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La miocardiopatia hipertréfica es la enfermedad genética mas frecuente en el mundo. Se ha asociado con
muerte sUbita en uno de cada tres casos en jovenes y deportistas. La diversidad fenotipica de esta patologia
se estudié por ecocardiografia durante anos, pero es la resonancia magnética la que brinda otra vision. El
estudio de las diferentes hipertrofias, la fibrosis, el edema miocardico, el disarray de fibras y los cambios mor-
foldgicos que ocurren antes de la hipertrofia ventricular son algunos de los aportes que brinda el método.
La utilizacién de estos hallazgos hara en un futuro cercano mas correcta la toma de decisiones para una
prevenciéon primaria.
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Hypertrophic cardiomyopathy is the most common genetic disease in the world. Associated with sudden death
in one out of three young people and athletes, his great phenotypic diversity was studied by echocardiography for
years. Magnetic resonance emerges to give us another view of this pathology. The study of different hypertrophy,
fibrosis, myocardial edema, disarray fiber, and morphological changes that occur before ventricular hypertrophy
are some of the contributions provided by this method. The practical use of these findings made in the near future
more correct decisions for primary prevention in these patients.

Introduccion

Los rasgos caracteristicos de la MCH son hipertrofia ventricular (HV) inapropiada
con pérdida de la funcion diastolica, fibrosis intramiocérdica, disarray de fibras,
alteracion de la microvasculatura con obstruccion dindmica o no del tracto de

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es la enfermedad hereditaria mas fre-
cuente en el mundo con una prevalencia de 1:500 nacidos vivos, teniendo
como rasgos principales su diversidad fenotipica, disimiles cursos clinicos
y, sobre todo, diferentes pronosticos. En la actualidad se considera la prin-
cipal causa de muerte en individuos jévenes y atletas? siendo de vital im-
portancia su diagndéstico precoz, tipificacion y seguimiento por métodos

salida del ventriculo izquierdo (OTSVI)®. A pesar de contar con multiples carac-
teristicas, el diagndstico primario de la MCH se fundamenta en la demostracion
del aumento del espesor parietal por cualquier método de imagen (ecografia,
resonancia magnética o tomograffa computarizada). El método por excelencia
para el diagndstico clinico de la MCH es la ecocardiografia Doppler y, Ultima-
mente, la resonancia magnética cardiaca (cardio-RM). Esta revisién se centrara

no invasivos. en las utilidades de la cardio-RM para evaluar esta patologia (Tabla 1).

Utilidades de la cardio-RM en la evaluacion de pacientes con MCH

Técnica Secuencias Utilidad clinica

Evaluacion de hipertrofia
ventricular

T1,T2, eco de gradiente (cine) Diagndstico, clasificacion, prondstico. Signos indirectos: criptas, longitud
valva anterior de la mitral, MHC apical. Mala implantaciéon de musculos

papilares

Obstruccion del TSVI T1,72, eco de gradiente (cine), contraste de fases Pronéstico, evalia mecanismos de la obstruccion

Fibrosis miocardica T1 inversion recovery con gadolinio (contraste tardio)

T2yT2*

Sin fibrosis o menor 5% sin riesgo. Mayor del 20% prondstica de MS e IC

Edema miocardico Define la agudeza del cuadro y el grado de compromiso miocérdico

Enfermedad microvascular | Perfusion del primer pasaje Isquemia microvascular, generalmente subendocérdica en las dreas de

mayor hipertrofia

Matriz extracelular
de coldgeno

T1 mapping con contraste de gadolinio Magnitud de la matriz extracelular de coldgeno para diferenciar la MCH

de las fenocopias

Tabla 1. Resumen de las utilidades de la cardio-RM en la MCH (TSVI: tracto de salida del ventriculo izquierdo)

&1 Grupo CTO
.. Editorial

RETIC 2016; 1: 11-18 11



R E T I C Revista de ecocardiografia

Criterios diagnésticos

Para el diagnostico de la MCH se exige la presencia de aumento del grosor
de la pared del ventriculo izquierdo o derecho que no se pueda explicar
por condiciones de carga anémalas“?. En adultos se requiere un espesor
parietal > 15 mm en cualquier segmento ventricular, aunque podria acep-
tarse espesores menores (de 13 a 14 mm) cuando otros datos indiquen
firmemente la presencia de MCH o cuando sea el dpex ventricular el que
esté comprometido®. Por otro lado, en el caso de sujetos en los que se
ha detectado un gen familiar de MCH, se puede exigir espesores parieta-
les menores a 15 mm para hacer el diagndstico, pues podrian tener una
expresion fenotipica menor o incluso no tener hipertrofia ventricular. En
estos pacientes la cardio-RM es superior a la ecocardiografia para hacer el
diagnostico de MCH".

Se considera hipertrofia ventricular al aumento de la masa por aumento del
numero y/o el tamafo de los miocitos, reflejado en un aumento del espesor
parietal de los ventriculos. Para evaluar la presencia de HV, la ecograffa transto-
racica es el primer método de cribado utilizado, sequido por la cardio-RM que
ocupa un lugar destacado en el estudio de esta patologia, pues actualmente
se considera la prueba de referencia para la evaluacion de la masa, volimenes
y funcién biventricular®.

El valor de la cardio-RM se potencia en aquellos casos en donde la ecocardio-
graffa es dificultosa, pudiendo visualizarse bien la cara lateral y el dpex ventri-
cular, regiones donde la ecografia tiene problemas técnicos. Esto lo demuestra
Rickers et al. al comparar los hallazgos de la cardio-RM frente a la ecocardio-
grafia en 48 pacientes estudiados con sospecha de MCH y observando que en
3 de ellos (6%) la ecocardiografia no pudo ver el aumento de espesor parietal
patoldgico a pesar de tener gran hipertrofia en la cara anterolateral, uno de
20 mm y dos de 17 mm correctamente diagnosticados por la cardio-RM®. Si
bien la ecocardiografia ha intentado mejorar estos aspectos de visualizacion
con el uso de contraste!"?, su utilizacion no es habitual debido a problemas de
disponibilidad y coste.

La presencia de HVI con predominio septal es lo habitual, pero en el 12% de
los pacientes las hipertrofias ventriculares estan “localizadas” comprometiendo
uno o dos segmentos ventriculares, generalmente cara anterolateral, septum
posterior o apex del ventriculo izquierdo" 2. La MCH que cursa con engrosa-
miento parietal localizado no presenta necesariamente aumento de la masa
ventricular global.

Un tipo especial de MCH es la denominada miocardiopatia hipertrofica apical.
Este tipo de hipertrofia que se diagnostica facilmente por cardio-RM, se descri-
bi¢ por primera vez en Japon por Sakamoto!®y Yamguchi'®y se caracteriza por
grandes ondas T negativas en el electrocardiograma con aumento del espesor
parietal del dpex ventricular > 15 mm (entre 12-15 mm) y con una relacién ma-
yor a 1,5 con respecto a la cara posterior del ventriculo. Con una mortalidad
anual menor al 0,1%, no asociada a muerte subita y con una supervivencia del
95% a los 15 afos, se coloca en un espectro clinico relativamente mas benigno
que el resto de las MCH"™ (Video 1).

La fibrosis miocardica se puede estudiar con cardio-RM por medio de la cap-
tacion tardia de gadolinio y es un factor de riesgo independiente préctica-
mente en cualquier patologia’®'”. El mecanismo del realce tardio de gado-
linio en la MCH es diferente al observado en el infarto de miocardio. En el
infarto la captacion se debe a un aumento del volumen de distribuciéon del
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Video 1. MCH apical con diferentes grados de gravedad. Cardio-RM en
secuencias de cine donde se observa en cuatro pacientes diferentes
grados de hipertrofia apical. Todos los pacientes presentaban cambios

en el electrocardiograma sugestivos de cardiopatia isquémica. Los
grados menores (las primeras imagenes de la izquierda) mostraron un
comportamiento progresivo en el tiempo, la Ultima imagen de la derecha
fue catalogada, en un primer momento, como una miocardiopatia
restrictiva por la ecocardiografia

contraste por rotura de las membranas plasmaticas, mientras que en la MCH
la concentracion del contraste se debe a una expansion del espacio extrace-
lular del miocardio®.

En la MCH la presencia de contraste tardio en el miocardio aumenta 2,92 veces
el riesgo de muerte subita y 5,68 veces la probabilidad de muerte e insufi-
ciencia cardiaca como lo demuestra un estudio con 1.063 pacientes seguidos
durante mas de 3 anos"®. Cuando se observa una hipertrofia ventricular de
menor magnitud, pero segmentaria, la presencia de fibrosis puede tomarse
como un signo confirmatorio de esta miocardiopatia (Video 2).

Video 2. MCH apical con captacion tardia de gadolinio. Imagen de cardio-
RM. A: secuencia de cine en corte de cuatro cdmaras donde se aprecia

una HVI apical de 14 mm; B: secuencia de inversion recovery que muestra
captacién de contraste tardio de gadolinio, donde se aprecia captacion del
contraste en la region apical del ventriculo izquierdo (flecha). En este caso
la captacion del contraste en la region hipertrofica confirma el diagnéstico
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Para el andlisis de la captacion de gadolinio basta sélo con comparar la intensi-
dad de la sefal en el territorio hipercaptante con la intensidad en otro territo-
rio miocardico sin captacién de contraste®. La cuantificacion porcentual de la
fibrosis en relacion con la masa total es pronéstica de muerte subita, como lo
publicaron Chan et al.?". Si el porcentaje de fibrosis se encuentra entre el 1%y
el 5%, no se ha observado aumento en el riesgo de muerte subita en el segui-
miento. Pero si el porcentaje de fibrosis es mayor, el riesgo de muerte subita
aumenta un 40% cada 10% de aumento de la fibrosis miocérdica. Un porcentaje
mayor al 20% de fibrosis aumentd tres veces el riesgo de muerte subita. En los
pacientes considerados de “bajo riesgo” por los criterios clasicos, la presencia de
un 15% de fibrosis es la linea de corte que empieza a agregar un mal prondstico
a los mismos (Video 3).

Video 3. MCH con parches de fibrosis difusos. A: se observa una secuencia
de cine de cardio-RM con gadolinio, en eje corto con una importante

HVI que compromete todo el septum interventricular. La cara lateral no

se observa comprometida; B: con secuencia de doble inversion recovery
cuantificando los parches de fibrosis (remarcadas en blanco) coincidentes
con los segmentos mas hipertréficos, en este caso la fibrosis comprometia
el 5% de la masa total del miocardio. Estos parches ya se insinuaban en las
imagenes de A

La fibrosis observada en la MCH compromete habitualmente a los segmen-
tos hipertréficos, ubicandose en el miocardio intramural y focalmente en los
puntos de insercion entre los ventriculos derecho e izquierdo®? (Figura 1,
Figura 2 y Figura 3).

Utilizando esta técnica de realce de gadolinio, Rudolph et al. estudiaron a
440 pacientes pudiendo “diferenciar”la HVI secundaria a hipertension arterial,
estenosis adrtica o MCH. En este estudio encontraron fibrosis miocérdica en
el 50%, 62% y 72% de las patologias, respectivamente®. La fibrosis en las
estenosis aorticas fue difusa y se asocié a mayores volimenes ventriculares,
mientras que en las MCH la fibrosis tuvo un tipico patrén de distribucion
en parches con ventriculos normales o pequefos. El mayor grado de fibro-
sis no se correlaciond con la OTSVI. Es interesante observar como la MCH
produce fibrosis miocardica sin tener alteraciones en la carga. Esta pérdida
de dependencia de la carga queda subrayada en la fibrosis observada en la
miocardiopatia hipertréfica apical®”. Moon et al. han sugerido que existe una
predisposicion genética para desarrollar fibrosis miocérdica en esta patolo-
glia, encontrando una asociacién de entre fibrosis y ciertas mutaciones de la
troponina 1%,

La fibrosis miocardica difusa (Video 4) es mas dificil de evaluar por la imposi-
bilidad de comparar dos territorios comprometidos de forma diferente. Para
estudiar este tipo de fibrosis se han creado secuencias especiales de resonan-

Figura 1. MCH septal asimétrica con fibrosis miocardica. Imagen de
cardio-RM. A: secuencia de cine con gadolinio donde se observa una HVI
septal grave insinudndose una captacion intramiocérdica del contraste;
B: secuencia de doble inversion recovery para el analisis del contraste tardio,
donde se puede observar los parches de fibrosis miocardica en el septum
interventricular (flechas)

Gado tardio

Gado precoz

-

Figura 2. Captacién del contraste precoz y tardio de gadolinio. A: secuencia
deT1 doble inversion recovery, en eje corto del corazén con captacion precoz
difusa del contraste (edema) con una tipica y puntual hipercaptacion en la
union de ambos ventriculos (flechas); B: contraste tardio donde sélo puede
distinguirse la fibrosis puntual plexiforme demarcada con la flecha

Figura 3. MCH con captacién difusa del contraste y criptas ventriculares.
Imagen de cardio-RM con secuencia de T1 con doble inversion recovery, con
contraste tardio de gadolinio, en donde se puede observar el ventriculo
izquierdo en su eje largo (A) y en el cuatro cdmaras (B). A: la cara anterior
del ventriculo presenta hipercaptacion miocardica difusa del contraste
y en la cara inferior imagenes hipercaptantes compatibles con criptas
miocardicas (flechas cortas) y captacion difusa en la cara anterior (flecha
larga) habitualmente vistas en la MCH; B: en el corte de cuatro cdmaras se
observa la hipercaptacion difusa en la cara lateral del ventriculo

cia denominadas T1 mapping, con las que es posible hacer una aproximacion
a la estructura del miocardio y estimar el volumen de la matriz extracelular®°.
En las HVI verdaderas esta matrizaumenta proporcionalmente al aumento del
musculo cardiaco, mientras que en las miocadiopatfas infiltrativas la matriz
extracelular aumenta de forma desproporcionada, causando espesores parie-
tales elevados sin una HVI real y estos cambios pueden diferenciarse con las
secuencias de TT mapping. Su andlisis se realiza en imagenes basales y poste-
riores a la inyeccion de contraste de gadolinio, obteniéndose valores “netos”
del acortamiento en los tiempos de T1, siendo éstos diferentes a los tiempos
observados en el miocardio normal.
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Video 4. Paciente de 48 afos con antecedentes de MS con un
cardiodesfibrilador implantado. A: imagen de secuencia de cine de cardio-
RM mostrando la HVI grave y los artefactos lineales en la regién superior de
la imagen provocados por el marcapasos (flechas finas). Se puede observar
ademds el catéter ubicado en el ventriculo derecho (flechas gruesas);

B: cardio-RM con doble inversion recovery evaluando el contraste tardio,
donde se puede observar la dificultad para estimar el porcentaje de fibrosis
cuando ésta tiene una distribucion “difusa”; el software de cuantificacion
s6lo marco un 5% de fibrosis neta (dreas marcadas), no evaluandose la
“fibrosis difusa”en un paciente de alto riesgo real

Obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo

La OTSVI en reposo o provocada esta presente en mas del 70% de los pacientes
con MCH y es un marcador de mal pronéstico®”. La ecocardiografia Doppler
es actualmente el método que mejor estudia este fenémeno. La cardio-RM
también puede estimar las velocidades en el TSVI, pero su mayor contribucion
es la valoracion de los mecanismos por los que la valvula mitral y su aparato
subvalvular causan esta obstruccion.

En un principio, se considerd que la causa de la OTSVI era el engrosamiento del
septum basal o medial, lo que provocaba una aceleracion del flujo con succién
de valva anterior de la mitral y/o las cuerdas tendinosas (efecto Venturi). Si bien
esto en parte es as, existen otros cambios morfolégicos en el aparato mitral, ya
descritos por Maron et al. hace mas de 20 anos®?, que han cobrado relevancia
al tener un correlato genético en esta patologia. Maron et al. demostraron la
relacién entre la longitud de la valva anterior de la mitral y la OTSVI, teorizando
que la mayor longitud de la valva anterior es la primera expresién fenotipica
en algunas MCH, pudiendo aparecer alin antes que la hipertrofia ventricular®.
Siguiendo esta linea de investigacion Schantz et al. han observado con cardio-
RM gue en esta patologia existe un compromiso de “‘ambas”valvas de la mitral,
que presentan una mayor longitud comparandolas con la poblaciéon normal
(284 + 4,9 frente a 252 + 36 mm, p = 0,013y 16,3 + 3,0 frente a 13,1 + 2,3
mm p < 0,0001, respectivamente)®?, pero a pesar de tener las valvas de mayor
tamano esto no se asocié a una mayor OTSVI.

Otro mecanismo propuesto que favorece la OTSVI en la MCH es la anormal im-
plantacion de los musculos papilares que provoca una mala alineacion tanto de
las cuerdas tendinosas como de la valva anterior de la mitral provocando OTSVI
e insuficiencia mitral secundaria. Cuando el genotipo esta presente, los fenéme-
nos obstructivos pueden ocurrir atin con grados menores de hipertrofia septal®".

Se debe tener en cuenta que la cardio-RM tiene dificultades para realizar un
adecuado analisis de los flujos del tracto de salida ventricular. Los desfases in-
travoxel provocados por los flujos turbulentos en el TSVI provocan una pérdida
de senal haciendo dificultosa la cuantificacion de las velocidades (Video 5).
Ademas, la provocacion de la OTSVI con el ejercicio es muy dificil de realizar
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durante el estudio de cardio-RM, por lo que la ecocardiografia Doppler con-
tinda siendo la prueba de referencia para analizar los cambios dindmicos que
ocurren en esta patologia.

Video 5. Obstruccion dindmica del tracto de salida del VI'y criptas
ventriculares. Imagen de cardio-RM en secuencias de cine. A: eje largo
ventricular en didstole y sistole donde se observa la obstruccién del
TSV, flujo turbulento oscuro entre el septum y la anteposicion de la
valva anterior de la mitral. En la cara posterolateral se puede observar un
area con miocardio no compacto o criptas ventriculares (flechas). Esto
se magnifica en las imagenes de B, en el eje corto, donde se observa

el colapso sistdlico de estas trabéculas, mecanismo propuesto para la
formacion de trombos y posteriores embolismos observados en esta
patologia (véase el Video 2)

El 90% de las MCH presentan OTSVI, pero entre el 1-2% de los pacientes pue-
den presentar una obstruccion en la porcién medioventricular®?. Estos pa-
cientes se caracterizan por tener hiperdinamia en los segmentos mediales del
ventriculo y pueden desarrollar aneurismas apicales que pueden ser causa de
arritmias y/o trombos apicales (Figura 4). En algunas ocasiones este cuadro
puede confundirse con el sindrome de Tako-Tsubo, pero las imagenes de car-
dio-RM aclaran el diagndstico sin mayor dificultad®?.

Perfusion miocardica

Una de las caracteristicas histopatoldgicas de la MCH es la presencia de isque-
mia microvascular®¥, que puede evaluarse con cardio-RM con perfusiéon mio-
cardica de primer paso de gadolinio en reposo y estrés®. Las areas con déficits
de perfusién coinciden habitualmente con las regiones mas hipertréficas®® y
no siempre coinciden con los parches de fibrosis®”. La presencia de fibrosis
miocérdica puede sobrestimar la alteracion microvascular hasta en un 28%%%.

Edema miocardico

El edema miocérdico se diagnostica con cardio-RM utilizando secuencias en T2.
En la MCH las &reas con edema coinciden con las dreas de fibrosis miocérdica
solamente en un 33% de los casos®. El edema miocérdico se ha atribuido a la
isquemia miocérdica por insuficiente desarrollo de la vasculatura coronaria para
la magnitud de la hipertrofia ventricular y a alteraciones “propias de la microvas-
culatura”, o a un proceso de inflamacion miocardica®”. No es infrecuente la
coexistencia de edema y fibrosis en un mismo territorio miocéardico? (Figura
5). Esta coexistencia se podria explicar como un fenémeno evolutivo continuo:
primero aparece la isquemia miocérdica y el edema en su fase aguda, termi-
nando con la necrosis y los parches de fibrosis cicatrizal, como se observo en
modelos animales®. El edema demostrado con las secuencias en T2 define la
agudeza del cuadro clinico, siendo necesario un seguimiento del mismo para
no tomar una conducta definitiva sobre un escenario clinico inestable.
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Figura 4. MCH con estenosis medioventricular con realce tardio del contraste.
Cardio-RMenun paciente con MCHque provoca ungradiente medioventricular.
A: secuencias de cine en didstole y sistole, respectivamente, donde puede
observarse en la segunda imagen la obstrucciéon medioventricular vista como
turbulencia lineal oscura por resonancia (flecha); B: se observa el eje largo
ventricular con captacion del contraste y la presencia de un aneurisma apical
(flecha); C: eje corto con realce tardio con gadolinio donde se aprecian parches
de fibrosis en la zona de la HVI, en este caso comprometiendo el 29% de la
masa ventricular izquierda, ademas del adelgazamiento apical del ventriculo
con la constituciéon de un pequefio aneurisma

Figura 5. MCH apical con demarcacién de fibrosis y edema. Paciente
mujer de 46 afos, con disnea, cambios de la onda T en la cara anterior
del ECG y aumento de la TNT. En el cateterismo se observaron coronarias
angiograficamente normales. A: secuencia de T1 de cardio-RM de cuatro
camaras donde se observa hipertrofia apical del ventriculo izquierdo;
B: contraste tardio con gadolinio mostrando la captacion tardia apical del
contraste indicativa de fibrosis; C: secuencia de T2 de cardio-RM donde
se observa aumento global de la intensidad de la sefial miocdrdica con
predominio en la cara septal y laterobasal (flechas)
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Evolucion clinica

El curso clinico de la enfermedad puede variar, en la mayoria de los pacientes,
de ser un hallazgo metodolégico que no afecta la calidad de vida®*), hasta
ser causante de muerte subita, insuficiencia cardiaca progresiva o debutar con
una fibrilacién auricular y accidente cerebrovascular secundario® #”. Para de-
tectar a los pacientes con MCH que tendran mala evolucién se han definido
cinco factores de riesgo:

+ Historia de muerte subita en un familiar de primer grado.

+ Sincope de origen desconocido en persona menor de 30 afos.

+ HVImayora 30 mm.

- Taquicardia ventricular no sostenida en el Holter.

« Comportamiento anormal de la presién arterial en la prueba de esfuerzo.

Sin embargo, el uso de estos criterios no es muy preciso para definir la im-
plantacién de un cardiodesfibrilador, porque sélo el 13% de los pacientes re-
cibieron una descarga apropiada del dispositivo, y un 25% de ellos recibieron
descargas inapropiadas“d.

Ultimos avances
en la resonancia magnética cardiaca

Una caracteristica histolégica de la MCH es el disarray o desorganizacion de
las fibras miocdrdicas observado sobre todo en los segmentos hipertréficos.
Actualmente la cardio-RM, con secuencias denominadas “difusor de tension”
o relaxometria de T1, puede estimar el disarray de fibras y hacer mapas del
miocardio para cuantificarlo“’. El valor clinico de estas novedosas imagenes
tendrd que estudiarse en el futuro.

El estudio de la deformacion miocardica con el strain y el strain rate se utiliza
frecuentemente en ecocardiografia. La cardio-RM fue la impulsora de esta téc-
nica y también puede evaluarlo y cuantificarlo. Bogarapu et al. estudiaron el
strain con cardio-RM en pacientes pedidtricos con MCH y observaron que las
regiones mas hipertréficas tenfan un menor strain longitudinal y mayor fibrosis.
Ademas, destacaron que un umbral de strain < -12,8 detecta fibrosis miocardi-
ca con una sensibilidad del 91% y una especificidad del 89%“?, concluyendo
que la MCH presenta un strain longitudinal y radial disminuido, sobre todo en
los territorios con fibrosis miocérdica.

Genotipos, fenotipos y fenocopias

La MCH esta asociada a mdas de 1.500 mutaciones genéticas en mas de 11
genes mayores que codifican las proteinas sarcoméricas. Genotipicamente se
considera una enfermedad hereditaria autosémica dominante®'=3, pero tam-
bién se la puede encontrar ligada al cromosoma X, y en este caso, pasar a ser
de tipo recesiva siguiendo la linea materna. No es infrecuente encontrar varias
mutaciones genéticas en un solo paciente®.

Existe un grupo de pacientes denominados “‘genotipos positivos-fenotipos ne-
gativos”en los que el fenotipo de la patologia todavia no se ha expresado, por
lo que suponen todo un desafio diagnéstico. Ho et al. han logrado detectar a
estos pacientes cuando presentan una fraccion de eyeccion > 68% con una
caida en la onda E del anillo mitral®. La cardio-RM también los puede detectar
analizando los cambios morfoldgicos®®, como son la OTSVI con “minima” hi-
pertrofia septal, las anormalidades en la vélvula mitral y muisculos papilares®”,
o la captacion de contraste tardio de gadolinio incluso antes de que aparezca
la HVI (Figura 6).
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Figura 6. Hallazgos secundarios para el diagndstico de MCH por cardio-
RM. A: criptas ventriculares, con alta prevalencia en los pacientes con MCH,
asociadas a "genotipo positivo’, en ocasiones con "fenotipo negativo';
B: hipertrofia de musculos papilares: hasta 10 mm se consideran normales,
pueden dar cambios en el ECG similares a las MCH apicales; C: medicién
de la valva anterior de la mitral: valores superiores a 26 mm con algun otro
hallazgo para MCH ayudan a un diagndstico positivo ante grados menores
de HV; D: hipertrofias ventriculares segmentarias en muchas ocasiones no
visualizadas por ecocardiografia. Los pacientes con un genotipo positivo
familiar con cualquiera de estos hallazgos por cardio-RM deberan tener un
cuidadoso seguimiento debido a la conocida plasticidad fenotipica de la MCH

En los casos de MCH familiar se puede detectar una mutacion genética entre
el 60-65% de los pacientes. Si no tienen una incidencia familiar, la mutacion
genética se detecta entre el 10-50% en los pacientes. Las mutaciones identi-
ficadas mas frecuentemente ocurren en 2 genes, el MYH7 cadena pesada de
beta-miosina y el MYBPC3 proteina C de unién a miosina. Los sujetos que son
genotipo positivo pero con fenotipo negativo tienen un bajo riesgo de muerte
subita, similar al de la poblacién general®®°9.

Existen mutaciones genéticas que provocan cambios en la produccién mi-
tocondrial del ATP y no una mutacién sarcomérica, desencadenando un
fenotipo muy similar a la MCH. A estas patologias se las denomina “fenoco-
pias"®. | as fenocopias mas frecuentes, que imitan a la MCH, son la enfer-
medad de Fabry caracterizada por deficiencia de la alfa-galactosidasa Ay la
mutacion de la subunidad lambda-2 de la AMP-cinasa, observada entre el
0,5-1% de los pacientes con diagndstico de MCH. Si bien en la enfermedad
de Fabry la HVI es concéntrica, se debe diferenciar de la MCH. En las etapas
tardias de esta enfermedad, la cardio-RM puede demostrar fibrosis miocar-
dicaintramural limitada a los segmentos laterobasales del ventriculo izquier-
do®. Las secuencias de T1 mapping, que evaltan el volumen extracelular en
el miocardio, demostraron que en la enfermedad de Fabry los tiempos de
T1 fueron significativamente mas cortos pudiendo diferenciar esta patologia
de otros tipos de HVI®?,

La otra fenocopia que le sigue en frecuencia es la amiloidosis sistémica fami-
liar relacionada con la transtiretina. En la cardio-RM la amiloidosis cardiaca se
caracteriza por una captacion subendocdrdica de gadolinio® %, aunque no
siempre tiene esta distribucion “tipica”. Sila captacion del contraste es en par-
ches, deberd analizarse en el contexto clinico del paciente, porque la presencia
de sustancia amiloidea en otro 6rgano lleva a pensar que los hallazgos en el
corazén se deben a una amiloidosis cardiaca®.

Aungue existen otras fenocopias como la enfermedad de Danon, de Pom-
pe, de Leopard y de Noonan, de menor incidencia clinica, no se profundi-
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Abreviaturas

ATP: trifosfato de adenosina

IC: insuficiencia cardiaca

HV: hipertrofia ventricular

MCH: miocardiopatia hipertrofica

MS: muerte subita

OTSVI: obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo
TSVI: tracto de salida del ventriculo izquierdo

Ideas para recordar

El primer método para el estudio de la MCH es la ecocardiografia Doppler.
La cardio-RM ayuda a cuantificar la HV, definir el diagnéstico cuando la eco-
cardiografia no es concluyente, y evaluar la verdadera magnitud de la HV
y la fibrosis.

Una HV mayor a 30 mm en cualquier ubicacién del VI predice mal pronds-
tico al paciente.

La ausencia de fibrosis define un paciente de bajo riesgo. En la fibrosis mio-
cardica menor al 5% el riesgo no es significativo, si la fibrosis compromete
mas del 20% el riesgo de muerte subita aumenta un 40% cada 10% de
aumento de la fibrosis miocérdica.

En la MCH los pacientes con “genotipo negativo-fenotipo positivo” tienen
un mejor prondstico que a los que se les detecta un “genotipo positivo”.
Para definir la implantacion de un desfibrilador como prevencién primaria
o secundaria debe tenerse en cuenta las variables clinicas y de imagen. Aun
asi, no es seguro que se seleccione adecuadamente al paciente.
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