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Palabras clave RESUMEN

La hipertrofia ventricular es una condicion frecuente en los laboratorios de imagen cardiaca. Dado que es
comun a multiples patologias es de gran importancia encontrar claves que permitan reconocer la causa.
Aungue no hay datos patognomaonicos para cada enfermedad, si que es posible encontrar alteraciones
que, combinadas, haradn sospechar una determinada etiologia. Para ello, se utilizard la informacién de la
ecocardiografia y de la resonancia magnética cardiaca (cardio-RM). El presente articulo analiza la informa-
cion disponible en grandes grupos de patologia (miocardiopatia hipertrofica, cardiopatia hipertensiva,
enfermedades infiltrativas [amiloidosis] y de depdsito, con la enfermedad de Fabry como mds caracteris-
tica) y el corazén de atleta, dada su importancia en el diagnéstico diferencial con situaciones patolégicas.
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ABSTRACT

Left ventricular hypertrophy is frequently seen in ecochardiographic laboratories and everyone knows that
there are many etiologies involved in this condition. This is why we need keys that help us to diagnose the
cause. It is true that there are not pathognomonic facts for every disease, but we can suspect the etiology
using all the data collected in each patient, basically coming from echocardiography and cardiac magnetic
resonance (CMR). In this article we sumarize the available information for pathologic conditions (hypertro-
phic cardiomyopathy, hypertensive cardiopathy, infiltrative diseases like amioloidosis and storage diseases
like Fabry disease) and the heart of the athlete. The last one have been choosed due to, taht in some instances
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is an important differential diagnosis with a state of disease.

Introduccion

La hipertrofia ventricular izquierda es un hallazgo frecuente en los pacientes
que acuden a realizarse una ecocardiografia. Ademds, generalmente es una
respuesta fisiolégica no especifica o por una adaptacion inadecuada a una lar-
ga lista de estimulos mediados por numerosas enfermedades cardiacas o sis-
témicas e, incluso, por el propio ejercicio. No obstante, debe tenerse en cuenta
que la hipertrofia no es algo uniforme, sino que depende del mecanismo sub-
yacente y que en funcién del mismo puede mostrar caracteristicas peculiares.

En muchos pacientes la hipertrofia estd claramente relacionada con el proceso
subyacente. En muchos otros, sin embargo, es un hallazgo no esperado y, por
tanto, un reto para establecer la causa que la origina, ya que la morfologia y la
anatomia patoldgica varian sustancialmente entre patologias y, dentro de éstas,
depende del grado de evolucién de la misma. Ademas, el tipo de hipertrofia pue-
de tener un impacto especifico en la funcién sistdlica y diastdlica de la funcién
ventricular. Todos estos hechos pueden valorarse y describirse mediante las téc-
nicas de las que actualmente se dispone, como la ecocardiografia y la cardio-RM.
Con ellas se pueden describir hallazgos morfoldgicos y funcionales en muchas
patologias causantes de hipertrofia ventricular®. No obstante, debe quedar claro
que el clinico debe integrar la historia, los hallazgos exploratorios, las pruebas de
laboratorio y las pruebas de imagen para alcanzar un diagndstico correcto.
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La presente revisién se centra en la patologfa no valvular que cursa con hiper-
trofia como hallazgo principal y en la utilidad de la ecocardiograffa y la cardio-
RM para caracterizar los hallazgos morfolégicos y funcionales.

Hipertension arterial

La HTA de larga evolucién ocasiona una sobrecarga de presién permanente
(similar a otras condiciones con la estenosis adrtica o la coartacién adrtica)
que puede afectar a multiples érganos diana como el corazén, el cerebro,
los riflones, etc. Esta situacion ocasiona un estrés parietal que el miocardio
intenta compensar desarrollando hipertrofia de sus paredes. No obstante, los
cambios geométricos son variables: remodelado concéntrico (masa normal
aumento del espesor relativo de la pared), hipertrofia concéntrica (aumento
de la masa y del espesor relativo de la pared) e hipertrofia excéntrica (@umento
de la masa y espesor relativo de la pared normal). Ademas, el estrés regional
no es homogéneo debido a que el ventriculo no es esférico. Asf, por ejemplo,
debido al mayor radio en el tercio basal, en este segmento el estrés es mayor
y ésta parece ser la causa del desarrollo del caracteristico aumento de espesor
septal basal; en este segmento, ademds, la funcion sistélica medida mediante
deformacién (strain) puede ser normal o demostrar una disminucion (inicial-
mente leve)? (véase mas adelante la Figura 2).
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La ecocardiografia permite estudiar los diferentes aspectos de la cardiopatia
hipertensiva incluyendo la morfologia (hipertrofia) y geometria ventriculares,
asi como la funcion (sistélica y diastolica).

Ya se ha comentado con anterioridad las posibilidades morfoldgicas de la hi-
pertrofia. Los valores para la masa ventricular se obtienen de la férmula acepta-
da por la ASE para su cdlculo (no obstante, se debate su reproducibilidad y en
comparacién con la resonancia claramente lo sobreestima):

Masa VI = 0,8 (1,04 [(DTDVI + PPTDVI + SIVTDVI)? - (DTDVI)}]) + 0,6 g

Donde, DTDVI: didmetro telediastolico de VI; PPTDVI: pared posterior teledias-
télica de VI; SIVTDVI: septo interventricular telediastolico de VI.

La forma mas tipica de la HTA es la hipertrofia concéntrica y, como ya se ha
comentado, es frecuente encontrar engrosamiento del tercio basal del septo.
La clasificacion del tipo de hipertrofia (concéntrica, excéntrica, remodelado) se
realiza de acuerdo con la férmula del grosor parietal relativo (GPR) (Figura 1):

Remodelado concéntrico VI HVI concéntrica

VI normal HVI excéntrica

Grosor parietal relativo (GPR)
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Figura 1. Modelos de hipertrofia ventricular izquierda en funcién de la masa
y el didmetro ventricular

GPR = SIVTDVI + PPTDVI/ DTDVI (normal < 0,45)
(Véanse las abreviaturas como en la férmula de la masa)

La exactitud y reproducibilidad en el célculo de la masa ha mejorado con el uso
de la tecnologfa tridimensional.

Generalmente la funcién ventricular sistélica evaluada mediante la fraccion de
eyeccion suele ser normal en estadios iniciales de la HTA. No obstante, las técni-
cas recientes de strain y strain rate pueden demostrar valores disminuidos en los
pacientes y segmentos con hipertrofia, aunque generalmente en mucha menor
cantidad que en las miocardiopatias, en las enfermedades infiltrativas (Figura 2).
Por otra parte, en el corazén del atleta la funcion suele ser normal®@ 2.

La ecocardiografia también permite estudiar la funcién diastdlica. Inicialmente
se observa un trastorno de relajacion, pero en fases avanzadas puede objeti-
varse un patrén pseudonormal o incluso restrictivo. Por otra parte, la utilizacion
del Doppler tisular mostrara las velocidades del anillo mitral y permitird deter-
minar la relacion E/e’como indicador de las presiones de llenado.
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Figura 2. Ecocardiografia, en cuatro cdmaras, de un corazén hipertenso con
hipertrofia (A) y strain longitudinal (B) que muestra un valor practicamente
normal (-18,16%)

Al igual que en otras patologias, la cardio-RM permite cuantificar los voltime-
nes ventriculares, la masa y la funcion sistélica medida como fraccion de eyec-
cién en pacientes hipertensos. Actualmente se considera que es la técnica de
eleccion para la cuantificacion de estos parametros. En general, el aumento
de masa en la hipertension no suele ser muy marcado. La cardio-RM también
permite estudiar la contraccién regional mediante técnicas especiales como
el tagging, que ha demostrado reduccion en la contraccion segmentaria en
segmentos medios mediante el estudio del MWS (midwall shortening)®.

Por otro lado, la cardio-RM, al igual que en otras patologias, permite evaluar el
realce tardio tras la inyeccién de gadolinio como expresion de la fibrosis ventricu-
lar. Aunque se ha pensado que los pacientes con cardiopatia hipertensiva no son
proclives a presentar esta alteracion, algunos estudios en los Ultimos afos han
demostrado que en torno a la mitad de los pacientes con hipertrofia ventricu-
lar debida a hipertension arterial pueden presentar realce tardio que se observa
como depdsitos parcheados en el interior del miocardio sin patrén isquémico®.

Corazon de atleta

En los atletas, el ejercicio regular induce hipertrofia simétrica del VI que se consi-
dera un fenémeno adaptativo al incremento del volumen latido. Ademas, el ven-
triculo se dilata ligeramente en general. No obstante, el grado de cambios y de hi-
pertrofia depende de otros factores como el tipo de ejercicio realizado, el sexo o la
raza (en atletas afroamericanos se observa mas hipertrofia, por ejemplo). Hay que
tener en cuenta que el ejercicio de resistencia produce béasicamente una sobre-
carga de volumen que conduce a la dilatacion biauricular y biventricular con fun-
cion sistélica preservada y aumenta las propiedades diastdlicas. Por el contrario, el
ejercicio de fuerza, que supone una sobrecarga de presién basicamente, se asocia
a hipertrofia concéntrica e VI con funcion sistdlica preservada, sin cambios en las
cavidades derechas ni en la Al®. En general, los individuos entrenados no van a
presentar grados de hipertrofia importantes. No obstante, se estima que hay en
torno a un 0,4-2% de atletas caucdsicos que presentan un grado de hipertrofia
en zona “gris” (13-16 mm) que pueden presentar cruce con la miocardiopatia hi-
pertrofica. No obstante, los atletas de raza afroamericana tienen unos espesores
miocardicos mayores que los de raza caucasica y hasta un 3% es > 15 mm. Estas
consideraciones se dan tanto en varones como en muijeres. No obstante, parece
que en ningun caso la cifra en atletas sanos supera los 16 mm de espesor®.
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Ecocardiografia

La ecocardiografia es la prueba inicial de eleccion para valorar la hipertrofia
en atletas. De hecho, las cifras expuestas previamente provienen de estudios
ecocardiograficos. En general, pues, es raro que los espesores miocardicos su-
peren los 14 mm?y parece que en sanos no deben superar nunca los 16 mm®,

Los hallazgos morfoldgicos muestran un miocardio uniforme con hipertro-
fia simétrica, sin obstruccién del tracto de salida. Por otra parte, las medidas
habituales de funcion sistélica y diastolica mostraran valores normales. Tipica-
mente, en casos dudosos, medidas adicionales como las velocidades de DTl en
anillo, la velocidad pico sistélica y la medida de strain y strain rate son normales
o incluso supranormales en estos corazones con hipertrofia fisioldgica con re-
laciones E/e'que nunca son < 89,

En una revisién reciente® se han propuesto como datos patologicos en la
ecocardiograffa presencia de hipertrofia con espesores > 16 mm, velocidades
disminuidas en el DTl septal (e'< 8 cm/s), presencia de un strain longitudinal
global < -15y la ausencia de incremento de la funcién sistdlica con el ejerci-
cio. Ademaés, respecto al VD se han propuesto como anormales la presencia
de aneurismas o saculaciones o la disfuncién sistolica global o regional del
mismo.

Resonancia magnética

La cardio-RM es la técnica que permite un estudio mas extenso de las caracte-
risticas del miocardio del atleta debido a que permite medir con precision los
volumenes, masa y FEVI. Pero, ademas, también permite caracterizar el miocardio
mediante la utilizacion de secuencias que potencian determinadas caracteristi-
cas de los tejidos en relacion con su comportamiento en T1, T2 y captacion de
gadolinio. Las medidas realizadas, como en la poblacién general, muestran que
los valores de espesores, masa y volumenes son menores con la RM que con
la ecocardiografia. En general, la informacion aportada permitird complemen-
tar la obtenida por la ecocardiografia y aclarar un nimero importante de casos
dudosos con ecocardiografia (sobre todo en la diferenciacién de miocardiopatia
hipertréfica o miocardiopatia dilatada con corazones normales). No obstante, el
problema es que existe poca informacion acerca de lo que se debe considerar
como normal en los atletas, en especial los que practican deporte competitivo, y
ello puede conducir a informacién conflictiva en casos poco claros.

En este sentido se ha publicado recientemente en una revisiéon que un nime-
ro importante de atletas veteranos presentan depdsitos parcheados de realce
tardio intramiocardicos. Estos sujetos, por otra parte, estdn sanos y no habfan
presentado nunca ningun evento cardiovascular. La cifra, segun los estudios,
oscila entre el 12% y el 50%. Al parecer, estos depdsitos estan practicamente
ausentes en atletas jovenes, con menos tiempo de entrenamiento, por lo que
algunos autores lo han atribuido a posible fibrosis en relacion con entrena-
miento extremo y prolongado, aunque su significado esté en discusion?.

En resumen, en los préximos afnos es probable que la cardio-RM ofrezca una
informacion importante acerca del corazéon del atleta que permita delimitar
con mayor precision la normalidad y la patologfa en los casos que actualmente
no son definitivos.

Miocardiopatia hipertrofica

La MCH se produce por diferentes mutaciones de genes que codifican protei-
nas sarcoméricas. Su manifestacion principal, desde el punto de vista histolo-
gico, es una desorganizacion (disarray) de las fibras musculares miocérdicas,
que estd asociada con el desarrollo de hipertrofia del VI. La mayor parte de los

pacientes muestran un patron de hipertrofia asimétrica, con una predileccion
por el septo interventricular y la cara anterior. Sin embargo, se ha observado
otros patrones: hipertrofia concéntrica, apical, etc.

El diagndstico de miocardiopatia hipertréfica se establece por la presencia de
hipertrofia asimétrica, definida como un espesor miocérdico > 15 mm en uno
0 mas segmentos miocdrdicos del VI en cualquier técnica de imagen, no justi-
ficada por las condiciones de carga, asociado a un espesor normal (< 12 mm)
en otros segmentos y a un tamafo ventricular normal. No obstante, la miocar-
diopatia hipertrofica puede cursar con un aumento menor de los espesores, en
cuyo caso el diagnéstico requiere evaluacion de otros factores (historia familiar,
ECG, etc)). En los familiares de primer grado de pacientes con miocardiopatia
hipertréfica claramente establecida un espesor miocardico > 13 mm en uno
0 mas segmentos miocdrdicos del VI es suficiente para establecer el diagnos-
tico®.

Ecocardiografia

Es la técnica mas empleada para establecer el diagndstico de miocardiopa-
tia hipertrofica. Aunque la hipertrofia suele afectar a los segmentos basales
del septo, es fundamental evaluar todos los segmentos miocardicos para
detectar patrones atipicos. Las hipertrofias focales limitadas a uno o dos
segmentos, especialmente en las caras anterior y lateral, pueden ser difici-
les de detectar por ecocardiografia. En caso de sospecha de miocardiopatia
hipertréfica apical, la ecocardiografia de contraste puede ser muy Util para
mejorar la definicion de estos segmentos. Puede existir también hipertrofia
del VD, generalmente limitada al tercio distal de la cara lateral, hasta en un
18% de los casos.

La obstruccién dindmica del tracto de salida del VI, definida como gradiente
en reposo superior a 30 mmHg, se observa en un 30% de los casos y es un
dato muy sugerente de miocardiopatia hipertréfica, aunque no patogno-
maonico, ya que también puede producirse en otras patologias (cardiopatia
hipertensiva, situacion de hipovolemia o hipercontractilidad). La hipertrofia
del tabique estrecha el tracto de salida del VI, generando fuerzas de Venturi
que arrastran el velo anterior hacia el septo, produciendo el hallazgo caracte-
ristico del movimiento anterior sistélico del velo anterior mitral. No obstante,
éste es un fendmeno complejo en el que contribuyen diferentes alteraciones
del aparato subvalvular (rotacion anterior y medial de los musculos papilares,
insercion directa del musculo papilar en el velo anterior, elongacién del velo
anterion)®. La presencia de dichas alteraciones o de variaciones de la arqui-
tectura miocérdica (criptas) es también caracteristica de la miocardiopatia
hipertréfica.

La mayor parte de los pacientes con obstruccion del tracto de salida del VI pre-
sentan insuficiencia mitral mesotelesistolica, excéntrica, dirigida hacia la cara
posterior de la Al, por insuficiente aposicion de los velos mitrales. Con menos
frecuencia, puede producirse obstruccion medioventricular o apical. En un
30% adicional de estos pacientes existe obstruccion dindmica provocable con
maniobras que reducen la precarga o la poscarga (Valsalva) o con el ejercicio,
que es importante identificar en los pacientes sintomaticos.

La funcién sistélica global del VI medida con la fraccion de eyeccion del Vi suele
ser normal o supranormal, excepto en casos muy evolucionados con fibrosis
extrema (fase burn out). Sin embargo, la funcién regional suele ser patoldgica,
precediendo incluso a la hipertrofia, a expensas de una reduccién importante
de la deformacién longitudinal®. Las técnicas de cuantificacion de la defor-
macion miocardica permiten establecer el diagnostico diferencial entre mio-
cardiopatia hipertrofica y el remodelado ventricular por actividad deportiva,
en gue la deformacién estd aumentada. En la cardiopatia hipertensiva la afec-
tacion de la deformacién longitudinal no suele ser tan importante como en la
miocardiopatia hipertréfica (Figura 3).
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Figura 3. Ecocardiografia en paciente con miocardiopatia hipertrofica en plano apical de cuatro cdmaras (A) y strain longitudinal de cuatro cdmaras (B)

demostrando la reduccién del strain longitudinal global

En las Ultimas guias de préctica clinica sobre el manejo de la miocardiopatia hiper-
tréfica se recomienda una valoracion basal de estos pacientes con cardio-RM en fun-
cion de las posibilidades del centro. Esta técnica tiene un rendimiento superior a la
ecocardiografia para la deteccion de hipertrofia asimétrica focal de las caras anterior
y lateral, asi como para la caracterizacion del dpex". Ademds, es mas sensible para
la deteccion de marcadores sutiles de enfermedad sarcomérica como criptas o ano-
malias de los musculos papilares. En cambio, la ecocardiografia es una técnica mas
adecuada para la caracterizacion de la obstruccion dindmica (Video 1y Video 2).

Video 1.RM en modo cine, eje corto con cobertura completa del VI en

un paciente con miocardiopatia hipertréfica. Se observa la configuracion
espiroidea del septo y las variaciones anatémicas de los musculos papilares,
tan frecuentes en esta entidad. En este paciente los musculos papilares estan
fragmentados y mal definidos, con vientres accesorios en posicién medial
que pueden contribuir al movimiento sistélico anterior del velo anterior
mitral

La técnica de realce tardio permite detectar la expansién del intersticio causa-
da por la fibrosis en la miocardiopatia hipertréfica. Se observan focos de realce
tardio en un 65% de los pacientes, con un patrén mesocardico parcheado que
afecta generalmente a los segmentos hipertréficos, y de forma caracteristica
a los puntos de insercion septal del VD. La deteccion de este patron es muy
util para establecer el diagnoéstico diferencial con otras causas de hipertrofia
del VI®. La ausencia de fibrosis es un dato til para el diagnéstico diferencial
con el remodelado ventricular deportivo y la cardiopatia hipertensiva, pero no
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hay que olvidar que formas leves de miocardiopatia hipertrofica pueden tener
iméagenes de realce tardio totalmente normales (Figura 4).

Video 2. RM en modo cine, plano de tres cdmaras en un paciente con
miocardiopatia hipertrofica. Existe una hipertrofia asimétrica del septo, mas
marcada en el segmento basal del septo anterior, con movimiento sistélico
anterior del velo anterior mitral completo y obstruccion dindmica del tracto
de salida del VI. Ademas, se observa un flujo turbulento correspondiente

a regurgitacion mitral, que visualmente impresiona significativamente

Figura 4. RM, imé&genes de realce tardio en eje corto (A) y dos cdmaras (B),
de la paciente con miocardiopatia hipertréfica correspondiente al Video 1
y Video 2. Presenta el patron de realce muy tipico, con realce mesocérdico
tenue en los puntos de insercion del VD, mas evidente en el septo anterior,
donde la hipertrofia era mas marcada
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Aungue es muy inhabitual que se observe realce tardio en segmentos no hi-
pertréficos, en fases avanzadas de la enfermedad es frecuente observar realce
transmural asociado a adelgazamiento miocardico (fase burn out).

Las secuencias de mapeo miocardico pueden ser Utiles para el diagnéstico de
estos pacientes. Parece que el volumen extracelular, y en especial el mapeo
de T1 nativo, pueden diferenciar la miocardiopatia hipertrofica de la cardio-
patia hipertensiva. Ademas, en un trabajo reciente se observaron diferencias
entre los portadores de una mutacién sarcomérica y los controles normales,
incluso en ausencia de hipertrofia del VI2,

Amiloidosis

La amiloidosis es una enfermedad sistémica caracterizada por el depésito de
fibrillas amiloides en diferentes érganos del organismo, incluyendo el corazén.
Se conocen hasta el momento 31 proteinas capaces de producir depdsitos
amiloides en el ser humano. Las mas habituales son determinados tipos de ca-
denas ligeras monoclonales (amiloidosis AL) y la transtiretina (amiloidosis TTR,
incluyendo las formas hereditarias y la senil). La amiloidosis TTR es una entidad
infradiagnosticada, que en una serie reciente estaba presente en mas de un 10%
de pacientes con insuficiencia cardiaca y fraccién de eyeccion preservada'.

La infiltracion cardiaca produce un aumento progresivo de los espesores mio-
cardicos y rigidez miocdrdica, mientras que la disfuncion sistélica es muy tardfia.
Actualmente, las técnicas de imagen permiten diagnosticar de forma fiable
esta entidad y diferenciarla de otras causas de aumento de los espesores mio-
cardicos, y pueden orientar también al tipo de amiloidosis subyacente.

En la amiloidosis tipicamente se observa un aumento concéntrico de los es-
pesores miocardicos que suele ser moderado, no superando los 14-15 mm. El
patrén miocérdico granular o en “vidrio esmerilado’, descrito en estudios clasi-
cos, se considera un hallazgo inespecifico en la era del segundo arménico. La
asociacion de aumento de espesores miocardicos y bajos voltajes ECG es muy
especifica de amiloidosis, pero puede ser un hallazgo tardio. A diferencia de la
miocardiopatia hipertréfica, no se observa nunca movimiento sistolico anterior
del velo anterior mitral ni aceleracion del flujo en el tracto de salida del VI.

La amiloidosis es una enfermedad sistémica, por lo que el depdsito de fibrillas se pro-
duce entodas las estructuras cardiacas. Van a estar engrosados, por tanto, las paredes
de ambos ventriculos y ambas auriculas, el septo interauricular y las valvulas mitral y

tricUspide, lo que ayuda al diagnéstico diferencial con otras causas de hipertrofia del
V1. El derrame pericardico ligero o moderado es un hallazgo frecuente.

La disfuncion diastolica es la norma en estos pacientes, pero la dilatacion impor-
tante biauricular y el patrén restrictivo de flujo mitral sélo se observan en fases
avanzadas y su utilidad para el diagndstico precoz de esta entidad es limitada.

La valoracién de la funcién regional es muy Uutil en el diagnostico diferencial
entre amiloidosis y otras causas de hipertrofia del VI'®. La deformacién lon-
gitudinal estd muy reducida, con una distribuciéon muy caracteristica en que
la afectacion de los segmentos basales es mas grave que la de los segmentos
distales. Otro hallazgo muy especifico de la amilodosis es la presencia de un
pico muy precoz de velocidad de deformacion miocdrdica, que se produce
durante el periodo de contraccién isovolumétrico (Figura 5).

La informacion morfolégica y funcional que proporciona la RM es similar a la de
la ecocardiograffa. La caracterizacion del tejido es lo que aporta un valor adicional
respecto a la ecocardiografia, permitiendo alcanzar un diagnéstico precoz de la
enfermedad, incluso en ausencia de aumento de espesores’® (Video 3 y Video 4).

Video 3.RM en modo cine, eje corto con cobertura completa del VI

en un paciente con amiloidosis AL con un mieloma multiple como patologia
de base. Se observa un aumento simétrico de espesores de ambos ventriculos,
con funcion sistolica global normal. La disfuncion sistélica se produce muy
tardiamente en el curso clinico de esta enfermedad

Figura 5. Ecocardiografia en paciente con amiloidosis en plano apical de cuatro cdmaras, con hipertrofia (A) y strain longitudinal de cuatro cdmaras (B) demostrando la

reduccion del strain longitudinal global
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Video 4. RM en modo cine, cuatro cdmaras de un paciente con amiloidosis
AL. La auricula derecha esta ligeramente dilatada. El derrame pericardico,
generalmente leve, es un hallazgo frecuente de dicha patologia

Se han descrito varios patrones de realce tardio muy caracteristicos de amiloi-
dosis, desde el clasico patrén subendocdrdico en anillo descrito por Maceira et
al"® hasta un patron de realce global. Es muy tipico que sea muy dificil conse-
guir una adecuada supresion miocardica por la acumulacion difusa miocérdica
de gadolinio. Dicha retenciéon puede ser tan marcada que el T1 miocdrdico
sea mas corto que el T1 de la cavidad ventricular y el miocardio se suprima
mas precozmente que la cavidad ventricular en las secuencias tipo scout; este
hallazgo es patognomonico de amiloidosis (Figura 6). Los musculos papilares,
el septo interauricular, las paredes auriculares y la pared ventricular derecha
también retienen gadolinio, lo que produce frecuentemente un patrén de re-
alce septal en‘railes de tren’, con hiperintensidad de sefal en el subendocardio
de los dos ventriculos (Figura 7).

Figura 6. Valoracion rapida del comportamiento del T1 en RM mediante
secuencia localizadora del tiempo de inversion (Look Locker). Tras la
administracién de contraste, el miocardio normal contiene una menor
concentracion de contraste que la sangre y, por tanto, deberfa tener un T1
mas largo. Por eso, la cavidad ventricular alcanza el punto cero y se suprime
antes que el miocardio. En este paciente, el miocardio pasa por el punto cero
(cuadrado rojo) antes que la cavidad ventricular (cuadrado verde), indicando
un comportamiento anémalo del miocardio, con aumento de retencién del
gadolinio. Este hallazgo es patognomonico de amiloidosis cardiaca

No obstante, en fases precoces el realce tardio puede ser atipico o parcheado,
y se ha demostrado recientemente que las técnicas de mapeo T1 tienen una
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sensibilidad mayor que el realce tardio para el diagnéstico de amiloidosis. En
efecto, el volumen extracelular aumenta mas en la amiloidosis que en ninguna
otra cardiopatia, habitualmente del orden de 40-70% (los valores normales son
del 25-30%) y se observan valores muy patolégicos en los mapas de T1 incluso
en segmentos sin realce tardio o aumento significativo del espesor miocardico,
sin ningun solapamiento con otras causas de HVI. Ademds, estas técnicas son
Utiles para establecer el diagnéstico diferencial entre las variantes ALy ATTR, ya
que el volumen extracelular estd mas aumentado en la AL,

Figura 7.RM, imagenes de realce tardio en eje corto (A) y de cuatro cdmaras (B)
del paciente con amiloidosis correspondiente al Video 3 y Video 4. Se observa
un patréon de realce en anillo, que no corresponde a un territorio vascular
determinado. Llama la atencion en la imagen de cuatro cdmaras la captacion
de la pared auricular y del septo interauricular, que son hallazgos frecuentes

Medicina nuclear

Se ha observado que los trazadores éseos (*™Tc dicarboxipropano difosfonato,
DPD y otros) se localizan en el corazén. Estos trazadores son muy sensibles al
amiloide, en especial al amiloide TTR, por lo que con gammagrafia se consigue
detectar depdsitos del mismo al menos tan precozmente como con la RM. En
cambio, sélo un tercio de los pacientes con amiloidosis AL muestran una gam-
magraffa DPD patoldgica, y la positividad es débil. Por ello, se ha propuesto la
gammagrafia DPD como técnica de cribado de amiloidosis TTR"®.

Enfermedades infiltrativas
(enfermedad de Fabry)

La enfermedad de Fabry es una enfermedad de depdsito lisosomal, que per-
tenece un grupo de enfermedades causado por defectos genéticos que dan
lugar a la interrupcion en la cadena de degradacién de determinadas sustan-
cias (cada enfermedad tiene una propia) por el déficit de una enzima deter-
minada. Como consecuencia, se produce el acimulo de una sustancia que se
deposita en los lisosomas causando dafo celular y disfuncion tisular. Se trata
de enfermedades de transmisién recesiva, con poca prevalencia en la pobla-
cion general (conocidas como enfermedades huérfanas), con expresién clinica
variable, de cardcter progresivo que en general causan efectos deletéreos muy
marcados y ocasionan la muerte en un plazo mas o menos largo.

La enfermedad de Fabry (Anderson-Fabry) es el exponente més genuino de
este grupo de enfermedades y la que con més frecuencia se asocia a patologia
cardiaca. Por dicho motivo nos centraremos en ella. Pertenece al grupo de las
esfingolipidosis. Se trata de una enfermedad de transmisién ligada al cromoso-
ma X, que afecta al gen GLA encargado de producir la enzima alfa-glucosidasa
A. Esta enzima tiene como funcion la lisis de la globotriaosilceramida descom-
poniéndola en galactosa y lactosilceramida. Por tanto, el déficit enzimatico se
traducird en acimulo de globotriaosilceramida (conocida como Gb3), aunque
investigaciones recientes sugieren que el producto metabdlico responsable
de las consecuencias clinicas serfa la globotriaosilesfingosina (LysoGb3), que
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es producto de la deacetilacién de la Gb3. En el corazdn esta enfermedad
produce clasicamente hipertrofia concéntrica. Inicialmente se asocia con PR
corto en el ECG junto con datos de hipertrofia grave similar a la miocardiopatia
hipertréfica. Las arritmias (bradiarritmias o taquiarritmias) en la evolucion son
frecuentes.

El dato fundamental es la presencia de hipertrofia generalmente concéntri-
ca, habitualmente sin obstruccion el tracto de salida (aungue hay algun caso
publicado con obstruccién). Se puede observar una hipertrofia marcada de
los musculos papilares y la funcion sistolica habitualmente esta preservada,
sin alteraciones segmentarias. En situaciones mas avanzadas puede apreciarse
marcada hipertrofia septal con menos hipertrofia en la pared posterolateral?.

Aunque la valoracion en la contraccién no muestre alteraciones claras, la uti-
lizacion de técnicas de strain y strain rate puede demostrar disminucion en la
funcion sistolica. Por otra parte, alteraciones en las mismas se han correlacio-
nado posteriormente con la presencia de depdsitos tardios de gadolinio en
la cardio-RM. Asi, se ha descrito esta correlacién cuando se observa un doble
pico sistélico en el registro de strain rate y cuando el strain longitudinal es >
-12,5%"? (Figura 8).

La cardio-RM, como en otras patologias, va a permitir delinear de forma defini-
tiva la distribucion de la hipertrofia y cuantificar la masa. Asimismo, permitira
cuantificar la funcion sistdlica tanto global como segmentaria, los volimenes y
geometria ventricular. Ya se ha descrito que para estas mediciones la cardio-RM
es la prueba de eleccion.

Su utilizacién ha permitido reconocer que la presentaciéon de la hipertrofia en
la enfermedad de Anderson-Fabry es variable. Asi, recientemente se ha publi-
cado un estudio en el que se documenté que si bien practicamente la mitad
de los pacientes presentaban hipertrofia concéntrica, el resto presentaba hi-
pertrofia preferentemente septal e, incluso, apical®? (Video 5).

La cardio-RM permite estudiar también el realce tardio que, habitualmente se
localiza en los segmentos basales de la cara posterolateral, intramiocardico,
siendo este dato caracteristico de la enfermedad de Fabry, aunque no patog-
nomonico (no obstante, la combinacion de hipertrofia ventricular con este
depdsito caracteristico debe hacer pensar en esta enfermedad). No obstante,
también se han descrito depositos tardios de gadolinio en segmentos diferen-
tes alos habituales, especialmente cuando la distribucion de la hipertrofia no es
concéntrica. Tiende a ocurrir en las zonas de mayor hipertrofia’®? (Figura 9).

Video 5. RM en modo cine, eje corto de un paciente con enfermedad
de Anderson-Fabry. Puede observarse la presencia de hipertrofia grave
difusa, aunque ligeramente asimétrica mas marcada en caras anterior

y lateral, con importante hipertrofia de musculos papilares, dato
caracteristico de esta patologfa. La funcién sistdlica global y segmentaria
esta preservada como es habitual hasta fases muy avanzadas

de la enfermedad. También se aprecia afectacion del VD

Figura 9. RM, imédgenes de realce tardio en eje corto (A) y de cuatro cdmaras
(B) del paciente con enfermedad de Fabry. Se observa el patrén de realce
intramiocardico en tercios basales de caras lateral y lateroinferior tipicos de
esta enfermedad. Se ha descrito que la presencia de hipertrofia con este
patrén de depédsito de gadolinio debe hacer sospechar el diagnéstico de
enfermedad de Anderson-Fabry

Figura 8. Ecocardiografia en paciente con enfermedad de Anderson-Fabry en plano apical de cuatro cdmaras, demostrando hipertrofia concéntrica grave
(A) y strain longitudinal de cuatro cdmaras (B) en el que se observa reduccion del strain longitudinal global
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Por ultimo, comentar que, al igual que en la miocardiopatia hipertréfica, las téc-
nicas de mapeo miocérdico, especialmente el T1 nativo, parecen ser Utiles en el
diagndstico (incluso el diagndstico precoz de afectacion sin hipertrofia) en la en-
fermedad de Fabry, puesto que se observa disminucién de dichos valores: mas
marcado en segmentos con hipertrofia, pero también presente sin hipertrofia.
También se ha observado que el acortamiento en los valores en los mapas de T1
se asocia a disminucion en los valores de strain y mayor alteracion diastolica®”.

Ideas para recordar

La hipertrofia ventricular es el resultado final comun de multiples patologias.
No hay datos patognomonicos para cada enfermedad particular. No obs-
tante, la combinacion de informacién de ecocardiografia y cardio-RM pue-
de orientar en el diagndstico.

La conclusion final debe basarse no sélo en la imagen, sino también en los
datos clinicos.

En la ecocardiografia deben valorarse no sélo la imagen sino también los
datos funcionales. En estas patologias las tecnologias que informan sobre
la funcion (Doppler tisular, strain, strain rate) tienen gran importancia.

La cardio-RM es bésica para completar el estudio de estos pacientes por la
informacion morfologica y funcional que aporta, asi como por la caracteri-
zacion tisular (realce tardio, técnicas de mapeo) que permite realizar.
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