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RESUMEN

Introduccién: La miocardiopatia hipertrofica (MCH)
constituye una enfermedad compleja y variable en cuanto
a morfologia, fisiopatologia, prondstico y sobrevida. Se
caracteriza por una hipertrofia del ventriculo izquierdo,
aunque en ocasiones puede ser biventricular o ventricular
derecha aislada. En la edad pediatrica predominan las
causas no sarcoméricas. La ecocardiografia es el método
diagnosticomas utilizado para caracterizarla morfologiay
repercusion hemodindmica, sin embargo, la resonancia
magnética cardiaca (RMC) es de eleccién por aportar
mayores ventajas morfoldgicas y funcionales. Las pruebas
genéticas son de gran importancia en la determinacién del
diagnostico etioldgico, manejo terapéutico y prondstico. El
tratamiento tiene como objetivo principal mejorar la
capacidad funcional y aliviar los sintomas. Los
betabloqueantes no vasodilatadores son considerados de
primera lineay en algunos casos se puede recurrir a
terapias avanzadas como disopiramida o terapia de
reduccion septal (TRS), uso del cardiodesfibrilador
implantable (CDI), y en ocasiones se debe considerar
trasplante cardiaco en pacientes con sintomas refractarios
al tratamiento médico y en MCH del tipo obstructivo.
Materiales y métodos: Estudio observacional, descriptivo,
corte transversal. Resultados: Se estudiaron 12 pacientes,
desde enero de 2020 a diciembre de 2022, con edades
comprendidas desde 5 meses hasta 16 afos,
diagnosticados con MCH de presentacion clinica variable
y de distintas etiologias. Conclusién: La MCH de causas
no sarcoméricas como los sindromes malformativos y

ABSTRACT

Introduction: Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is a
complex and variable disease in terms of morphology,
pathophysiology, prognosis and survival. It is
characterized by left ventricular hypertrophy, although it
can sometimes be biventricular or isolated right
ventricular. In the pediatric population, non-sarcomeric
causes predominate. Echocardiography is the most
widely used diagnostic method to characterize
morphology and hemodynamic repercussions; however,
cardiac magnetic resonance imaging (CMR) is preferred
because it provides greater morphological and functional
advantages. Genetic tests are of great importance in
determining the etiological diagnosis, therapeutic
management and prognosis. The main objective of the
treatment is to improve functional capacity and alleviate
symptoms. Non-vasodilator beta-blockers are considered
first-line treatment and in some cases advanced therapies
such as disopyramide or septal reduction therapy (SRT),
use of implantable cardioverter-defibrillator (ICD) can be
used; heart transplantation should be considered in
patients with symptoms refractory to medical treatment
and in HCM of the obstructive type. Materials and
methods: This was an observational, descriptive, cross-
sectional study. Results: 12 patients were studied, from
January 2020 to December 2022, with ages ranging from 5
months to 16 years, diagnosed with HCM of variable
clinical presentation and of different etiologies.
Conclusion: HCM from non-sarcomeric causes such as
malformation syndromes and inborn errors of
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errores innatos del metabolismo son las que tienen peor
pronostico y sobrevida. La finalidad de detectar
precozmente la MCH es el inicio temprano de la terapia
especifica, para asi retrasar el compromiso cardiovascular
y mejorarla sobrevida.

Palabras Claves: Miocardiopatia hipertrofica, muerte
subita cardiaca, arritmia cardiaca, estudios genéticos,
técnicas de diagnostico cardiovascular.

INTRODUCCION

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) constituye
una enfermedad compleja y variable en cuanto a su
presentacién morfoldgica, fisiopatologica y
sintomatolégica, asi como en su pronostico y
sobrevida tanto en la vida adulta como en la
pediétrica”. Se caracteriza por la hipertrofia del
ventriculo izquierdo, aunque también podria
presentarse en forma de hipertrofia biventricular o
hipertrofia ventricular derecha aislada; que no se
explica tinicamente por condiciones de sobrecarga
presoricas anormales, 0 no sean secundarias a otras

patologias de base™”.

La causa mas importante de la MCH en adultos es
debido principalmente a las mutaciones en los genes
sarcomeéricos, detectables en al menos una de las diez
proteinas del sarcémero cardiaco. La MCH se
produce por mutaciones en diferentes genes
(heterogeneidad genética), aunque el modelo de
transmisién es monogénico. Las mutaciones
genéticas de las proteinas sarcoméricas suponen el 30-
60% de todas las causas de MCH. La transmision es
autosomica dominante, y se han identificado entre 25
a 30 genes responsables”. Entre estas, las mutaciones
en MYH?7 y MYBPC3 estan presentes en el 75% de los
casos con variantes patogénicas identificadas.
Mutaciones en otros genes sarcoméricos como MYL2,
MYL3, TPM1, TNNT2, TNNI3, y ACTC1 solo son
identificados en menos de 10% de los casos“”. Por el
contrario, en la edad pediatrica las causas no
sarcoméricas, incluidos sindromes genéticos,
trastornos metabdlicos y mitocondriales,
enfermedades de depodsito y enfermedades
neuromusculares degenerativas son las mas
frecuentes, y representan hasta el 35% de los nifios

metabolism have the worst prognosis and survival. The
purpose of early detection of HCM is the early initiation of
specific therapy, in order to delay cardiovascular
compromise and improve survival.

Keywords: Hypertrophic cardiomyopathy, sudden
cardiac death, cardiac arrhythmia, genetic studies,
cardiovascular diagnostic techniques.

con MCH®”. La edad de presentacién y la etiologia
impactan significativamente en el pronostico. Por
tanto, el diagnostico etiologico es un paso
fundamental en el complejo plan del manejo integral
y la terapia especifica en este grupo de pacientes.

La presentacion clinica puede ser asintomatica o
presentar mareos, lipotimias, disnea, palpitaciones o
dolor precordial referidos por pacientes de edad
escolar o adolescentes, también puede presentarse
como muerte subita cardiaca (MSC) y ser
diagnosticado posteriormente a través de una
autopsia; en los lactantes pequenos los sintomas que
no pueden ser referidos directamente, se detectan
signos de insuficiencia cardiaca congestiva (ICC),
como cansancio al mamar, llanto e irritabilidad
incoercibles, dificultad respiratoria en reposo con
quejidos, falla de medro, taquicardia, arritmia y
hasta convulsién por bajo gasto cardiaco o MSC”.

A la auscultacién podemos escuchar dos tipos de
soplos sistdlicos, el primero, si se trata de una MCH
obstructiva, el soplo es de eyeccion en grado variable
en mesocardio, foco adrtico y aortico accesorio, el
segundo mas frecuente es el soplo sistélico de
regurgitacion a nivel de foco mitral que puede
irradiar a todo el térax incluida la espalda. El
componente pulmonar del segundo ruido cardiaco
puede estar aumentado con un click proto-sistdlico
de apertura en caso de existir una hipertension
pulmonar; otros signos de insuficiencia cardiaca o
bajo gasto cardiaco como hepatomegalia y otros
signos tipicos de ICC pueden estar presentes perono
son patognomonicos o exclusivos de MCH, pues
pueden ser secundarios a cualquier otra patologia
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cardiaca, sin embargo, estos hallazgos sirven para
estratificar el grado de compromiso o estadio en la
evolucion dela MCH.

Ademas de la anamnesis y el examen fisico
exhaustivo, la realizacién de estudios cardioldgicos
de imagenes no invasivas como el Electrocardio-
grama y Ecocardiografia Bidimensional y con
Doppler Color, constituyen el primer paso para la
confirmacion diagnostica ante la sospecha de la
miocardiopatia’. La unanimidad de criterios en dicha
evaluacion, son universales y se basan principal-
mente, en realizar una completa evaluacion
ultrasonografica secuencial y segmentar donde se
descarta cualquier cardiopatia secundaria que sea
causante de la MCH, a renglén seguido analizar los
siguientes datos morfolégicos y fisiologicos-
funcionales a ser definidos, y que deberian ser
incluidos en la descripcion y conclusion de un
Ecocardiograma Doppler Color con diagndstico de
MCH®:
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Dichos criterios morfoldgicos y fisiolégicos de MCH
son:

1-Patrény severidad del engrosamiento miocardico,
aunque visualmente la hipertrofia de las paredes del
ventriculo izquierdo pudieran ser notorias en la
modalidad bidimensional, es necesaria la medicion
en diastole del grosor de las paredes ventriculares.
La Sociedad Europea de Cardiologia (ESC) define
como hipertrofia en los pacientes adultos cuando el
grosor en diastole de la pared ventricular es 215 mm;
en los pacientes pediatricos cuando son >2
desviaciones estandar con respecto a la media del
grosor para su edad. En el diagnostico de familiares
de primer grado de pacientes con MCH, es necesario
un grosor del VI>13 mm*". En cuanto a la morfologia
de la hipertrofia es importante definir el tipo
morfoldgico de MCH, si es septal basal, medio septal
o septal difuso, apical o concéntrica global o difusa.
FiguralA-B.
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Figura 1A. Imagen Ecocardiografica Transtoracica Bidimensional en Modo M, donde se observa el aumento
importante del grosor de la pared ventricular izquierda a predominio septal, disminucién de la cavidad
ventricular en didstole, aumento de la fraccion de eyeccion y de acortamiento, los cuales representan criterios

diagndsticos de MCH en Modo M.
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Figura 1B. Imagen Ecocardiografica Transtoracica Bidimensional en vista Paraesternal eje corto, donde se
visualiza la gran hipertrofia concéntrica ventricular con predominio a nivel septal midiendo 28.9mm de

grosor.

2- Ademads de definir el patrén y severidad del
engrosamiento miocardico, es importante determinar
la presencia y naturaleza de la obstruccion de salida al
flujo sanguineo ventricular izquierdo y/o derecho,
dicha obstruccion es consecuencia directa del grado
de hipertrofia de la MCH.

3- Es necesario buscar la presencia del movimiento
sistolico anterior de la vdlvula mitral (SAM) y
cuantificar la severidad de la regurgitacion resultante.

4-Medir el tamafio dela auriculaizquierda.

5- Definir el patrén de llenado diastélico del
ventriculoizquierdo, y por tltimo,

6- Determinar y cuantificar la presencia o no de
hipertension pulmonar.

La vista apical de cuatro camaras y la de paraesternal
eje largo o longitudinal, demuestran con mayor
claridad los hallazgos de MCH. En los casos
obstructivos se reconoce un engrosamiento
prominente del septum basal, distorsién de las
estructuras de soporte mitral, reduccién del
diametro del tracto de salida del flujo asociado con
un movimiento sistélico de la valvula mitral
anterior. Figura 1 C.

El Doppler de flujo en color muestra y localiza la
turbulencia asociada con la obstruccion dindmica de
salida del flujo. El Doppler de onda continua
permite la cuantificacion de las velocidades de flujo
obstructivo, ademas muestra un perfil caracteristico
“enformadeDaga”. Figura2 A-B.
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Figura 1C. Imagen Ecocardiografica Transtoracica Bidimensional en vista apical 4 camaras y con Doppler
Color donde se visualiza un engrosamiento prominente del septum basal, distorsiéon de las estructuras de
soporte mitral y reduccion del didmetro del tracto de salida del ventriculo izquierdo.
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Figura 2A. Imagen Ecocardiografica Transtoracica Bidimensional en vista apical 4 camaras con Doppler
Color donde se demuestra la obstruccién dindmica del tracto de salida del ventriculo izquierdo. B.Imagen
del Doppler Continuo con velocidad aumentada debido a la obstruccion en el tracto de salida generando un
gradiente de 138mmHg.
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Enla valoracion de la disfuncion diastolica se analiza
la prolongacion del tiempo de relajacion isovolémica
y la reduccién de la velocidad de llenado temprano
transmitral. En la medida que la fibrosis miocardica
aumenta, el patrén de Doppler se aproxima a un
patrén de tipo restrictivo. También se evalta la
disminucion de las velocidades de Doppler de tejido
anular mitral diastdlico tempranas. La comparaciéon
de la velocidad de llenado diastdlico transmitral
temprano mediante Doppler de onda pulsada con la
velocidad Doppler de tejido anular temprana
(proporcion E/E’) cuyos valores mas grandes se
asocian con una enfermedad mas avanzada®.

El Electrocardiograma (ECG), puede presentar
alteraciones que podrian ser la tinica manifestacion
de la enfermedad en una etapa inicial o precoz.
Aproximadamente en el 90% de los pacientes con
diagndstico de MCH presentan alteraciones en el
ECG, aunque ninguno sea patognomonico o
exclusivo. Los hallazgos mas frecuentes son los
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trastornos de la repolarizacion que estan presentes
en alrededor del 50% de los pacientes con hipertrofia
del ventriculo izquierdo, de los cuales se pueden
encontrar cambios en el punto J, descenso del
segmento ST y onda T negativas en derivaciones
izquierdas. La presencia de onda T positiva en aVR
estd asociada a eventos arritmicos mayores como
muerte subita cardiaca, taquicardia ventricular
sostenida y/o fibrilacion ventricular. Otros hallazgos
pueden ser signos de dilatacion auricular derecho
y/o izquierdo; trastornos en la conduccion
intraventricular presentandose como fragmentacion
del QRS, ya sea por la presencia de onda R mellada o
una muesca en la onda S, constituyéndose asi un
marcador de fibrosis en el miocardio. La
prolongacién del intervalo QT estd presente hasta en
60% de los pacientes. Algunas MCH que se
encuentran relacionadas a enfermedades de
depdsito o a sindromes genéticos pueden presentar
vias accesorias de preexcitacion como el sindrome
de Wolff Parkinson White©®”. Figuras 3A-B-C.

Figura 3A. Trazado electrocardiografico. Presencia de onda R adicional y muesca en la onda S, que refleja la
demora de la conduccion intraventricular. Trastorno de la repolarizacion con infradesnivel del segmento ST
y onda T negativas en derivaciones izquierdas. Onda T positiva en aVR, hallazgo asociado a eventos
arritmicos mayores.
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Figura 3B. Trazado electrocardiografico en paciente con MCH asociado a Enfermedades de deposito.
Presencia de preexcitacion, Sindrome de Wolff-Parkinson-White.
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Figura 3A. Trazado electrocardiogafico en paciente con MCH. Trastorno de la repolarizacién ventricular,
con cambios enlamorfologia delaOndaT. Prolongacion del intervalo QTc.

Otro de los métodos de diagndsticos por imagenes
que actualmente cumple un rol muy importante es la
resonancia magnética cardiaca (RMC), en especial
para la diferenciacion de la MCH de la hipertrofia
cardiaca en los atletas, enfermedad hipertensiva u
otras miocardiopatias. La RMC es el método de
eleccion para la evaluacion de la fibrosis miocardica
y su extensién con el empleo de sustancias de
contraste. En varios estudios describen una relacion
directa y continua entre la extensién de fibrosis y el
riesgo de los eventos de MSC"*"'"

Las imagenes de RMC aportan una clara ventaja
para mediciones del espesor del miocardio, para
cuantificar la masa del ventriculo izquierdo, tamafio
del ventriculo derecho; determinar la funcién
sistolica e identificar areas focales de hipertrofia del

ventriculo izquierdo, principalmente si la
hipertrofia se limita a determinadas regiones de la
pared ventricular, como la pared posterior,
anterolateral, tabique y apice; determinar
anormalidades de la valvula mitral y aparato
subvalvular, caracteristicas especificas de la
anatomia del tracto de salida del ventriculo
izquierdo, ademas de anomalias adicionales como la
presencia de aneurismas apicales del VI que no son
muy claros en vistas ecocardiograficas. La mayor
sensibilidad enla utilizacién de imagenes de RMC se
atribuye a su alta resolucion espacial, ademas de que
dichas imagenes no son obstaculizadas por ventanas
acusticas deficientes causadas por obesidad,
parénquima pulmonar, deformidades toracicas,
entre otras"*"”. Figura 4A-E.
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Figura 4A. Imagen de Cine Resonancia Magnética  Figura 4B. Imagen de Cine Resonancia Magnética
Cardiaca de corte eje corto basal, exhibiendo Cardiacaen4 cdmaras. Aumento delespesor parietal
hipertrofia parietal importante dela pared anteriory  izquierdo con predominio septal.

segmento anteroseptal.
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Figura 4C. Imagen de Cine Resonancia Magnética  Figura 4C. Imagen de Cine Resonancia Magnética

Cardiaca en 4 cAmaras. Se observa hipertrofia difusa ~ Cardiaca en 4 camaras, con realce tardio. Se observa
del ventriculo izquierdo, ademas de jet de realce tardio subendocardico circunferencial difuso.

regurgitacion tricaspide y mitral.
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Figura 4E. Imagen de Cine Resonancia Magnética Cardiaca en eje corto. Se observa realce tardio
subendocardico circunferencial difuso con afectacion transmural en el segmento anteroseptal basal (A) y
medial (B).

En cuanto a la aplicacion de pruebas genéticas para
un diagndstico especifico, existen en la actualidad la
secuenciacion masiva del acido desoxirribonucleico,
que permite detectar nuevos genes responsables de
la enfermedad, aunque tienen el inconveniente de
poder detectar algunas variantes con significado
incierto””. Sin embargo, ante la presencia de
sospechas clinicas convincentes en pacientes con
MCH, existen paneles genéticos integrales para
miocardiopatias que proporcionan un analisis
completo de los genes asociados con las
miocardiopatias mas conocidas hasta la fecha. Las
recomendaciones de los genes a analizar en las
pruebas genéticas, debido a su gran heterogeneidad
de mas de 1.500 mutaciones descritas, se limita a 8
genes del sarcomero (MYH7, MYBPC3, TNNT2,
TPM1, MYL2, MYL3, TNNI3 y ACTC1) y 3
metabdlicos (GLA, LAMP2, PRKAG?2), los cuales
presenta una etiologia bien establecida®™

Como pueden coexistir superposicion clinica entre
diferentes etiologias de miocardiopatias, las pruebas
genéticas integrales permiten una evaluacién mas
eficiente de multiples condiciones como:
Enfermedades de depositos como Pompe, Fabri,
Danon, las Mucopolisacaridosis, entre otras como

Ventriculo Izquierdo no compactado, Trastornos del
Espectro Noonan, Displasia arritmogénica del
ventriculo derecho, etc., por lo que es de suma
importancia especificar cuales son las sospechas
diagndsticas mas fuertes a ser confirmadas.

MATERIALES Y METODOS

Estudio observacional, descriptivo, de corte
transversal, de una serie de casos de pacientes con
diagnostico de MCH de diferentes etiologias,
atendidos en el Servicio de Cardiologia Pediatrica
del Hospital General Pediatrico “Nifos de Acosta
Nu”, en el periodo comprendido de enero de 2020 a
diciembre de 2022.

RESULTADOS

Se han analizado 12 pacientes atendidos en el
Servicio de Cardiologia Pediatrica del Hospital
General Pediatrico “Nifios de Acosta Nu”, en el
periodo comprendido de enero de 2020 a diciembre
de 2022, con edades que varian desde 5 meses hasta
16 anos, con diagnostico de MCH con presentacion
clinica variable y de distintas etiologias. A
continuacién, se detallan los casos enla Tabla 1.
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Tabla 1. Datos clinicos, diagndsticos por imagenes y genéticos.

Edad Sexo Motivo de Consulta

Ecocardiografia

Estudio Genético

Enfermedad

Evolucion

16 Insuficiencia cardiaca  Miocardiopatia Gen LAMP2 Enfermedad de Ingresa a lista de
anos congestiva hipertréfica, no Danon trasplante cardiaco,
obstructiva, con presenta muerte subita
disfuncion sistodiastolica cardiaca en espera.
biventricular severa
9 Soplo cardiaco, facie ~ MCH concéntrica Gen BRAF, ex6n 11, Sindrome Cardio- Clase funcional II/1V
mese dismorfica con cuello  biventricular no c.1391G >T/p.Gly464Val Facio-Cutaneo (Clasificacién
s alado, hipotrofia e obstructiva y estenosis en heterocigosis modificada de Ross),
hipotonia muscular. valvular pulmonar leve Medicacion:
(gradiente 35 mmHg). Propranolol via oral.
10 Talla baja, retraso MCH moderada a severa, Panel para enfermedades Mucopolisacari-  Clase Funcional IlI/IV
anos mental, facie peculiar. no obstructiva. de deposito dosis Tipo I. (NYHA) Medicacion:
Carvedilol, via oral. En
tratamiento con terapia
de reemplazo
enzimatico.
6 Soplo cardiaco, MCH concéntrica no Estudio genético para 162 Clase funcional l/IV
anos electrocardiograma con obstructiva biventricular  clases de miocardiopatias (NYHA). En
patron de Wolff- en asociacion con WPW, seguimiento clinico
Parkinson-White resulto negativo en 2 cardiologico, aun sin
(WPW). estudios consecutivos. medicacion.
8 Presento taquicardia MCH septal asimétrica ~ Gen MCH tipo 7 Clase funcional I/IV
anos paroxistica supraven-  con predominio basal,y MYH7.c(w).p.(Gly7116Arg (NYHA). En
tricular a los 6 afos de  elevacion de la presién —).(wt). seguimiento clinico
edad, electrocardio- sistolica pulmonar cardiolégico,
grama y Holter de 24 Amiodarona via oral
horas patron de WPW.
8 Insuficiencia cardiaca  MCH restrictiva en fase ~ Gen TNNI3 en Miocardiopatia Recibié asistencia
anos congestiva global grado dilatada, con disfuncion  heterogicosis familiar restrictiva biventricular (Berlin
IV/IV (NYHA) sistodiastélica severa e tipo 1y MCH tipo Heart, BH) por 5 dias.
hipertension pulmonar 7. Trasplante cardiaco con
severa (62mmHg). éxito en julio 2022.
16 Soplo cardiaco. MCH con severa Sindrome de Clase funcional 1Il/IV
anos Muiltiples Iéntigos en el obstruccion del tracto de Noonan con (NYHA). Medicacion:
cuerpo, frente amplia, salida del ventriculo Muiltiples Léntigos Propranolol. Portadora
hipertelorismo, izquierdo, a predominio de cardiodesfibrilador.
inclinacion palpebral  septal.
antimongoloide.
6 Cansancio a grandes ~ MCH no obstructiva. Gen RAF1, ¢.782C Sindrome de Clase funcional Il/IV
anos esfuerzos, en consulta (Pro261Leu) Noonan. (NYHA). Medicacién:
se ausculta soplo Carvedilol.
cardiaco.
6 Ingresa a UCIP en MCH no obstructiva con  Panel para enfermedades  Enfermedad de Obito durante la
mese shock cardiogénico disfuncion severa de depésito Pompe internacion en UCIP
s antes de recibir la
terapia de reemplazo
enzimatico.
14 Cansancio a moderados MCH moderada no Panel genético. Enfermedad En seguimiento
anos esfuerzos, marcha obstructiva degenerativa de  ambulatorio por
tambaleante, pérdida Ataxia de cardiologia.
de coordinacion de la Friedreich. Medicacion:
motricidad fina. Propranolol.
Dificultad respiratoria ~ MCH no obstructivaen ~ TAZ;Exon Sindrome de Barth Ingresa a lista de
ano fase dilatada con 3;c.[80C > T1/p.[Arg94Cys] Trasplante cardiaco.
disfuncion sistodiastolica Obito durante la
biventricular severa internacion en UCIC
conectado a ECMO.
6 Dificultad respiratoriay MCH no obstructiva en ~ PKP2;Intron 13;c.[2578-  Miocardiopatia Recibi6 asistencia
anos cansancio a minimos  fase dilatada con 2A>CJ; [2578-2A>C] arritmogénica del biventricular (BH)

esfuerzos.

disfuncion sistodiastélica
biventricular severa.

ventriculo
derecho.

durante 3 meses.
Trasplante cardiaco con
éxito en octubre 2022.

MCH: miocardiopatia hipertréfica. NYHA: New York Heart Association. WPW: Wolff-Parkinson-White. UCIP: Unidad
de Cuidados Intensivos Pediatricos. UCIC: Unidad de Cuidados Intensivos Cardiovasculares.
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DISCUSION

Las caracteristicas clinicas y morfoldgicas de la
MCH en la edad pediatrica son similares a las del
paciente adulto, sin embargo, hay diferencias
cuando nos referimos al prondstico. La mortalidad
de MCH en lactantes a los 2 afios del diagnodstico es
alrededor del 30%, mientras que los que son
diagnosticados en edades mas tardias como en los
escolares o adolescentes tienen una mayor
sobrevida’. La sobrevida es mayor cuando se hace el
diagnostico a partir del primer afo de vida,
pudiendo llegar cerca del 97% a los 5 afos y
alrededor del 94% a los 10 afos de realizado el
diagndstico®”; aunque debemos aclarar que esta
evolucion se encuentra directamente relacionada al
origen genético de cada grupo especifico de MCH. El
primer pico de mortalidad es durante el primer afio
de vida que esta causada principalmente por
sindromes malformativos o por errores hereditarios
del metabolismo y el segundo pico se presenta
alrededor de los 8 y 12 afios relacionadas con
mutaciones en genes sarcoméricos””, dichos datos
de la literatura se correlacionan con nuestra serie de
casos. Las principales causas de muerte son la MSC
secundaria a arritmias, insuficiencia cardiaca y
tromboembolismo™””"""".

Los pacientes con MCH asociados a Rasopatias
(Sindrome de Noonan, Sindrome Cardio-Facio-
Cuténeo, Sindrome de Noonan con Mdultiples
Léntigos), presentan similares caracteristica clinicas
y evolutivas, presentan igual tasa de mortalidad
anual que aquellos pacientes que no presentan
MCH. La tasa de mortalidad es alrededor del 9%,
conunaedad media de sobrevida de 60 afios”".

Las MCH familiares son las que tienen mayor
morbimortalidad, con una forma de presentacién
mas precoz, peor pronostico debido a la elevada
incidencia de MSC, importante fibrosis y frecuente
necesidad de cardiodesfibrilador implantable o
terapia de resincronizacion™””.

Los casos que se asocian con Enfermedades de
deposito como la Enfermedad de Danon son los de
peor prondstico como lo hemos encontrado en el
caso presentado. El dafio cardiaco global es causado
por el deterioro de la funcion de la proteina LAMP2
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que conduce a la acumulacion de material
autofagico y glucogeno, siendo la insuficiencia
cardiaca y las arritmias las principales causas de la
elevada morbilidad y mortalidad®'”. Otras
enfermedades de Depdsito como la Enfermedad de
Pompe enla forma de presentacién infantil tiene una
elevada mortalidad, que coincide con nuestro caso
de 6 meses de edad, y que es debido a la temprana
afectacion cardiovascular, con evolucién a
insuficiencia cardiaca refractaria y muerte en el
primer afio de vida”'”. En los casos de
Mucopolisacaridosis presentan una afectacion
variable en el sistema cardiovascular, afectando al
miocardio, aparato valvular, tejido de conduccién
y/o vascular. El prondstico varia segun el tipo de
Mucopolisacaridosis, siendo el tipo I el fenotipo mas
grave. La causa cardiovascular de muerte se debe
principalmente a la insuficiencia cardiaca avanzada,
mientras que la MSC o la muerte por isquemia
coronaria son raras””. La finalidad de detectar
precozmente estas enfermedades es el inicio
oportuno de la terapia de reemplazo enzimatico que
mantiene la clase funcional, retarda o reduce el
compromiso infiltrativo miocardico y por lo tanto
extiende notablemente la sobrevida.

En enfermedades degenerativas con afectaciéon
cardiovascular como la Ataxia de Friedreich, al igual
que el caso de nuestro estudio, generalmente se
presenta con una hipertrofia del ventriculo
izquierdo de manera inexplicable, manifestandose
durante la adolescencia y esta presente en mas de la
mitad de los pacientes; en raros casos, la enfermedad
progresa a dilatacion y a progresiva disfuncién
ventricular lo que puede provocar insuficiencia
cardiacay muerte™".

La miocardiopatia en el Sindrome de Barth se
presenta aproximadamente en el 90% de los varones,
sin embargo, la manifestacion y gravedad puede
variar en cada individuo afectado. Se describen
diversos fenotipos cardiomiopaticos que incluyen la
no compactacién del ventriculo izquierdo y la
miocardiopatia dilatada, solos o en conjunto con la
fibroelastosis endocardica, MCH, y una forma apical
de MCH, entre otros. La insuficiencia cardiaca
constituye una de las principales causas de
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temprana mortalidad, lo que coincide con nuestra

serie de casos del paciente masculino de un afo de

edad, seguida por las arritmias que son frecuentes y
. (2,17,18)

pueden ser potencialmente mortales™ .

La miocardiopatia arritmogénica del ventriculo
derecho presenta una incidencia de 1,01 cada 100.000
ninos al afio entre los 15 y 19 afios, siendo muy rara
antes de los 10 anos de edad, como lo hemos
encontrado en esta serie de casos. En la actualidad el
espectro de manifestaciones se ha ampliado,
reconociendo de esa manera manifestaciones difusas
en el VD, afectacion tnica del ventriculo izquierdo y
alteracion biventricular en fase dilatada™. Si bien es
de infrecuente presentacion en la edad pediatrica, es
importante reconocer esta entidad por la posibilidad
de mejorar el prondstico de pacientes que se podrian
beneficiar con el implante de un cardiodesfibrilador,
debido a la alta incidencia de arritmias ventriculares
y muerte subita. La insuficiencia cardiaca es una
manifestacion tardia de esta entidad .

Eltinico tratamiento que ha demostrado ser eficaz en
la prevencion de la MSC es el implante precoz de un
cardiodesfibrilador en pacientes seleccionados"*””
11829 Las recomendaciones de tratamiento
farmacologico persiguen los objetivos de optimizar la
capacidad funcional reduciendo sintomas, disminuir
riesgo de MSC y mejorar la supervivencia’***"”. La
realizacion de estudios imagenoldgicos acompanado
de paneles genéticos es primordial para el
diagnostico certero y de esta manera determinar la
estrategia apropiada con la aplicacion de un
tratamiento precoz, oportuno y efectivo. Se destaca la
importancia de la realizacion de paneles genéticos en
pacientes con MCH, aunque actualmente en nuestro
pais no se realizan dichos estudios por lo que las
muestras son enviadas al extranjero para su debido
procesamiento.

El tratamiento farmacoldgico tiene como principal
objetivo el alivio de los sintomas, porque no hay
datos convincentes que indiquen que el tratamiento
farmacoldgico pueda alterar la historia natural de la
MCH?". El éxito de la medicacién esta determinado
por la respuesta de los sintomas del paciente®”". La
mayoria de los pacientes en nuestro estudio reciben
beta-bloqueantes como el Propranolol y el
Carvedilol, que son considerados de primera linea

descritos en la literatura. Los bloqueadores de
canales de calcio, como el verapamilo o diltiazem son
alternativas razonables en pacientes mayores de un
afio de edad®””, sin embargo no contamos con
experiencia con dicha medicacion en la serie de casos
presentada. En pacientes con MCH que presentan
arritmias ventriculares frecuentes, la terapia de
primera linea son los betabloqueadores. Sin embargo,
si la taquicardia ventricular es recurrente, se pueden
agregar otros agentes antiarritmicos como la
amiodarona, pese a que presente efectos secundarios,
no presenta efecto sobre la supervivencia global®.

Para aquellos pacientes que no responden a los beta-
bloqueadores o a los bloqueadores de los canales de
calcio no dihidropiridinicos y cuyos sintomas
deterioran la calidad de vida, podrian beneficiarse de
otras terapias mas avanzadas como la disopiramida,
que no se encuentra disponible en nuestro pais, y la
terapia de reduccion septal (TRS)"**"”.

Los criterios generales para la TRS son: a) Clinicos:
como dolor toracico o disnea severa (clase funcional
III 0 IV de la NYHA), u otros sintomas de esfuerzo
(sincope, casi sincope), cuando se atribuye a
obstruccion de via de salida del ventriculo
izquierdo. b) Hemodindmico: presencia de gradiente
dinamico pico de 50 mmHg en el tracto de salida del
ventriculo izquierdo en reposo o provocados con
cambios fisiologicos, que se encuentra asociado con
hipertrofia septal y movimiento sistdlico anterior
(SAM) de valvula mitral. ¢) Anatémico: Grosor de la
pared septal anterior suficiente para realizar el
procedimiento de manera seguray efectiva®.

La via clasica para el abordaje de la miectomia septal
transadrtica se encuentra limitado en lactantes y
ninos pequenos, debido al pequefio tamafio del
anillo adrtico, en dichos pacientes el procedimiento
de Konno modificado proporciona resultados a
largo plazo de manera igualmente satisfactorios®.

La hipotensién aguda representa una urgencia
médica en los pacientes con MCH obstructiva. El
objetivo del tratamiento consiste en maximizar la
precarga y la poscarga, evitando el aumento de la
contractilidad o frecuencia cardiaca. Los farmacos
vasoconstrictores endovenosos como la fenilefrina
pueden revertir esta delicada situacién. Los

Pedjiatr. (Asuncién), Vol. 50; N° 2; (mayo - agosto) 2023




Miocardiopatia hipertréfica en la edad pedidtrica. Revision a propdsito de una serie de casos

betabloqueadores también pueden ser ttiles,
siempre en combinacion con un vasoconstrictor ya
que disminuye la contractilidad y mejora la precarga

al prolongar el periodo de llenado diastélico®.

La estratificacion del riesgo para MSC en nifios con
MCH requiere del analisis de varios factores de
riesgo. La presencia de taquicardia ventricular no
sostenida, el sincope inexplicable, el tamano del
grosor de la pared del ventriculo izquierdo y las
puntuaciones Z del didmetro auricular izquierdo
tienen una relacion parecida con el riesgo MSC en
pacientes pediatrico que en adultos. Sin embargo, en
relacion con la edad, los antecedentes familiares de
MSC y el gradiente en el tracto de salida del
ventriculo izquierdo difieren en comparacion con
los adultos. Se han desarrollado modelos para
predecir el riesgo MSC, pero en la practica clinica
aun no se estan utilizando ampliamente. Para la
prevencion primaria se recomienda considerar el
uso de cardiodesfibrilador implantable en nifios con
MCH con la presencia de uno de estos factores de
riesgo principales®, como se ha realizado en uno de
los pacientes presentados.

Se debe considerar la evaluacion de trasplante
cardiaco segun las guias vigentes en pacientes con
taquiarritmias ventriculares potencialmente
mortales, mal toleradas, recurrentes, refractarias a
terapia con farmacos antiarritmicos en dosis
maximas®*”. Hemos optado por el ingreso a lista de
trasplante cardiaco a tres de los pacientes estudiados,
debido al avanzado deterioro de la clase funcional,
de los cuales un paciente presentd muerte subita
cardiaca y los otros dos recibieron asistencia
biventricular (Berlin Heart), con posterior trasplante
cardiaco exitoso.

Con relacién a la realizacion de ejercicio recreativo
de leve a moderada intensidad se considera
beneficioso para mejorar el funcionamiento fisico, el
estado cardiorrespiratorio y la calidad de vida. Los
ninos en general pueden participar en educacién
fisicaenlaescuela®.
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CONCLUSION

La MCH es una patologia compleja y variable en
cuanto a su presentaciéon morfoldgica,
fisiopatoldgica y sintomatologica, asi como en su
pronodstico y sobrevida. La MCH de causas no
sarcoméricas como los sindromes malformativos y
errores innatos del metabolismo son las que tienen
peor prondstico y sobrevida. Ante la sospecha
diagnostica de esta entidad es de crucial importancia
la realizacion de un examen fisico exhaustivo, con el
apoyo de los métodos de imagenes cardiovasculares
y con la realizacién de pruebas genéticas, dichos
pacientes pueden beneficiarse al establecer o
confirmar el diagndstico, aclarar los riesgos, iniciar
tempranamente la terapia especifica, realizar un
seguimiento y asesoramiento apropiado, para asi
retrasar el compromiso cardiovascular y mejorar la
sobrevida. Las personas asintomaticas dentro de
una familia con una variante patogénica conocida
también pueden beneficiarse al evitar actividades y
medicamentos que pueden desencadenar sintomas.
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