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1- INTRODUCCIÓN:

doi:10.1016/j.jacc.2009.12.040



• Trastorno heterogéneo del músculo cardíaco mutaciones en los genes que codifican la síntesis 
proteínas sarcoméricas del corazón (descritas > de 1.000 mutaciones) 

• Prevalencia de 1/500. 
• 50% de los casos HAD / 50% esporádica. 
• MCH ↑ masa muscular + desorganización miofibrilar ↑ R muerte súbita

 ECG: Anormal 75–90% de los pacientes pero sin signos patognomónicos

 Ecocardiografía:
 ↑ grosor: medio de 20 mm 
 ASIMÉTRICO: Septo anterior -- 7% apical – 10% hipertrofia concéntrica
 + disfunción diastólica

RMN: 
 Identificar hipertrofia en apex 
 Malformaciones asociadas: elengación valvas mitrales, músculos papilares anómalos, …
 RTG: 65%, septo

 Genética

MIOCARDIOPATÍA HIPERTRÓFICA





• Grosor pared VI ≤ 12-16 mm  < 2% ENTRENAMIENTO VIGOROSO 

• Tipo de ejercicio:

 > Hipertrofia: remo, ciclismo, esquí de fondo, carreras de fondo y natación

 Isométricos: levantamiento de peso, lucha libre…  No ↑ grosor miocárdico

• Mujeres: muy raro HVI > 11 mm  Sospechar hipertrofia patológica

• Historia familiar

•  ECG Atletas ≈ HVI patológica: Bradicardia, ↑ V, repolarización precoz, inversión onda T, 

ondas Q profundas…

2- HVI FISIOLÓGICA: CORAZÓN DEL ATLETA 



• EcoTT: Atletas: 

 patrón simétrico de la hipertrofia

 DTDVI > 55 mm  atletas; DTDVI < 45 mm  patológico

 Patrón de llenado NORMAL en atletas

• RMN Atletas: Sin patrón de RTG

• Si persisten dudas:

 Ergometría con VO2 max >110–120% del predicho cambio fisiológico

 Stop ejercicio físico↓  2 mm en 3 meses  corazón de atleta



3- HVI SECUNDARIA 

 HTA  EAo

Historia clínica
HVI < 15 mm
Concéntrica
Ausencia de dilatación de VI

Historia clínica
27% HVI asimétrica (septo basal-medio)



 HVI INDUCIDA POR FÁRMACOS: 



• 4.6% de la población (0.3% manifiesta, 4.3% subclínico) 
• ↑ prevalencia con la edad
• Afectación cardiaca: HTA, Bradicardia sinusal, ↑ QT, derrame

pericárdico…. 
 Raro: miocardiopatia hipotiroidea: dilatada > hipertrofica

(Asimétrica, septal)  Reversible (≈ 5 m tras tto)

 HIPOTIROIDISMO: 

Hipotiroidismo grave: mixedema



MCH TRANSITORIA EN LACTANTE: HIJOS DE MADRES DIABÉTICAS

• Neonatos de madres diabéticas: ↑ morbilidades (transitorias): hipoglucemia, 

hiperbilirrubinemia, hipoCa, hipoMg, policitemia, distrés respiratorio, 

miocardiopatía 

• Miocardiopatía: 

 hipertrofia (¿hiperinsulienmia?) ± OTSVI

 Transitoria  6-12m 

 + en madres con peor control glucémico
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4- MIOCARDIOPATÍAS 
INFILTRATIVAS (≈ MCH)

doi:10.1016/j.jacc.2009.12.040



• Depósito de sustancias en paredes ventriculares  rígidas  relajación (MC RESTRICTIVAS, 

DISFUNCIÓN DIASTÓLICA)

•  ≈ MCH / ≈ MCD

• ↑ pared ≠ hipertrofia miocitos (ej: acumulo en intesticio) ≠ voltajes ↑ ECG

SOSPECHA MC INFILTRATIVA: AUSENCIA DE VOLTAJES ↑ EN ECG (Amiloidosis, ataxia de Friedreich)

• Papel de RMN en diagnóstico: Distribución RTG

• Panel genético para varias miocardiopatías:  si > 1 gen / penetrancia dependiente de edad /… 

… Infiltrativas en general …



A) AMILOIDOSIS: TIPOS

1- Amiloidosis por cadenas ligeras de inmunoglobulinas (AL); monoclonal gammopathy of undetermined

significance, multiple myeloma, or Waldenström macroglobulinemia:

- ≥40 años

- Enfermedad multisistémica 

+ Sdme Nefrótico
+ Neuropat periférica…



2- Amiloidosis ATTR (TTR, formerly known as prealbumin), a tetrameric protein synthesized by the liver that normally functions to transport
thyroid hormone and retinol (vitamin A))

Wild-type amyloidosis (wtATTR amyloidosis) ≥70  años

 Hereditary amyloidosis (hATTR amyloidosis): HAD, penetrancia variable. 
 120 mutaciones conocidas.
 Edad de presentación: según mutación

17 años
Anhidrosis, ortostatismo, náuseas, vómitos, diarrea… 
+ HVI (hermano Dx MCH) 
 Tafamidis

NEUROPATÍA (S, M, Autonómico)

EARLY (≈ 30 a)

LATE (≈ 60 a)
Rñ, ojos, articulaciones y ligamentos



• ECG: 
 Voltajes bajos en paciente con HVI (≈ 50%) ¡¿Infiltrativa?!  + frecuente: AML
 Pseudoinfarction pattern 
 Conduction delays 

• ETT: 
 Increased echogenicity of the thickened myocardium, with a ‘sparkling’ appearance
 LV thickening is typically concentric, although both eccentric thickening and LVOTO have also 

been reported
 Thickening of the RV, valves and interatrial septum
 Enlarged atria 
 Pericardial effusion
 Diastolic dysfunction restrictive pattern
 Strain assessment “cherry on the top” pattern

• RMN: the demonstration of concentric LV thickening + diffuse LGE throughout both ventricles, 
particularly the subendocardium (↑ E)

A) AMILOIDOSIS: PPCC



A) AMILOIDOSIS: Dx

Moderador
Notas de la presentación
sospecha





A) AMILOIDOSIS: Tto



B) ENFERMEDADES DEL DEPÓSITO DE GLUCÓGENO:

• 1/40.000
• HAR, > 600 variantes
 Acúmulo glucógeno en lisosomas y citoplasma  destrucción 
tisular
• 2 formas:

 Early onset (forma clásica, ausencia enzima):
 1os meses vida 
 HIPERTROFIA BIVENTRICULAR, IC
 Extracardiaco: debilidad muscular, hipotonía, distrés 

respiratorio
 Dx: prueba del talón (actividad enzimática de la GAA). 

Muestra sanguínea.
 Tto: Reemplazo enzimático con alglucosidasa alfa

(MYOZIME, iv c/15d).
 Px: 

Late-onset (↓ enzima): adultos, SIN afectación cardiaca 
(miopatía).

https://www-uptodate-com.m-hcd.a17.csinet.es/contents/alglucosidase-alfa-drug-information?search=pompe&topicRef=2905&source=see_link


(IIb)

• Déficit de proteína LAMP2 (¿? Función)
• HAD ligada al X
• Miocardiopatía (Hipertrófica >> dilatada)
• Extracardiaco: Miopatía esquelética, Alteraciones 

oftalmológicas, discapacidad intelectual, trastornos 
psiquiátricos

• Dx: 
 biopsia muscular: VACUOLAS 

INTRACITOPLASMÁTICAS con glucógeno
 Genética: mutación gen LAMP2

• TTO ESPECÍFICO



C) AMP CINASA (PRKAG2, PS): 
• HAD. Mutaciones gen PRKAG2  cambios estructurales de

enzima (AMPK) que modula la captación de glucosa 
absorción deficiente de glúcidos en los miocitos  Depósito

• Prevalencia: 0.23–1% de los pacientes con sospecha de 
MCH*

• “Early-onset”: < 30 a
• ↓PR (70%) + Hipertrofia BIV + degeneración progresiva del 

sistema de conducción (≈ 30 a)
• + TSV en jóvenes (≈  40 a FLA/ FA)  Ictus
• 50% HTA (jóvenes)

**
Fenotipos
distintos en
una misma
familia

doi: 10.3390/life12122136.



 ESTUDIO GENÉTICO: Confirma Dx y precide severidad (Genotyping)

 c.1592G>A (Arg531Gln)  HVI agresiva (meses de vida)

 c.905G>A  + preexcitación

 c.1463A>T Síncope por BAV Avanzado e implante de MCP

 ¡! MONITORIZACIÓN Y SEGUIMIENTO (Holter): BAV, FA

 SIN TTO ESPECÍFICO (¡! Dx diferencial)

1- Sospechar e 
identificar PS
2- Establecer 
estratificación del R
3- Monitorización 
estrecha

doi: 10.1038/s41598-020-77124-9.



D) ENFERMEDADES POR DEPÓSITO LISOSOMAL: E. FABRY 
• 6% de “LATE-ONSET” MCH (Varones)

• Deficiencia de αGalactosidasa por mutaciones gen cromosoma X 
(region Xq22.1)  Error innato del metabolismo  depósito 
intracelular (lisosomal) de glicoesfingolípidos (vacuolas) en diversas 
células  enfermedad multisistémica

• Espectro variable de clínica: grave (hombres) --- asintomático (mujeres)

doi: 10.1007/s40265-021-01486-1.



angioqueratomas



D) E. FABRY (Dx) 



 Fabrazyme (agalsidasa beta) 

1 mg/kg c/15d iv

 Replagal (agalsidasa alfa)

0.2 mg/kg c/15 d iv

D) E. FABRY (Tto) 

doi: 10.1007/s40265-021-01486-1.

Migalastat

 long-term ERT 
or migalastat treatm
ent can reduce left 
ventricular wall 
thickness



doi:10.1016/j.jacc.2009.12.040



5- OTRAS CAUSAS DE HVI 





MELAS síndrome = mitochondrial encephalopathy with lactic acidosis and stroke-like 
episodes
- Miopatía metabólica por afectación de DNA mitocondrial (herencia materna)
- Edad de inicio /grado de afectación variable: epilepsia, DM, acidosis láctica, 

debilidad muscular, retraso cognitivo, … + MCH + taquiarritmias, preexcitación
- RMN: Fibrosis intesticial difusa RTG + distribución NO isquémica (difusa, 

subepicárdica…)
- SIN tto específico



TAKE HOME MESSAGES:

1. HV es un hallazgo frecuente en la práctica clínica

2. Reto diagnóstico establecer causa

3. Frecuente: 2ª (HTA, valvulopatía,…), pero hay que conocer el amplio espectro 

de FENOCOPIAS DE MCH para sospecharlas  Diagnosticarlas

4. Importancia de la edad de presentación

5. Red flags en cada fenocopia

6. Fenocopias con tratamiento establecido: Amiloidosis, E. pompe, E. Fabry



MUCHAS GRACIAS 



Circ Res. 2017 September 15; 121(7): 749–770. 
doi:10.1161/CIRCRESAHA.117.311059.



doi:10.1016/j.jacc.2009.12.040
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