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RESUMEN

Se presentd una paciente femenina de 16 afios con diagndstico de miocardiopatia
hipertréfica desde los 12 dias de nacida. La miocardiopatia hipertrofica es una
enfermedad genética de herencia autosoOmica dominante, caracterizada por un
incremento de la masa muscular y desorganizacion miofibrilar, con alto riesgo de
muerte subita, que no tiene predisposicién racial o étnica. Tiene una prevalencia de
1/500 familias. Los pacientes afectados por lo general tienen las arterias coronarias

intramurales anormales; la caracteristica que mas ha atraido la atencion de esta
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enfermedad es el gradiente dindmico de presion a través del tracto de salida del
ventriculo izquierdo. El grado de obstruccion varia de un paciente a otro.
Palabras clave: mutacidén génica, cardiomiopatia, hipertrofia, muerte subita, isquemia

miocardica.

ABSTRACT

A 16- year- old female patient with hypertrophic cardiomyopathy diagnosed 12 days
after birth was presented in this paper. This is a genetic autosomal dominant
inheritance disease characterized by increased muscle mass and myofibrillar
disarray with high risk of sudden death, which has no racial or ethnic bias. It has a
prevalence of 1 / 500 families. Affected patients usually have abnormal intramural
coronary arteries, and the dynamic pressure gradient across the outflow tract of the
left ventricle is the most representative of this disease.The degree of obstruction

varies from patient to patient.

Key words: gene mutation, cardiomyopathy, hypertrophy, sudden death, myocardial

ischemia.

INTRODUCCION

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es una enfermedad genética de herencia
autosomica dominante, caracterizada por un incremento de la masa muscular y
desorganizacion miofibrilar y como consecuencia, un importante riesgo de muerte
subita. Tiene una prevalencia de 1/500 familias 1. No tiene predisposicién racial o
étnica >,

Aunque Vulpain y sus discipulos Liouville en 1869 y Schmincke en 1907 habian
descrito cuatro casos tipicos de esta entidad, su historia moderna comienza con
Lord Brock quien en 1956 operd una estenosis aértica que fallecio y el patélogo no
encontré en la necropsia ninguna obstrucciéon *. En ese mismo afio Paul Wood
acufiaba junto a Wallace Bridgen el término miocardiopatias para describir un grupo

de enfermedades poco frecuentes del miocardio de origen no coronario °.
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En 1958 Teare publicé nueve casos con hipertrofia asimétrica del corazén que
desde el punto de vista histoloégico se caracterizaban por desorganizacion de las
fibras musculares —disarray- denominando a esta enfermedad como miocardiopatia
hipertréfica °.

En 1990 se dio un paso decisivo en la comprension de la MCH, al revelarse que la
hipertrofia tenia su origen en una mutacién puntual en la cadena pesada de la
betamiosina o miosina lenta (MYH7), la principal proteina contractil del sarcomero,
gque forma el filamento grueso. Hasta la fecha se han descrito mas de 400
mutaciones causales en al menos 15 de los genes que codifican las proteinas
sarcoméricas, y que demuestra la inusitada complejidad genética de esta
enfermedad *.

Los pacientes afectados por lo general tienen las arterias coronarias intramurales
anormales con engrosamiento y estrechamiento de la intima y la consiguiente
incapacidad para abastecer de oxigeno a un miocardio hipertréfico y esto produce
isquemia y muerte celular 2.

Aunque el ventriculo llega a ser hipertréfico, la cavidad ventricular no se dilata,
permaneciendo normal o de menor tamano, la funcion sistolica permanece intacta,
no asi con la relajaciéon y el llenado que si se afectan. La compliance o
distensibilidad y la disfuncion diastolica conducen a una elevacion de la presion
diastdlica final 2. En la fase final de esta enfermedad, los pacientes pueden progresar
hacia una insuficiencia cardiaca con dilatacién ventricular 22,

Desde las descripciones iniciales de esta enfermedad, la caracteristica que mas ha
atraido la atencion es el gradiente dinamico de presién a través del tracto de salida
del ventriculo izquierdo, este gradiente parece estar relacionado a varios factores,
incluyendo la hipertrofia del septum interventricular, posibles anomalias del
emplazamiento del aparato valvular mitral y el movimiento sistélico anterior de la
valvula mitral (SAM) contra el septum hipertrofiado 2.

El grado de obstruccién varia de un paciente a otro. Algunos pacientes no presentan
gradiente, mientras, que otros desarrollan obstruccion solo con el ejercicio. La
obstruccion es también dindmica y depende de la cantidad de volumen sanguineo, la
deplecion de este incrementa el gradiente en el tracto de salida del ventriculo
izquierdo, mientras que su replecion incrementa la obstruccion. El grado de

obstruccién no se corresponde con el riesgo de muerte subita * 2.
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 16 afios de parto distocico por cesarea y con peso al nacer de
3 420 g que se diagnostico a los 12 dias de nacida, con antecedentes familiares de
un hermano mayor fallecido por MCH. Como la madre notara fatiga al alimentarse,
inicialmente se le diagnosticO una comunicacion interventricular y una persistencia
del conducto arterioso por las caracteristicas estructurales del ventriculo izquierdo a
esta edad vy la presencia de soplo sistélico II-lI/VI en todo el precordio. No se inicio
tratamiento en ese momento. Por la evoluciéon natural y por su seguimiento estricto
varié la conducta antes del primer semestre de vida, iniciandose tratamiento con
captopril, primeramente y luego en la adolescencia se indicé carvedilol.

En el electrocardiograma se encontré hipertrofia marcada de septum interventricular
y del ventriculo izquierdo con depresion del segmento ST y de la onda T. En el
ecocardiograma, contractilidad cardiaca global conservada con marcada hipertrofia
del tabique interventricular de 28 mm de diametro (fig.1) que obstruia el tracto de

salida del ventriculo izquierdo. Se observé SAM. No derrame pericardico.

Fig. 1. Ecocardiograma. Eje largo paraesternal donde se aprecia marcada hipertrofia

del septum interventricular y de la pared posterior del ventriculo izquierdo.
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DISCUSION

La MCH es una enfermedad crénica que tiene un conjunto de sintomas complejos
con consecuencias potencialmente devastadoras tanto para los pacientes como para
sus familiares 2. La presentacién clinica y su curso varian considerablemente,
algunos nifios pueden estar asintomaticos, mientras que otros experimentan una
muerte subita cardiaca. De hecho, en la nifiez y en la adolescencia la MCH esta muy
relacionada con la muerte subita durante el ejercicio y por ello es que el
cardiopediatra impone restricciones en el estilo de vida del nifio y su manejo y
cuidado a largo plazo y con una observacidon estrecha, especialmente durante la
pubertad 2.

Por pruebas genéticas realizadas, a la paciente y a sus familiares de primera linea,
en el Cardiocentro William Soler, asi como otros estudios realizados para descartar
otras enfermedades que cursan con hallazgos ecocardiograficos similares, se
demostré que la adolescente era portadora de una enfermedad genética.

Como se ha sefialado anteriormente, los pacientes pueden estar asintomaticos y los
sintomas mas frecuentes pueden incluir muerte subita cardiaca, disnea, sincope,
presincope, angina, palpitaciones, ortopnea, disnea paroxistica nocturna,
insuficiencia cardiaca y mareos **

Hasta el momento actual han sido detectados 15 genes diferentes y al menos 6
cromosomas implicados en la MCH, esta diversidad genética y las combinaciones en
su heterogeneidad intragénica han logrado identificar mas de 400 mutaciones. Estos
genes codifican a las proteinas sarcoméricas como la miosina de cadena pesada, la

actina, la titina, la myosin-binding protein, la tropomiosina y otras 2.
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