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Miocardiopatia hipertréfica. Reporte de caso

Resumen

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es una enfermedad hereditaria comtn que ocurre en 1 de cada 500 individuos y
afecta a ambos sexos. Se presenta con hipertrofia ventricular izquierda (HVI) en ausencia de otra enfermedad cardiaca o
sistémica capaz de explicarla. Sus manifestaciones clinicas son variadas, desde la HVI asintomatica o la insuficiencia car-
diaca progresiva hasta la muerte stbita cardiaca. Los sintomas comunes incluyen disnea, dolor torécico, palpitaciones,
presincope y sincope. La mayoria de las veces la HVI se evidencia durante la adolescencia o la juventud. Se describe el
caso de un paciente de 43 anos que presentd una urgencia hipertensiva sin historia previa de hipertension arterial sisté-
mica. Por medio de exdmenes complementarios, se diagnostic6 MCH medioapical sin obstruccion del tracto de salida del
ventriculo izquierdo.
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Hypertrophic cardiomyopathy. Case report

Summary
Hypertrophic cardiomyopathy is a common inherited disease, which occurs in 1in 500 individuals and affects both sexes.
It presents with left ventricular hypertrophy in the absence of another cardiac or systemic disease capable of producing
anincrease in the thickness of the left ventricle wall. The clinical manifestations of hypertrophic cardiomyopathy are va-
ried, from asymptomatic left ventricular hypertrophy or progressive heart failure to sudden cardiac death. Common
symptoms include dyspnea, chest pain, palpitations, pre-syncope and syncope. Most of the time, left ventricular hyper-
trophy is evident during adolescence or youth. We describe the case of a male patient of 43 years, who presented a hyper-
tensive emergency without previous history of systemic arterial hypertension. Through complementary exams, hyper-
trophic middle-apical myocardiopathy was diagnosed without obstruction of the left ventricular outflow tract.
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Cardiomiopatia hipertrdfica. Relato de caso

Resumo
A cardiomiopatia hipertréfica é uma doenga hereditaria comum que ocorre em 1 em 500 individuos e afeta ambos os se-
x0s. Apresenta-se com hipertrofia ventricular esquerda na auséncia de outra doenca cardiaca ou sistémica capaz de ex-
plica-la. Suas manifestacoes clinicas sao variadas, desde hipertrofia ventricular esquerda assintomatica ou insuficiéncia
cardiaca progressiva até morte stubita cardiaca. Os sintomas mais comuns incluem dispnéia, dor toracica, palpitagoes,
pré-sincope e sincope. Na maioria das vezes, a hipertrofia ventricular esquerda é evidente durante a adolescéncia ou ju-
ventude. Descrevemos o caso de um paciente masculino de 43 anos, que apresentou uma urgéncia hipertensiva sem his-
téria prévia de hipertensdo arterial sistémica. Por meio de exames complementares, diagnosticou-se cardiomiopatia
hipertréfica medio-apical sem obstrucédo da via de saida do ventriculo esquerdo.
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Sra. Editora:

Introduccion

Lamiocardiopatia hipertréfica (MCH) es una enfer-
medad genética autosémica dominante, caracteri-
zada por hipertrofia ventricular asociada con ven-
triculos no dilatados, en ausencia de cualquier otra
afeccion que conduzca a una sobrecarga cardiaca®,
como hipertension arterial sistémica (HT'A) prolon-
gada, estenosis adrtica o trastornos de depésito e in-
filtrativos (como la enfermedad de Fabry o la ami-
loidosis), siendo el septo interventricular el lugar
predominantemente afectado®.

La hipertrofia se genera por mutaciones en los
genes que codifican los componentes sarcoméricos
del musculo cardiaco, como la proteina miosina - 7
(40%), proteina C de unién a la miosina tipo cardia-
co (40%), troponina T (5%) y troponina I (5%),
siendo la base de los fenémenos que participan en
su fisiopatologia®. Estas mutaciones se encuen-
tran en aproximadamente 50% a 60% de los pa-
cientes con historia familiar de MCH y en 20% a
30% de los pacientes sin historia familiar®. Estos
cambios conducen a manifestaciones clinicas, co-
mo insuficiencia cardiaca (IC), arritmias auricula-
res y ventriculares3.

Debido a la heterogeneidad genética, la manifes-
tacion clinica y la historia natural son impredecibles
y pueden manifestarse con un amplio espectro, desde
ausencia de sintomas hasta desencadenar muerte
stbita cardiaca (MSC)2?®. La MSC en MCH tiene
una incidencia anual de alrededor de 1%, siendo fre-
cuente en atletas jévenes y competitivos®. A mayor
edad, el riesgo es menor®,

Caso clinico
Paciente de sexo masculino, de 43 afnos, adoptado y
sin antecedentes familiares conocidos, consulta en
emergencia por cefalea pulsatil. En la valoraciéon
inicial se constata presion arterial (PA) de 192/110
mmHg, sin lesién de 6rgano evidente y se adminis-
tra captopril 50 mg sublingual. Se realiza electro-
cardiograma (ECG) de 12 derivaciones que eviden-
cia sobrecarga de la auricula izquierda e hipertrofia
ventricular izquierda (HVI) por indice de Soko-
low-Lyon (67 mm) y Cornell (48 mm), con sobrecar-
ga sistdlica del ventriculo izquierdo (VI) (figura 1).
Alos 90 minutos se constata PA de 164/100 mmHg,
y luego de cumplir periodo de observacién clinica es
enviado a valoracién por cardiélogo.

En la consulta cardiolégica el paciente presenta
cifras de HTA en estadio 2, segiin la clasificacién de
la American Heart Association de 2017®. Se realiza

ecocardiograma transtoracico que revela espesor
diastolico del septo interventricular de 20 mm y es-
pesor diastélico de la pared posterior del VI de 16
mm, sin alteraciones de la contractilidad ni otros
hallazgos de valor patolégico. Se solicita resonancia
magnética cardiaca (RMC) con contraste (figuras 2
y 3) que evidencia VI de dimensiones aumentadas
(diametro diastélico final 59 mm) e hipertrofia mio-
cardica en areas medial y apical circunferencial, con
espesor maximo de 22 mm en segmento inferior api-
cal, auriculomegalia izquierda (42 mm); fraccién de
eyeccion del VI de 67%, sin obstruccion del tracto de
salida (OT'SVI), ni movimiento anterior sist6lico de
la valvula mitral. Se identifican areas de realce tar-
dio difuso de patrén no coronario en paredes ante-
rior y lateral medial, y en porcién apical circunfe-
rencial, sugestivas de fibrosis miocardica (estimada
en 40 g, equivalente al 14% de la masa total del VI).
Ausencia de edema y de infiltraciéon grasa a nivel
miocardico. Se realiza diagnéstico de MCH medioa-
pical e HT'A. Se solicita Holter de 24 horas como
parte de la estratificacién de riesgo, que resulta sin
hallazgos patoldgicos.

Se inicia tratamiento médico con inhibidores de
la enzima conversora de angiotensina (IECA), diu-
réticos y betabloqueantes. Dado el bajo indice de
probabilidad de MSC (3,24%), segin el HCM
risk-SCD score recomendado por la European So-
ciety of Cardiology®, no se indica el implante de
cardiodesfibrilador (CDI).

Discusion

La MCH es una patologia hereditaria comtn, ocu-
rre en 1 de cada 500 individuos y afecta a ambos se-
xo0sV, Sus manifestaciones clinicas son variadas, in-
cluso dentro de la misma familia, pudiendo presen-
tarse como HVI asintomatica, IC con fraccién de
eyeccion preservada o reducida, arritmias (mayor
riesgo de fibrilacién auricular, embolias, arritmias
ventriculares y MSC), y con OTSVI, muchas veces
dinamica(2#. La evolucién a IC grave (clase funcio-
nal IIT 0 IV de la New York Heart Association) ocu-
rre en 10% a 20% de los pacientes, pudiendo presen-
tarse a cualquier edad, pero mas frecuentemente en
adultos de mediana edad?. En las mujeres los sinto-
mas suelen aparecer mas tarde(™. El riesgo de IC au-
menta con el grado de OTSVI, pero el espesor del VI
no predice progresion de la IC®. Los sintomas co-
munes incluyen disnea (debido a disfuncién diasté-
lica, particularmente durante el gjercicio), dolor to-
racico (debido a la reduccién de la reserva corona-
ria, enfermedad microvascular y aumento de la de-
manda de oxigeno), palpitaciones, mareos y sinco-
ped),
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Figura 1. Electrocardiograma con hipertrofia ventricular izquierda.

E125% de los pacientes con MCH tiene obstruc-
cién intracavitaria detectable en reposo, y la mayo-
ria puede desarrollar OT'SVI con provocacién (re-
duccién de la precarga o poscarga)®. El grado de
obstruccién no se correlaciona estrictamente con la
gravedad de los sintomas o riesgo de MSC®. No obs-
tante, estudios observacionales han reportado que
la OTSVI se asocia a mayor riesgo de progresion de
los sintomas y muerte®.

El examen fisico generalmente es normal@. Los
hallazgos dependen de la presencia de obstruccién
al flujo muchas veces dinamica, que puede, por lo
tanto, resultar inadvertida®. La inspeccién del pre-
cordio puede revelar choque de punta o elevacién
paraesternal por aumento del ventriculo derecho®.
La palpacién del pulso carotideo puede tener una
onda rapida y bifida en pacientes con OTSVI, que
representa la fase inicial rapida de eyeccion seguida
por una segunda fase desacelerada causada por la

obstrucciéon mediosistélica y el cierre parcial de la
valvula adrtica®. El desdoblamiento paradojal del
segundo ruido cardiaco puede ocurrir en pacientes
con significativa OTSVI debido al cierre tardio de la
valvula aértica®.

No es infrecuente el hallazgo de dos soplos, uno
derivado del movimiento sistélico anterior de la val-
vula mitral, que conduce a la coaptacién deficiente
de los velos y a la regurgitaciéon mitral —soplo meso-
sistolico en el 4pex que irradia hacia la axila-y otro
debido al flujo turbulento por el tracto de salida si-
milar al soplo de estenosis aértica (EA)®. Las ma-
niobras que reducen la precarga (Valsalva, posiciéon
en cuclillas) aumentan la intensidad del soplo, al
contrario de lo que ocurre en la EA®),

Frente a la sospecha de MCH, se debe solicitar
ECG, ecocardiograma o RMC®. El aumento del es-
pesor de la pared de 1,5 cm o més en adultos (o el
equivalente en relacién con la superficie corporal en

303



Cartas cientificas

Revista Uruguaya de Cardiologia
Volumen 34 | n° 3 | Noviembre 2019

304

Figura2. Resonancia magnética cardiaca: cortes de 4 y 2 cAmaras y eje corto ventricular. Se evidencia importante aumen-

to del espesor de las paredes del ventriculo izquierdo.

Figura 3. Resonancia magnética cardiaca en secuencia de realce tardio de gadolinio.

nifos con VI hiperdinamico no dilatado) confirma el
diagnéstico, considerando que la distribucién de la
hipertrofia puede ser variable®. El ECG puede evi-
denciar HVI, ondas @ anormales y alteraciones en
la repolarizacién, como inversién de la onda T®. En
el ecocardiogramay la RMC se visualiza la HVI, pu-
diendo existir realce tardio con gadolinio en esta dl-
tima®. Una expresion incompleta de la enfermedad
se presenta en més del 30% de los portadores de las
mutaciones, con grados menores de HVI, algunas
veces en asociacion con dimensiones intracavitarias
reducidas del VI, indices de funcién sistélica hiper-
dinamicos, anormalidades de los musculos papila-
res y de la anatomia valvular mitral e indices anor-
males de funcién diastélica con auriculomegalia®®.
La ecocardiografia bidimensional permite realizar
maniobras provocativas y proporciona estimacio-
nes precisas de los gradientes intraventriculares y
de la regurgitacion valvular®. Los gradientes del
tracto de salida de 30 mmHg o més en reposo son
marcadores independientes del desarrollo de sinto-
mas de IC™. El descubrimiento de un gradiente ele-
vado con el ejercicio puede, ademads, orientar las de-
cisiones terapéuticas®. La RMC suele ser superior
a la ecocardiografia bidimensional en la evaluacién
de la HVI en lugares atipicos, como la pared libre
anterolateral, el 4pex, el septo posterior y regiones
no contiguas de hipertrofia, distinguiendo también
procesos infiltrativos y tejido cicatricial®.

Los cambios especificos en el estilo de vida pue-
den ayudar a mitigar los sintomas evitando la deple-
cién de volumen, que puede aumentar el gradiente
de salida y ocasionar sincope o MSC por hipoperfu-
si6n sistémica momentdnea®. La actividad fisica
intensa puede llevar al sincope o a la MSC por au-
mento de la inotropia y la cronotropia, o por reduc-
cion de la resistencia vascular sistémica sin la capa-
cidad de aumentar el gasto cardiaco debido a la obs-
truccion del flujo®.

Los bloqueadores betaadrenérgicos son uno de
los pilares del tratamiento farmacolégico respalda-
do por la evidencia en pacientes con y sin obstruc-
cién en reposo?. Reducen la obstruccién fisiol6gi-
cadel flujo de salida, la angina, la disnea al esfuerzo
y el riesgo de arritmias ventriculares?. Aumentan
el tiempo de llenado diastélico y disminuyen la ino-
tropia®. Los bloqueantes de los canales de calcio
(BCC) no dihidropiridinicos (verapamilo y diltia-
zem) reducen el cronotropismo y el inotropismo
cardiacos, mejorando el llenado diastélico, redu-
ciendo el gradiente de salida y favoreciendo la per-
fusién subendocardica en forma similar a los beta-
bloqueantes?. Sin embargo, actualmente no hay
evidencias de que mejoren la calidad de vida o re-
duzcan el riesgo de MSC 0 IC19, Se aconseja cautela
en el uso de BCC no dihidropiridinicos en pacientes
con OTSVI grave o en la IC grave, por su efecto va-
sodilatador periférico e inotrépico negativo9,
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La disopiramida redujo los gradientes de salida
y mejoré los sintomas en pacientes con OTSVI,
siendo el inico farmaco, hasta hoy comprobado, que
mejora los gradientes de salida en reposo®V. Sin
embargo, permanece como tercera linea terapéuti-
ca porque tiene mas efectos colaterales, con riesgo
de prolongacion del intervalo QT1®,

No serecomienda el uso de IECA o bloqueadores
de la angiotensina IT (BRA) en presencia de un gra-
diente de salida elevado en reposoV. La reduccién
adicional en la poscarga puede aumentar el gradien-
te y empeorar los sintomas o conducir al sincope?.
Sin embargo, en la enfermedad no obstructiva, los
BRA (candesartan, losartan y valsartan) mejoran la
funcién del VI y retrasan la progresion de la hiper-
trofia, ademas de que valsartan suprime la sintesis
del colageno tipo I reduciendo la fibrosisb.

Las complicaciones como fibrilacién auricular e
IC se benefician de un tratamiento adicional®. La
terapia con CDI se realiza para la prevencion secun-
daria en pacientes que sobrevivieron a la fibrilaciéon
ventricular o a la taquicardia ventricular, ademas
de otros criterios®. Las técnicas quirtrgicas para

reduccién del septo, como ablacién septal alcohdlica
y miectomia quirtrgica, deben ser consideradas en
pacientes que permanecen sintomaticos con OTSVI
con gradiente mayor a 50 mmHg en reposo o en ejer-
cicio y en pacientes que no mejoran con el trata-
miento médico®.

Un 5% a 10% de los individuos con MCH progre-
sa a enfermedad terminal con mala funcién sistélica
e incluso dilatacién del VI y regresion de la HVI(2),
La tasa de mortalidad anual en individuos con en-
fermedad terminal estd estimada en 11%12. Ac-
tualmente, la mortalidad anual para pacientes con
MCH se estima en 1% al ano2.

Conclusién

La MCH es una enfermedad silenciosa que puede
presentar desde sintomas leves hasta MSC. Debe-
mos siempre considerar este diagnostico frente a al-
teraciones electrocardiograficas como HVI y arrit-
mias, siendo necesaria la investigacién con ecocar-
diograma y, si es posible, RMC para una mayor
precision diagnéstica.
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