), con res-
puesta presora y cronotrépica adecuada, asintomé-
tico. No se detectaron modificaciones dinamicas en el
soplo sistdlico durante el esfuerzo ni se registraron
arritmias. Durante su permanencia en sala el
paciente no reitero el episodio sincopal ni manifest6
otra sintomatologia cardiovascular.

Comentarios

Describimos el caso de un hombre joven con familia-
res portadores de MCH que consulta por sincope
precedido de dolor toracico, situacién clinica que su-
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Figura 2. Imagenes dela ECO. En el enfoque apical de cuatro cdmaras (panel A) se observa auriculomegalia izquierda leve
(area = 21,7 cm2). El enfoque paraesternal eje largo (paneles B y C) muestra movimiento anterior sistélico mitral (fle-
chas blancas en By C). El septum anterior mide 27 mm (flecha punteada roja) y la pared posterior 10 mm (flecha puntea-
dablanca). Al: auricula izquierda. SIV: septum interventricular anterior. Raiz Ao: raiz aértica. VD: ventriculo derecho.

VI: ventriculo izquierdo.

giere la etiologia cardiovascular del mismo. Sabien-
do que en el 60% de los casos laMCH responde auna
causa genética de transmisién autosémica domi-
nante, mas cominmente a una o varias mutaciones
en los genes que codifican proteinas sarcoméricas,
planteamos que el paciente sea portador de una
MCH. Los pacientes con MCH que presentan obs-
truccion al tracto de salida del VI suelen exhibir un
soplo eyectivo en toda el area precordial que suele
aumentar con la disminucién en la precarga al VI
inducida por las maniobras de Valsalva y cucli-
llas-bipedestacién®. En nuestro caso no se confir-
mo el comportamiento dindmico del soplo.

El anélisis pormenorizado del ECG de superficie
esclave en el diagndstico de la MCH 9. En efecto, el
ECG se altera hasta en 90% de los pacientes con
MCH, lo que lo convierte en una herramienta ttil
de tamizaje“®. En este caso se registraron comple-
jos QRS fragmentados de elevado voltaje, inversion
de ondas T en proyeccién lateral y morfologia QS in-
ferior con supradesnivel-ST (figura 1). En ausencia
de bloqueo de rama, la fragmentacién se define co-
mo la presencia de una onda R adicional (R’) o
muescas (notch) en el punto mas bajo delaonda R o

laonda S, o la presencia de més de una onda R’ en
dos derivaciones contiguas, que se corresponden
con un territorio de irrigacion coronaria. Diversos
hallazgos experimentales y estudios de correlacién
con imagenes confirman que se trata de una mani-
festacion eléctrica de la fibrosis miocardica localiza-
da™1V y, por lo tanto, podria ser un marcador de
eventos clinicos adversos como taquiarritmias ven-
triculares, MS o desarrollo de disfuncién ventricu-
lar(1-13) Sin embargo, las guias de practica clinica
de la Sociedad Europea de Cardiologia (ESC) no in-
cluyen estos hallazgos ECG en la estratificacién de
riesgoW. Las alteraciones en la repolarizacién ven-
tricular son los hallazgos mas comunes en la MCH
(80%), seguidas de los signos de hipertrofia del VI
(50%)@Y. Las ondas Q estrechas y profundas de dis-
tribucién inferior, un hallazgo menos frecuente*®,
se deben a la ausencia de oposicién de fuerzas eléc-
tricas en las 4reas de miocardio hipertrofiado®.?.
Debe subrayarse que, aunque el ECG es anormal en
lamayoria de los casos, ningtin hallazgo es altamen-
te especifico de la enfermedad ni adquiere valor pro-
nostico. Asimismo, el grado de hipertrofia en el
ECG se correlaciona débilmente con la magnitud de
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Figura 3. Imagenes delaRMC. En (A) y (B) se aprecia marcada hipertrofia
de distribucién septal anterior (segmentos medio y basal), donde el espe-
sor parietal alcanza 27,6 mm (flechas blancas punteadas). No se identifi-
caron alteraciones valvulares significativas ni obstruccién dindmica al
tracto de salida del ventriculo izquierdo. En (C) y (D) se observa realce
tardio difuso en el 4rea de hipertrofia y, predominantemente, en la zona
de insercién de ambos ventriculos a nivel septal anterior (puntas de fle-

chas blancas).
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la hipertrofia por técnicas de imagen(”19 y no es ttil
para diferenciar las formas obstructivas de las no
obstructivas®.

La RMC es una técnica mas precisa que el ECO
en la valoracién estructural y funcional de la MCH,
aportando informacién adicional al utilizar medios
de contraste paramagnéticos que localizan y cuanti-
fican los fenémenos de hipertrofia y fibrosis miocar-
dica™9.14_ El fenotipo descrito, con hipertrofia asi-
métrica anteroseptal, es el més frecuente (75%)14.
En comparacién con el ECO, la RMC visualiza me-
jor las regiones anterolateral y apical del VI y carac-
teriza en mayor detalle el aparato valvular mitral,
definiendo precisamente la causa de la obstruccién
dindmica del VI, Esta técnica se torna imprescin-
dible cuando el diagnéstico no resulta claro con base
en los hallazgos ultrasonograficos, como en la car-
diopatia hipertensiva, valvular o la hipertrofia fisio-
logica del “corazén de atleta”®14), Tipicamente, la
RMC detecta realce tardio en las zonas de hipertro-
fia y en los puntos de insercién del VI con el ven-

triculo derecho®914.15, En los tltimos afos se han
estudiado en detalle los patrones de realce tardio en
la MCH, en un intento por vincular su extension y
topografia con la aparicién de eventos graves. Sin
embargo, las evidencias disponibles se derivan de
pocos estudios extensos cuyos resultados estan li-
mitados por sesgos de seleccién-referencia y dife-
rencias en los protocolos de escaneo y la cuantifica-
cion del realce tardio®.141D, Aunque estos hallazgos
sugieren una predisposicion a las arritmias ventri-
culares y la MS en los sujetos con realce mas
extenso, las guias de practica clinica de la ESC no
incluyen su extensién en la estratificaciéon de
riesgo.

El registro Holter y la pruega ergométrica gra-
duada son técnicas accesibles y de bajo coste que
cumplen un rol importante en la estratificacion de
riesgo?); en el caso descrito no detectaron marca-
dores de riesgo elevado.

El enfoque terapéutico de la MCH se focaliza en
dos grandes objetivos: tratar los sintomas y preve-
nir la MS. Este tltimo punto obliga a estratificar
precozmente el riesgo individual de MS en todos y
cada uno los casos. Tradicionalmente, los factores
de alto riesgo inclufan el grosor parietal maximo
>30 mm, la taquicardia ventricular no sostenida, el
sincope de causa no aclarada, los antecedentes fa-
miliares de MSy la respuesta hipotensora al esfuer-
zo12), La disponibilidad de algunos scores de riesgo
representa un aporte novedoso y de potencial utili-
dad practica en la estratificacién temprana de la
MCH. Estos scores son facilmente accesibles al lado
del paciente, estan disponibles en dispositivos portati-
lesy tienen en cuenta varios factores de riesgo que son
integrados como variables continuas y no dicotomi-
cas, lo cual podria graduar mejor su peso individual.
Dentro de estos scores destaca el MHC RISK-SCD
un modelo de prediccién validado por O’Mahony y
colaboradores en un gran estudio de cohortes re-
trospectivo®. Esta herramienta permite estimar
individualmente el riesgo de MS a cinco anos basa-
do en los marcadores tradicionales y en otras varia-
bles hasta ahora no consideradas como el gradiente
de obstruccion al tracto de salida del VI, las dimen-
siones de la auricula izquierda y la edad. El puntaje
obtenido por el score estratifica el riesgo individual
de MS en tres categorias: bajo (riesgo de MS a los
cinco anos <4%), moderado (4%-6%) y alto (> 6%).
Su uso ha demostrado mejores beneficios en aque-
llos pacientes con uno o mas factores de riesgo clasi-
cos, disminuyendo la tasa de implantes de cardio-
desfibrilador automatico (DAI) innecesarios, pero
mantiene un bajo poder predictivo en la subpobla-
cion de pacientes sin ningin factor de riesgo clésico,
en quienes se observa el 30% de las MS. Sin embar-
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Figura 4. Estimaci6n de riesgo utilizando el MHC RISK-SCD SCORE. El riesgo de MS a los cinco afios estimado mediante
la calculadora digital MHC RISK-SCD SCORE (disponible por la Sociedad Europea de Cardiologia en: http:/www.doc2-
do.com/hcm/webHCM.html) es de 5,89%. Se incluy6 el minimo gradiente de obstruccién al tracto de salida del ventriculo

izquierdo (2 mmHg).

go, el MHC RISK-SCD SCORE atn no ha sido vali-
dado en pacientes menores de 16 anos, deportistas
de elite, pacientes sometidos a miectomia ventricu-
lar/ablacién septal con alcohol o con enfermedades
metabdlicas infiltrativas. Con base en sus resulta-
dos, la més reciente recomendacion de la ESC defi-
ne una indicacién de implante de DAI, Clase I1a, ni-
vel de evidencia B, en los pacientes de riesgo eleva-
do®. En este caso, el MHC RISK-SCD al diagndsti-
co predijo un riesgo moderado de MS a los cinco
anos (5,89%), aunque muy cercano al riesgo elevado
(figura 4). Razonando con base en los marcadores
prondsticos tradicionales?), el riesgo de MS esta
marcado principalmente por la presencia de sincope
de causa no aclarada en un sujeto joven. En este
contexto clinico, las guias de la Asociacién America-
na de Cardiologia (2011) senialan que el implante de
DAI representaria una alternativa “razonable”(9,
En este caso se procedi6 al implante tras adicionar
el riesgo asociado a la edad temprana y la fragmen-
tacion del QRS al peso pronéstico moderado (cerca-
no a elevado) sugerido por el score MHC RISK-
SCD.Tanto la deteccién de factores de riesgo adicio-
nales como los aportes pronésticos diferenciales de
los nuevos scores versus la consideraciéon exclusiva
de los marcadores mas tradicionales merecen ser
evaluados mediante estudios prospectivos.

El procedimiento de implante de DAI se realizé
sin complicaciones. Hasta la fecha, el paciente per-
manece asintomético y mantiene una calidad de vi-
da normal, recibiendo tratamiento con agentes be-

tabloqueantes. No se han detectado arritmias ma-
lignas ni descargas en los controles telemétricos
usuales del DAL

Conclusiones

Reportamos el caso de un joven con MCH asimétri-
ca anteroseptal que se presenté con sincope y mar-
cadas alteraciones en el ECG, entre las que destaca
la fragmentacién del complejo QRS, un hallazgo
asociado a la presencia de fibrosis miocéardica de po-
tencial valor pronéstico. Estratificamos precoz-
mente el riesgo de MS como moderado, con base en
las recomendaciones internacionales y el MHC
RISK-SCD SCORE. En este contexto clinico, decidi-
mos proceder al implante de un DAI como medida
de prevencién primaria razonable. Aun disponien-
do de modernas técnicas de imagen y nuevos scores
de riesgo confiables al lado del paciente, el perfil
evolutivo impredecible de la MCH a menudo dificul-
ta la toma de decisiones terapéuticas.
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