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1. PREÁMBULO

1.1 Utilidad de los consensos 
Los consensos constituyen guías y recomendaciones dirigidas a los médicos para proporcionarles en forma resumida 
una perspectiva sobre el estado actual de un tema específico, y de esta manera brindarles más herramientas en 
la toma de decisiones. Sin embargo, la conducta final que se adopte en el paciente individual dependerá del juicio 
médico de los profesionales responsables, y de las características y circunstancias concretas que se presenten en 
torno al caso en cuestión, considerando los antecedentes personales y familiares del paciente y las condiciones 
específicas que presente la patología para tratar, y/o los medios y recursos existentes, y/o la necesidad de adoptar 
medidas adicionales y/o complementarias, etc. La evaluación de estos antecedentes y factores quedará a criterio y 
responsabilidad del médico interviniente, así como la decisión clínica final, luego de explicarles al paciente o a los 
adultos responsables de un menor de edad o a todos ellos la decisión e implementación de las mejores estrategias 
médicas preventivas, diagnósticas o terapéuticas. Asimismo, se tendrá en cuenta el impacto en los resultados, 
así como la relación de riesgo-beneficio de las medidas que se implementarán, tales como los efectos en el estilo 
de vida, salud psicológica y sus implicaciones ocupacionales y sociales. 

1.2 Propósito y organización de este Consenso
En los últimos años se han publicado varios Consensos y Guías de Miocardiopatía Hipertrófica (MCH), que 
fueron desarrollados por diferentes sociedades y organizaciones científicas; en orden cronológico se destacan el 
Consenso de Expertos del Colegio Americano de Cardiología/Sociedad Europea de Cardiología (ACC/ESC) del año 
2003, el Consenso Argentino de MCH de la Sociedad Argentina de Cardiología (SAC) del año 2009, las Guías de 
Expertos de la Fundación/Asociación Americana del Corazón (ACCF/AHA) del año 2011, y las Guías Europeas de 
diagnóstico y tratamiento de la MCH de la Sociedad Europea de Cardiología (ESC) del año 20141-4. Sin ningún lugar 
a dudas, todos estos documentos representan un gran aporte y excelentes herramientas al momento de abordar 
a un paciente con MCH y su familia. Sin embargo, desde el Área de Normas y Consensos de la SAC surgió la 
propuesta de llevar a cabo un nuevo Consenso Argentino de MCH dada la necesidad de actualizar el conocimiento 
incluido en las Guías 2009 de la SAC2 pero, por sobre todas las cosas, para comunicar nuestra posición respecto 
de las controversias y discrepancias que existen entre las Guías ACCF/AHA del año 2011 y las Guías ESC del año 
20143,4. Un ejemplo claro de esta controversia es la gran disparidad que existe en las recomendaciones de un tema 
de gran relevancia como es la indicación de un cardiodesfibrilador implantable (CDI) como prevención primaria 
de muerte súbita (MS)3,4. Por lo tanto, luego del análisis crítico de toda la información existente se elaboró este 
documento que tiene como principal propósito ofrecer una base racional para servir de guía en la práctica clínica 
de la Argentina conforme a la realidad socioeconómica de nuestro medio. El documento fue elaborado por un total 
de 47 especialistas seleccionados por su conocimiento y gran experiencia en los temas tratados. Para organizar 
la escritura, la redacción se distribuyó en comisiones de trabajo. Luego, el documento completo fue supervisado 
y corregido por todos los profesionales que participaron en el Consenso y también fue revisado por un comité 
de cinco expertos nacionales y cinco referentes internacionales. Por otra parte, el documento fue aprobado por 
el Área de Normas y Consensos de la SAC y su presentación fue acordada con el Comité Científico del Congreso 
SAC. La publicación fue aprobada por el Área de Normas y Consensos de la SAC y por el Comité Editor de la 
Revista Argentina de Cardiología.

1.3 Clase de recomendación y nivel de evidencia
En la redacción de cada uno de los temas del Consenso, los cardiólogos expertos en las diferentes áreas llevaron 
a cabo una amplia revisión de la evidencia publicada sobre diagnóstico, prevención y tratamiento de la MCH. 
Luego se formularon las recomendaciones y se hizo referencia al nivel de evidencia sobre la base del análisis 
de la bibliografía disponible en el momento en que se redactó el documento, utilizando escalas predefinidas, tal 
como se expone a continuación (véase Tabla 1).
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2. INTRODUCCIÓN

2.1 Definición 
La MCH se define como el aumento del espesor de la pared del ventrículo izquierdo (VI) y más raramente del 
ventrículo derecho (VD), que no se puede explicar únicamente por condiciones de carga anormales1-4. Desde su 
primera descripción moderna por Donald Teare en el año 1958, a esta entidad se la ha conocido también con otros 
nombres como, por ejemplo, estenosis septal asimétrica, estenosis subaórtica hipertrófica idiopática, estenosis 
subaórtica muscular y estenosis subáortica dinámica5-7. Una de las explicaciones para la amplia aceptación, 
preferencia y persistencia del nombre MCH es que este término engloba la gran heterogeneidad clínica y las 
diferentes formas de presentación que tiene esta entidad8. También es importante resaltar que −si bien en la 
práctica clínica el diagnóstico inicial de la MCH se basa en criterios morfológicos y funcionales− actualmente 
sabemos que la MCH más que una enfermedad es un conjunto de enfermedades que tienen como denominador 
común un engrosamiento anormal del miocardio4,9. En relación con este punto, consideramos apropiado basarnos 
en el sistema de clasificación de las miocardiopatías propuesto por la Sociedad Europea de Cardiología (ESC) y, por 
lo tanto, cuando un paciente cumple con criterios diagnósticos morfológicos y funcionales de MCH, si logramos 
determinar la causa que provocó el engrosamiento anormal del miocardio, a posteriori podrá ser incluido dentro 
de los diferentes subgrupos o subtipos etiológicos (véanse también las tablas del Capítulo 10)4,9,10.

2.2 Epidemiología
La MCH es la cardiopatía genética más frecuente, y la principal causa de MS en los jóvenes1-4. Algunos trabajos 
realizados en diferentes poblaciones y grupos étnicos revelaron que la prevalencia de la MCH en la población 
general es de 1 cada 500 personas. Si extrapolamos estos datos de prevalencia a nuestro país, en la Argentina 
existirían aproximadamente 86.000 personas con MCH11-15.

2.3 Principales áreas de investigación clínica
Uno de los objetivos de este Consenso es brindarles a los profesionales una visión de las principales áreas de 
investigación de esta entidad en los últimos años. Por tal motivo, se hizo especial hincapié en los últimos avances 
en genética y en los nuevos métodos de diagnóstico por imágenes y anatomopatológicos, que luego de una primera 
sospecha clínica, son actualmente las herramientas más importantes para confirmar las diferentes etiologías que 
pueden producir esta entidad. Es muy importante también tener presente que la MCH pertenece al grupo de las 
cardiopatías familiares, y, tal como lo expresó el Profesor William J. McKenna, “cuando se está ante un paciente 
con una cardiopatía familiar, no se está evaluando a un paciente, se está estudiando a una familia”16. Por lo tanto, 
en este Consenso se resalta la importancia de estudiar y hacer el seguimiento clínico de toda la familia, trabajando 
en forma coordinada con las unidades de cardiología pediátrica16,17. En este documento también se ofrecen dife-
rentes pautas para identificar a los pacientes con mayor probabilidad de presentar complicaciones: a) fibrilación 
auricular (FA), b) accidente cerebrovascular (ACV), c) MS, e) insuficiencia cardíaca (IC) y f) endocarditis, para 
luego llevar a cabo las medidas preventivas y terapéuticas correspondientes (anticoagulación, implante de CDI, 
tratamiento médico de la disfunción sistólica [DS] y diastólica, tratamiento invasivo en el caso de los pacientes 
con obstrucción al tracto de salida ventricular izquierdo [OTSVI] e IC intratable, etc.)3,4,9.

Tabla 1. Clases de recomendaciones y niveles de evidencia.

CLASES DE RECOMENDACIONES

 – Clase I: existe evidencia y/o acuerdo general acerca de que un determinado procedimiento o tratamiento es beneficioso, útil y eficaz. 

“Se recomienda/está indicado”

 – Clase II: existe evidencia conflictiva y/o divergencia de opinión acerca de la utilidad o la eficacia del procedimiento o tratamiento. 

   Clase IIa: el peso de la evidencia/opinión está a favor de la utilidad/eficacia. “Se debe considerar.”

   Clase IIb: la utilidad/eficacia está menos establecida por la evidencia/opinión. “Se puede considerar.”

 – Clase III: existe evidencia o acuerdo general acerca de que el tratamiento no es útil ni eficaz y en algunos casos puede ser perjudi-

cial. “No se recomienda.”

 NIVELES DE EVIDENCIA

 – Nivel de evidencia A: evidencia sólida, proveniente de ensayos clínicos múltiples aleatorizados o de metanálisis.

 – Nivel de evidencia B: datos procedentes de un solo ensayo clínico único aleatorizado o de grandes estudios no aleatorizados.

 – Nivel de evidencia C: consenso u opinión de expertos y/o estudios pequeños, estudios retrospectivos, registros.
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2.4 Alcance y ámbito de aplicación del Consenso
Si bien la MCH es la cardiopatía genética más frecuente, existen muy pocos estudios clínicos aleatorizados a gran 
escala. Por ese motivo, la mayoría de las recomendaciones se basaron en estudios observacionales de cohortes, 
o en consensos u opinión de expertos1-4,15. Por otra parte, sabemos que hay pocas entidades cardiológicas en las 
que encontramos un nivel de complejidad tan grande, dada la gran diversidad de causas que pueden originarla, 
sumada a una gran variabilidad en las manifestaciones clínicas y en el pronóstico4,9. Siendo conscientes de esa 
limitación y teniendo en cuenta que hacer una descripción exhaustiva de cada una de las etiologías excede el 
objetivo de este Consenso, en el último capítulo hemos incorporado tablas de material suplementario con los prin-
cipales diagnósticos diferenciales en la MCH. A partir de este concepto, si bien se establecieron pautas generales 
para el manejo clínico de los pacientes y familiares con MCH, también se incorporaron algunos conceptos sobre 
genética y expresiones fenótipicas diferentes, que pueden ser útiles y aplicables en casos particulares o familias4,9.

3. ETIOLOGÍA Y DIAGNÓSTICOS DIFERENCIALES

Como comentamos previamente, la MCH es un conjunto de enfermedades que tienen como denominador co-
mún el aumento anormal del espesor del miocardio3,4,17,18. Hasta en un 60% de los casos, la MCH es causada por 
mutaciones en genes que codifican proteínas del sarcómero, en un 5 a 10% es originada por otras cardiopatías 
familiares poco frecuentes (anomalías cromosómicas, enfermedades neuromusculares, metabólicas, síndromes 
genéticos, etc.). En un 30-40% de los casos no es posible identificar una mutación causal, pero esto no descarta 
el diagnóstico ni la base genética y heredable de la enfermedad3,4,9,17,18 . Por otra parte, existen enfermedades 
infiltrativas que producen acumulación de sustancias dentro del intersticio del miocardio, como por ejemplo la 
amiloidosis de cadenas livianas (AL), y por lo tanto no se evidencian signos de hipertrofia ventricular izquierda 
(HVI) en el electrocardiograma (ECG), mientras que las que se depositan en el citoplasma del miocito inducen 
una hipertrofia genuina de las fibras miocárdicas con aumento de la amplitud del QRS3,4. A continuación nos 
referiremos brevemente a cada uno de los diagnósticos diferenciales (véanse también las Tablas del Capítulo 10 
sobre diagnósticos diferenciales).

3.1 Mutaciones sarcoméricas
Las mutaciones en los genes que codifican las proteínas del sarcómero son la causa más frecuente de MCH3,4,17,18. 
Para cada gen existen, a su vez, varias mutaciones diferentes, y el fenotipo final será el resultado de la interacción 
entre la mutación causal primaria, los genes reguladores o modificadores y la presencia de factores ambientales. 
Esto explica la gran variabilidad que existe entre las manifestaciones clínicas y el pronóstico entre diferentes 
pacientes e incluso entre miembros de una misma familia con idéntica mutación genética (véase también la 
Tabla 39 en el Capítulo 10) 3,4,18.

3.2 Enfermedades de depósito lisosomal y metabólicas      
Algunas enfermedades metabólicas se asocian con un aumento del espesor de la pared del VI. Las más comunes 
son la enfermedad de Fabry19-23, las glucogenosis: PRKGA224, enfermedades de Pompe25, Danon26, Cori-Forbes27, 
y las mucopolisacaridosis: enfermedades de Hurler, Hurler-Scheie y Hunter28-30. (Veánse también las Tablas 39, 
40, 41, 42 en el Capítulo 10).

3.3 RASopatías
Las RASopatías incluyen varios síndromes de malformación que se asocian con MCH y cardiopatías congénitas 
(principalmente estenosis pulmonar y comunicación interauricular), incluidos los síndromes de Noonan, Leopard, 
Costello y el síndrome cardio-fascio-cutáneo31-34. Son causados por mutaciones que codifican los genes de la cascada 
RAS-MAPK (proteincinasa activada por mitógenos) y se caracterizan por retraso psicomotor, dimorfismo facial, 
malformaciones cardíacas y cutáneas31-34 (véase también la Tabla 43 en el Capítulo 10).

3.4 Enfermedades mitocondriales
Se producen por mutaciones en el ADN nuclear o mitocondrial. Se puede transmitir en forma autosómica domi-
nante, autosómica recesiva o ligados al cromosoma X35. Incluye los síndromes de MELAS, MERRF y LEIGH. Lo 
más frecuente es que produzcan una disfunción de la cadena respiratoria que lleva a un déficit energético celular. 
Se observa mayor compromiso a nivel del SNC o el músculo en donde la demanda metabólica es considerable. 
Son manifestaciones frecuentes la encefalopatía, la miopatía, las miocardiopatías y el ACV antes de los 40 años 
de edad35,36 (véase también la Tabla 44 en el Capítulo 10).

3.5 Enfermedades neuromusculares 
La ataxia de Friedreich es la enfermedad neuromuscular que más frecuentemente se asocia con el desarrollo de 
MCH37 . Asimismo se pueden observar mutaciones en el gen FHL1 en pacientes con desarrollo de formas atípicas 
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de MCH y alta prevalencia de FA y miopatía esquelética, y en las desminopatías, enfermedades poco frecuentes 
que se producen por la mutación en el gen de la desmina y que se asocian también con miopatía esquelética, 
trastornos de la conducción aurículo-ventricular (AV) y arritmias38,39 (véase también la Tabla 45 en el Capítulo 10).

3.6 Infiltrativas 
En este grupo se incluyen aquellas entidades que cursan generando la acumulación de sustancias en el miocardio, 
y por lo tanto se produce un aumento del espesor de la pared sin que necesariamente haya un aumento del voltaje 
del QRS en el ECG. Un claro ejemplo es la amiloidosis cardíaca, que es una manifestación de diferentes tipos 
de enfermedades sistémicas que producen un aumento progresivo del espesor de la pared del VI, VD, SIA y las 
válvulas AV, como consecuencia de la lesión de los tejidos debido al reemplazo del miocardio normal por sustan-
cia amiloide que puede comprimir o sustituir a los miocitos40. En el caso de la oxalosis se producen depósitos de 
oxalato en diversos órganos, sobre todo en el corazón y el riñón41 (véase también la Tabla 46 en el Capítulo 10).

3.7 Trastornos endocrinos
Son múltiples las manifestaciones cardíacas de las patologías endocrinas y comprenden desde la HVI leve y el 
derrame pericárdico observados en el hipotiroidismo, hasta las miocardiopatías que se pueden encontrar en pa-
cientes con acromegalia y feocromocitomas42-44. El grado de afectación del miocardio es proporcional a la duración 
de estas enfermedades, y en algunos casos evolucionan con apoptosis, hipertrofia de los miocitos y fibrosis inters-
ticial. Con el tratamiento adecuado se puede observar mejoría de las manifestaciones clínicas y normalización 
del ECG, pero a menudo se percibe solo una regresión parcial de las manifestaciones en el ECO42-44.

3.8 Hipertrofia ventricular izquierda fetal/neonatal
La etiología de la HVI fetal/neonatal es variable y depende de factores genéticos y ambientales. Alrededor del 
90% de los niños que nacen con MCH simétrica o asimétrica son hijos de madres diabéticas45. Aunque puede 
asociarse a hidropesía fetal no inmunológica, habitualmente retrograda dentro de los primeros 6 meses de vida 
y pocas veces presentan obstrucción intraventricular46. Esta MCH se atribuye a que la hiperglucemia materna 
induce hiperinsulinemia fetal y neonatal, la que acelera el metabolismo, induce una hipoxia relativa e incremen-
ta el volumen minuto. El diagnóstico se hace por ECO fetal, cuando el grosor del SIV del feto excede el 97,5% 
del normal para la edad gestacional. El ECO fetal debería realizarse durante el tercer trimestre en madres con 
HbA1c > 6% (indicación clase I, nivel de evidencia C)47.

3.9 Fenotipos solapados
Al igual que en otras cardiopatías familiares, en la MCH podemos encontrar que un mismo paciente puede tener 
“fenotipos solapados”, superpuestos o compartidos16,48. De esta manera, en un mismo paciente se puede encontrar 
por ejemplo la presencia de criterios diagnósticos de MCH y de miocardiopatía no compactada (MCNC) asociados 
a una sola mutación genética49-53. Si bien la MCH y la MCNC son consideradas como entidades diferentes, la 
presencia de estos “fenotipos solapados” nos demuestra que, en realidad, estos pacientes padecen una misma 
enfermedad que tiene un amplio espectro de presentación16,48-53.

4. GENÉTICA 

4.1 Introducción y aspectos generales de genética           
La MCH es una enfermedad de base genética en la mayoría de los casos54. Habitualmente se trata de un trastorno 
monogénico, es decir, secundario a una única variante genética patogénica o mutación causal en alguno de los 
genes relacionados con la patología (véase también las Tablas del Capítulo 10 sobre diagnósticos diferenciales). 
La probabilidad de identificar una mutación causal en poblaciones no seleccionadas es aproximadamente del 
60%55. Esta rentabilidad diagnóstica está influenciada por las características clínicas y familiares de cada caso56.

4.1.a Asesoramiento genético familiar
Los pacientes con MCH deben recibir información sobre la naturaleza genética/hereditaria de la enfermedad, 
sobre la posibilidad de que existan otros familiares en riesgo y sobre los beneficios de realizar un estudio clínico 
en los familiares de primer grado. Es recomendable que el asesoramiento genético sea realizado por profesiona-
les con experiencia en el manejo clínico y genético de esta patología18. Además se deberá evaluar en cada caso la 
utilidad de realizar un estudio genético para identificar la causa específica de la enfermedad.

4.1.b Tipos de herencia 
La mayor parte de las mutaciones asociadas a MCH se transmiten con un patrón de herencia autosómico do-
minante, lo que significa que la sola presencia de un alelo mutado es suficiente para desarrollar la enfermedad. 
La probabilidad de transmitir la mutación a los hijos de ambos sexos es del 50%. Sin embargo, la penetrancia 
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(porcentaje de portadores de una mutación que desarrollan el fenotipo) suele ser incompleta y dependiente de 
la edad57-60. Un 5-10% de los casos con estudio genético positivo puede presentar genotipos complejos por la pre-
sencia de más de una mutación patogénica que afecte distintos alelos del mismo gen (heterocigosis compuesta) o 
distintos genes (heterocigosis doble) 61-64. En estos casos, cada una de las dos mutaciones es capaz de producir la 
enfermedad y, habitualmente, los pacientes con la combinación pueden presentar fenotipos más graves y/o tem-
pranos. Con mucho menor frecuencia se observan patrones de herencia ligados al cromosoma X (enfermedades 
de Fabry y Danon, por ejemplo, en los cuales los hombres suelen desarrollar un fenotipo más grave y temprano), 
matrilineales (mutaciones en el ADN mitocondrial) o autosómicos recesivos (es necesaria la alteración de ambos 
alelos de un gen para que se manifieste la enfermedad). Algunos casos esporádicos se explican por mutaciones 
“de novo” (ninguno de los progenitores es portador de la mutación); en estas circunstancias, la variante puede 
ser transmitida a la descendencia (hijos) del caso índice, mientras que la probabilidad de que sus hermanos estén 
afectados se reduce casi a 0. 

4.1.c Métodos para identificar mutaciones genéticas 
La tecnología para identificar mutaciones en la MCH ha logrado un gran avance en los últimos años. El cambio 
de la secuenciación tradicional Sanger a la secuenciación masiva en paralelo (“next generation sequencing”) ha 
supuesto una gran reducción en costos, tiempos de entrega de los resultados y capacidad de análisis (permite 
secuenciar todos los genes relacionados con la enfermedad en un solo estudio)48,65. Sin embargo, este avance 
supone importantes desafíos en la interpretación de la gran cantidad de variantes genéticas que se identifican 
en cada paciente. Es recomendable que el estudio se realice mediante paneles que incluyan todos los genes re-
lacionados con la enfermedad. En casos seleccionados, donde las características clínicas del paciente orientan 
hacia un fenotipo particular, se puede acotar el número de genes por estudiar.

4.2 Indicaciones, rentabilidad y utilidad del estudio genético
4.2.a Indicaciones en probandos o caso índice
Es recomendable realizar un estudio genético a todo paciente con un diagnóstico definitivo de MCH66-68. En for-
ma excepcional, un resultado claramente positivo en el estudio genético puede aportar información valiosa para 
el diagnóstico diferencial en casos con fenotipos dudosos o que presentan situaciones que pueden confundir el 
diagnóstico (corazón de deportista, por ejemplo)18. Es importante seleccionar adecuadamente el paciente que se 
va a estudiar dentro de una familia (“caso índice genético”), prefiriéndose aquellos casos con fenotipos más gra-
ves o tempranos o ambos, y que puede no ser necesariamente el primer diagnosticado en la familia. Este aspecto 
es importante en familias con gran variabilidad en la severidad de la enfermedad e intenta evitar resultados 
incompletos en casos con genotipos complejos (más de una mutación en la familia, homocigosis, etc.).

4.2.b Estudio familiar
En caso de identificar en el caso índice seleccionado una o más mutaciones asociadas al desarrollo de la enfermedad, 
se ofrecerá un estudio genético en cascada dentro de familia66-68. Será el caso índice el encargado de comunicar 
esta posibilidad a sus familiares, que puede valerse de una carta especialmente redactada para tal fin por el mé-
dico o unidad tratante69. Este análisis es mucho más simple y económico, ya que está orientado específicamente 
a la/s variante/s genética/s identificada/s previamente. Se debe realizar en este caso también un asesoramiento 
genético especializado, considerando las implicaciones que tendría un resultado positivo en individuos asinto-
máticos. Es importante dejar claro que la sola presencia de una mutación no significa que indefectiblemente se 
desarrolle la enfermedad. 

4.2.c Utilidad predictiva del estudio genético
Cuando el estudio genético del caso índice identifica una o más mutaciones claramente patogénicas, este resultado 
podrá utilizarse con fines predictivos en familiares asintomáticos18,65. Aquellos individuos que no sean portadores 
de la mutación presente en la familia podrán tener el alta, siempre después de una revisión clínica que incluya 
ECG y ECO normales. Esta práctica evitará errores clínicos en aquellas familias con mutaciones adicionales que 
no fueron detectadas en el estudio del caso índice. Los familiares que sean portadores deberán realizar revisiones 
clínicas periódicas de acuerdo con las recomendaciones internacionales18. En caso de variantes de causalidad 
posible pero no definitiva, el estudio de los familiares deberá evaluar si la variante cosegrega con la enfermedad 
en la familia antes de aplicarse con fines predictivos. Finalmente, existe la posibilidad de identificar variantes 
de patogenicidad incierta, las cuales no tendrían utilidad en el estudio genético de los familiares, y solo debe 
considerarse su evaluación en contexto de investigación.

4.2.d Aplicación clínica del estudio genético
En una patología tan heterogénea como la MCH, el estudio genético puede identificar la causa específica de la 
enfermedad e identificar fenocopias que, en muchas ocasiones, se solapan clínicamente con la MCH sarcomérica. 
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Es importante tener en cuenta que un estudio genético negativo no descarta el diagnóstico ni el carácter here-
dable de la enfermedad18. El estudio genético también puede ayudar en el diagnóstico diferencial con algunas 
situaciones que producen hipertrofia miocárdica fisiológica (HTA, deporte competitivo), aunque la rentabilidad 
puede ser más baja en estas situaciones. Como se comentó previamente, una de las principales aplicaciones del 
estudio genético radica en identificar aquellos familiares que están predispuestos a desarrollar la enfermedad 
para concentrar en ellos los recursos clínicos y evitar estudios innecesarios en familiares no portadores. En al-
gunas situaciones, los datos disponibles (gravedad y precocidad del fenotipo, eventos, etc., en otros portadores) 
sobre determinadas mutaciones o regiones funcionales del gen permiten obtener información pronóstica70. Es 
importante utilizar esta información en forma complementaria junto a la estratificación de riesgo clínica, y nunca 
tomar decisiones terapéuticas basadas en este aspecto aislado.

4.3 Diagnóstico preimplantación y prenatal
La MCH es en general bien tolerada hasta edades avanzadas y con un riesgo global de MS relativamente bajo70. 
Sin embargo, determinadas mutaciones se asocian con fenotipos graves y alto riesgo de eventos cardiovasculares53. 
El identificar la causa específica de la enfermedad permite en estas situaciones hacer una selección preimplan-
tacional de embriones para evitar transmitir la enfermedad a generaciones futuras. En la Argentina no existe 
una legislación específica que regule esta práctica y cada caso debe valorarse individualmente. El diagnóstico 
prenatal consiste en determinar la presencia de una mutación en un feto (mediante muestras de líquido amniótico 
o vellosidades coriónicas) durante etapas tempranas de la gestación para decidir la interrupción del embarazo. 
Esta técnica raramente está indicada en el contexto de la MCH dada la expresividad variable que tiene esta enfer-
medad; además existe la posibilidad de planificar un diagnóstico preimplantacional en situaciones especiales18,71.

4.4 Recomendaciones para realizar un estudio genético
Hoy en día y gracias a la tecnología disponible, la estrategia más costo-efectiva es analizar todos los genes re-
lacionados con la enfermedad en un solo estudio. En algunos casos puntuales se podrá optar por estudios más 
dirigidos guiados por la sospecha clínica (amiloidosis, Fabry, etc.). El uso de exomas y genomas para identificar 
nuevos genes causales solo debería aplicarse en contexto de investigación48. La muestra deberá ser capaz de 
aportar una buena cantidad y calidad de ADN; la sangre periférica en tubos con EDTA o la saliva recogida en 
kits específicamente diseñados suelen ser los mejores soportes. En casos de pacientes fallecidos sin otra muestra 
disponible se puede extraer ADN a partir de tejido fijado en parafina, pero los resultados del estudio pueden no 
ser fiables. Es recomendable que los estudios genéticos sean realizados por laboratorios con equipos multidisci-
plinarios que tengan experiencia clínica y genética en esta enfermedad. La correcta interpretación y clasificación 
de las variantes identificadas es clave para obtener resultados calidad y evitar errores en su aplicación clínica65 

(véase Tabla 2).

Tabla 2. Recomendaciones para asesoramiento y estudio genético en casos índice y familiares adultos

 – Se recomienda proveer asesoramiento genético a todo paciente con MCH y a sus familiares, inde-

pendientemente de la realización de un estudio genético

 – Se recomienda que el asesoramiento genético sea provisto por profesionales o grupos con experiencia 

en los aspectos clínicos y genéticos de la enfermedad

 – Se recomienda ofrecer estudio genético a todo caso índice con diagnóstico definitivo de MCH, 

especialmente cuando hay familiares que podrían beneficiarse de un screening en cascada

 – En pacientes con diagnóstico dudoso o situaciones ambientales confusoras, un estudio genético 

claramente positivo puede ayudar a definir la presencia incipiente de la enfermedad

 – Se recomienda ofrecer estudio genético en cascada como prueba predictiva en los familiares de 

primer grado de casos índice con mutaciones claramente patogénicas

 – Se recomienda realizar un seguimiento clínico periódico en aquellos familiares asintomáticos que 

sean portadores de una mutación claramente patogénica

 – Los familiares que no sean portadores de la mutación causal en la familia podrán recibir el alta 

después de al menos una evaluación clínica con ECG y ECO normales. Deberán ser revaluados si 

aparecen nuevos síntomas o nueva información genética en la familia

 – Los estudios genéticos deberán realizarse en laboratorios certificados que sean capaces de entregar 

un resultado con validez clínica en un tiempo acotado, y que cuenten con equipos multidisciplinarios 

que tengan experiencia en los aspectos clínicos y genéticos de la MCH

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 IIa C

 I B

 IIa C

 I B

 I C

 IIa B

 I C
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5. FISIOPATOLOGÍA, CURSO CLÍNICO E HISTORIA NATURAL 

5.1 Disfunción diastólica
La disfunción diastólica es una consecuencia fisiopatológica paradigmática de la MCH, resultante de la alteración 
y heterogeneidad de la relajación ventricular, enlentecimiento en la distorsión (untwisting) del VI, alteraciones en 
la recaptación de calcio intracelular y condiciones de carga durante la eyección por obstrucción intraventricular. 
La fibrosis junto a la hipertrofia contribuye a incrementar la rigidez del miocardio ventricular. El volumen de 
la aurícula izquierda (AI) y la diferencia en la duración de la onda A reversa del flujo venoso pulmonar, respecto 
de la onda A anterógrada del flujo transmitral, son excelentes marcadores del aumento de la presión media de 
la AI. La insuficiencia mitral (IM) es otra causa de agrandamiento de la AI de la misma forma que las arritmias 
supraventriculares. Desde luego, en la medida en que aumenta la presión en la AI, se puede producir un aumento 
de la presión de enclavamiento exteriorizados como disnea1,72-76.

5.2 Obstrucción al tracto de salida del ventrículo izquierdo
Las dos formas de OTSVI son la subaórtica (más frecuente) y la medioventricular (5% aproximadamente). La 
primera ocurre por el movimiento anterior sistólico (MAS) de las valvas de la válvula mitral, habitualmente más 
largas que lo normal, del aparato cordal o de ambos, que por su redundancia, curvatura y arrastre (efecto Venturi) 
provocan su apoyo, durante un intervalo variable de la sístole, sobre el septum interventricular a la vez que genera 
regurgitación mitral. Un tercio de los pacientes con MCH presentan IM. La segunda reconoce su origen en una 
inserción anómala del músculo papilar anterior, o en una hipertrofia excesiva medio ventricular o de los músculos 
papilares, con alineamiento patológico; ambas pueden coexistir77-79. Esta OTSVI es dinámica y depende de las 
condiciones de carga y de la contractilidad del VI. El aumento de la contractilidad o la disminución del volumen 
ventricular y de la poscarga aumentan la obstrucción. Existe además una variación importante durante el día o 
luego de una comida o ingesta alcohólica80. Los pacientes con obstrucción dinámica pueden tener síntomas que 
mejoran con el alivio de la obstrucción, ya sea por medicación o por miectomía quirúrgica o ablación septal con 
alcohol (ASA)77-79. Los pacientes con obstrucciones significativas (≥ 30 mm Hg) presentan una progresión mayor 
hacia síntomas graves, síncope, insuficiencia cardíaca y muerte81,82. Es probable que esto se deba al daño crónico 
con mayor estrés parietal, isquemia miocárdica, necrosis y fibrosis de reemplazo81,82.

5.3 Isquemia miocárdica
La isquemia miocárdica desempeña un importante papel en la fisiopatología de la MCH y se presenta con una 
frecuencia que va desde un 30 a un 60/80% de los pacientes afectados por esta patología83. Los mecanismos fisiopa-
tológicos involucrados son múltiples y abarcan desde anormalidades de las arteriolas coronarias intramurales con 
alteración de su reserva vasodilatadora hasta la presencia de puentes miocárdicos en un 30% aproximadamente 
de los pacientes versus el 1 al 3% en población normal84-89. Estas alteraciones fisiopatológicas determinan que 
aproximadamente de un 33 a un 50% de los pacientes con MCH desarrollen isquemia subendocárdica durante una 
prueba de ejercicio en ausencia de enfermedad arterial coronaria (EAC) con estenosis significativa por enferme-
dad aterosclerotica90-92. La expresión clínica de esta alteración fisiopatológica es la presencia de dolor precordial 
que se manifiesta en un 25 a 50% de los pacientes con MCH y su presentación va desde una angina de reposo 
prolongada a una típica angina de esfuerzo1,89,90. Varios estudios realizados con PET y resonancia magnética 
cardíaca (RMC) muestran que ese compromiso subendocárdico del flujo miocárdico es más significativo en los 
pacientes con mayor hipertrofia y tiene como expresión anatomopatológica parches de fibrosis detectados por la 
técnica de realce tardío con gadolinio en la RMC91. La expresión humoral de esta alteración fisiopatológica es la 
elevación de la troponina, que cuando se presenta en rangos significativos, identifica un subgrupo de pacientes 
de alto riesgo que se caracteriza por peor pronóstico y mayor riesgo cardiovascular92. Podemos concluir expre-
sando que, si bien la evaluación de isquemia miocárdica puede identificar en algunos casos una subpoblación 
de pacientes de mayor riesgo y agresividad en la progresión de la enfermedad, no se sugiere la realización de 
estudios diagnósticos de isquemia en forma sistemática y se los reserva para casos definidos, donde el criterio 
clínico así lo sugiere, demostrando que aún es un capítulo no resuelto en esta entidad. 

5.4 Insuficiencia mitral
Las alteraciones del aparato valvular mitral forman parte de los hallazgos habituales de la MCH y pueden con-
siderarse parte de su expresión fenotípica. Estos incluyen hipertrofia y/o implantación anormal de los músculos 
papilares (anterior e interno), elongación de los velos de la válvula mitral en 15% y/o presencia de tejido mitral 
accesorio93-95. La IM y la obstrucción dinámica del VI secundaria a movimiento anterior sistólico (MAS) de la 
válvula mitral (VM) son las consecuencias de estas alteraciones. El MAS se observa en 30 a 35% de los pacien-
tes con MCH y obstrucción intraventricular a nivel del tracto de salida del VI (TSVI): ambos son directamente 
proporcionales. Un porcentaje similar de pacientes presenta OTSVI latente que se pone al descubierto mediante 
maniobras provocadoras tales como la fase presora de la maniobra de Valsalva o durante el ECO estrés y no es 
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privativa de los pacientes portadores de MCH. Se considera OTSVI un gradiente ≥ 30 mm Hg en reposo, o con 
maniobras de provocación. Cuando se detecta un gradiente ≥ 50 mm Hg, se asume como hemodinámicamente 
significativo96. Cabe consignar que, por sus repercusiones diagnósticas y terapéuticas, deben diferenciarse la 
obstrucción intraventricular vinculada al MAS de las obstrucciones medioventriculares generadas a nivel de los 
músculos papilares, además de las que son consecuencia de membranas subaórticas o tejido mitral accesorio. La 
OTSVI tiene su génesis en la hipertrofia del miocardio septal y el MAS, de la válvula mitral. El aumento de la 
longitud de los velos valvulares desplaza el punto de coaptación de ambas valvas hacia el cuerpo de estas, a la vez 
que deja libre el borde que entonces se flexiona y produce el contacto de los velos de la válvula mitral o de parte 
de su aparato subvaluar, o de ambos, con el miocardio septal anterior, durante una fracción variable de la sístole. 
La longitud de la valva anterior mitral/diámetro del TSVI > 2 es significativamente más común entre pacientes 
con gradiente > 30 mm Hg. La IM es consecuencia de alteraciones en el aparato valvular mitral del 15% de los 
pacientes, como consecuencia de alteraciones estructurales o dinámicas o de ambas en los velos valvulares, en 
el aparato cordal o en el número y características de los músculos papilares. El MAS contribuye con el origen de 
la IM. El tratamiento de la IM requiere plástica o reemplazo valvular mitral cuando la estructura del aparato 
valvular está alterada. Cuando la IM tiene su origen en el MAS, solo puede corregirse con la miectomía.

5.5 Clasificación hemodinámica
Desde el punto de vista clínico, es importante clasificar hemodinámicamente a la MCH en:

5.5.a Obstructiva
La OTSVI puede ser persistente en reposo, latente (provocable por maniobra de Valsalva o ejercicio) o lábil (va-
riable). La OTSVI dinámica no es patognomónica de esta patología; puede observarse en otras circunstancias 
como en los estados hipercontráctiles, la hipovolemia y en pacientes con hipertensión arterial (HTA) sistémica 
y calcificación del anillo mitral89. El reemplazo valvular aórtico en pacientes con ventrículos con FEVI > 65%, 
pequeños e hipertróficos, puede ser causa de obstrucción intraventricular así como algunos casos de plástica 
quirúrgica de la válvula mitral con anuloplastia.

5.5.b No obstructiva
La obstrucción no está en reposo ni es provocable con Valsalva o ejercicio. Se dividen en las que tienen función 
sistólica del ventrículo izquierdo conservada (FSVI) (o supranormal) y las que tienen DS78. Se demostró que 
alrededor del 70% de los pacientes con MCH presentan OTSVI en reposo o latente97.

5.6 Compromiso de ventrículo derecho
El aumento del espesor de la pared del VI es la expresión fenotípica predominante en la MCH, pero las anormalida-
des morfológicas del VD están presentes en una gran proporción de estos pacientes98. El espectro del compromiso 
del VD se extiende desde ligeras concentraciones de hipertrofia en dicha cavidad y hasta, menos frecuentemente, 
una hipertrofia obstructiva severa. Si bien es común que el grado de compromiso del VD correlacione con la 
magnitud de afectación del VI, en algunos casos se puede observar afectación predominante del VD98-101.

5.7 Curso clínico e historia natural
La expectativa de vida de los pacientes con MCH es muy variable, pero en general no difiere de la de la población 
general (1% mortalidad/año). Existen, sin embargo, familias con múltiples MS a edades tempranas y su iden-
tificación sigue siendo uno de los mayores desafíos de esta enfermedad81,82. Del mismo modo, la evolución de la 
sintomatología es muy heterogénea; algunos pacientes son asintomáticos durante largo tiempo y otros evolucio-
nan en forma complicada, con la aparición de síntomas de insuficiencia cardíaca congestiva (ICC), desarrollo de 
FA (con embolia sistémica o ICC o ambas), MS y más raramente evolución hacia la fase final con ICC y/o MS89. 
En el 4 al 5% de los pacientes puede desarrollarse una endocarditis infecciosa, habitualmente cuando existe una 
OTSVI que se localiza con más frecuencia en la válvula mitral y a veces en la aórtica102. Los síntomas caracterís-
ticos de esta enfermedad son la disnea de esfuerzo, el dolor precordial (angor pectoris), el presíncope y el síncope 
que, como vimos precedentemente, por lo habitual aparecen en presencia de un VI no dilatado con la función 
sistólica conservada y se deben fundamentalmente a disfunción diastólica junto con isquemia miocárdica y/u 
OTSVI con regurgitación mitral o sin esta89. Esta historia natural puede cambiar con diferentes intervenciones 
terapéuticas: CDI para la prevención secundaria o primaria en pacientes con factores de riesgo, medicaciones que 
disminuyen la OTSVI y mejoran la función diastólica con alivio de los síntomas, miectomía quirúrgica o ASA en 
los pacientes con OTSVI refractarios al tratamiento médico y, por último, trasplante cardíaco en pacientes con 
DS gravemente sintomática y refractaria al tratamiento farmacológico. 
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6 DIAGNÓSTICO 

6.1 Criterios diagnósticos
6.1.a En adultos
El criterio diagnóstico por excelencia es la presencia de HVI por ECO y/o en la RMC que debe ser ≥ 15 mm en 
alguna región ventricular y que con frecuencia supera los 20 mm de espesor89. En algunos pacientes puede ser 
inferior a los 15 mm; en estos últimos, el diagnóstico de MCH se debe basar en el ECG y tiene mayor relevancia en 
presencia de historia familiar de MCH o cuando el grosor parietal no puede explicarse por otras causas cardíacas o 
extracardíacas (HTA, estenosis o insuficiencia aórtica, deportistas, etc). Otro hallazgo fuertemente asociado con el 
diagnóstico de MCH en el ECO o en la RMC o en ambos es la hipertrofia septal asimétrica definida como relación 
septum/pared posterior igual a 13 mm o mayor103 (veánse también criterios diagnósticos por ECG en sección 6.4).

6.1.b En niños
Como en los adultos, el diagnóstico de MCH se basa en el aumento del grosor parietal del VI, cuando este supera 
los 2 desvíos estándar para la edad (Z-score >2). Pero no debe olvidarse que las manifestaciones fenotípicas de 
pacientes con MCH pueden no ser evidentes antes de los 15 a 20 años. En estos casos (genotipo positivo/fenotipo 
negativo) hay que guiarse por la historia familiar, el ECG, las velocidades tisulares del miocardio ventricular y, 
de ser factible, el estudio genético4.

6.1.c En familiares
En los familiares de primer grado de pacientes con MCH, la probabilidad de ser portadores de la enfermedad es 
del 50% y, en este contexto, la presencia de anomalías, ya sea en el ECG o en el ECO o en ambos, tiene una sig-
nificación clínica mucho mayor que en la población general. En 1997, un grupo de especialistas encabezado por 
el Prof. William McKenna propuso una serie de criterios por ECG, ECO y clínicos para el diagnóstico de MCH 
cuando esta es familiar (con dos o más miembros afectados)104.

Criterios electrocardiográficos según McKenna y col.104 
Criterios mayores
1. Signos de agrandamiento del ventrículo izquierdo con cambios en la repolarización ventricular (puntaje de 

Romhilt-Estes ≥ 5) (vésase Tabla 3).
2. Ondas T negativas con amplitud ≥ 3 mm en las derivaciones I, aVL con un ángulo entre los ejes eléctricos del 

complejo QRS y de la onda T ≥ 30 grados, de V3 a V6 o ≥ 3 mm y en las derivaciones II, III y aVF ≥ 5 mm.
3. Ondas Q anormales (duración mayor de 40 milisegundos [ms] o amplitud mayor del 25% del voltaje de la 

onda R) en por lo menos dos derivaciones105.

Criterios menores
1. Bloqueo completo de rama o alteraciones de la conducción intraventricular en las derivaciones que exploran 

el ventrículo izquierdo.
2. Alteraciones leves de la repolarización ventricular en las derivaciones precordiales izquierdas.
3. Onda S profunda en V2 (> 25 mm).

Tabla 3. Puntaje de Romhilt-Estes

1. Onda S en V1 o V2 u onda R en V5 o V6 > 30 mm 3 puntos

2. Alteración secundaria del segmento ST 3 puntos

3. Crecimiento auricular izquierdo 3 puntos

4. Desviación del eje del QRS a la izquierda* 2 puntos

5. Tiempo de la deflexión intrinsecoide 0,05 s 1 Punto

* En ausencia de hemibloqueo anterior.
Se diagnostica HVI cuando la suma de los puntos es ≥ 5

6.2 Examen físico
El examen físico de las formas obstructivas se caracteriza por un pulso carotideo bífido (bisferiens) con patrón de 
espiga y cúpula o en dedo de guante, choque de punta sostenido, soplo sistólico eyectivo que se incrementa con 
la fase presora de la maniobra de Valsalva (cuando se trata de una MCH obstructiva) y soplo de regurgitación 
mitral holosistólico in crescendo. La presencia de angioqueratomas, ausencia de sudoración, acoparestesias, etc. 
orientan hacia enfermedad de Fabry. La facies, el pterigium colli (cuando está presente) sugieren síndrome de 
Noonan. La lentiginosis, el hipertelorismo, anomalias genitales y el retraso madurativo, por su parte, orientan 
al síndrome LEOPARD. (véase también la Tabla 43 en el Capítulo 10).
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6.3 Síntomas
Los síntomas característicos de esta enfermedad son disnea de esfuerzo, dolor precordial (angor pectoris), 
presíncope y síncope que, como vimos precedentemente, por lo habitual aparecen en presencia de un ventrículo 
no dilatado con la función sistólica conservada y se deben fundamentalmente a disfunción diastólica junto con 
isquemia miocárdica y/u OTSVI con regurgitación mitral o sin esta1.

6.4 Electrocardiograma
6.4.a Criterios diagnósticos
El ECG constituye la primera herramienta para poder identificar a los pacientes portadores de MCH, por su fácil 
disponibilidad y bajo costo3. Se observan, en el 95% de los casos, alteraciones que sugieren el diagnóstico de la 
afección2. En general, el ECG muestra una combinación de: HVI, alteraciones del punto J y del segmento ST y 
de la onda T. Las alteraciones de la onda T y las ondas Q patológicas pueden incluso preceder a la aparición de 
la hipertrofia ventricular que se detecta en el ECO106. También se suelen observar agrandamientos auriculares, 
ausencia de la onda Q normal, prolongación del intervalo QTc, trastornos en la conducción intraventricular y 
arritmias auriculares o ventriculares o ambas106. El intervalo PR corto puede orientar a una enfermedad de Fabry 
o a una MCH por mutaciones de PRKAG2. Para evaluar la hipertrofia del ventrículo izquierdo se utilizan varios 
criterios diagnósticos, uno de los más frecuentemente utilizados es el índice de Sokolow-Lyon: a) la suma de la 
onda S en V1 y onda R en V5 o V6 ≥ 3,5 mV (35 mm) y/o b) onda R en aVL ≥ 1,1 mV (11 mm). En la Tabla 4 se 
muestran las alteraciones electrocardiográficas que se observan en la MCH. 

Las ondas Q patológicas se observan en el 32-42% de los casos107-111. Pueden ser originadas por el aumento 
de las fuerzas eléctricas que se generan en las zonas hipertrofiadas, por áreas de necrosis o por propiedades 

Tabla 4.  Alteraciones electrocardiográficas en la MCH.

Onda P

1. Agrandamiento auricular izquierdo: en V1 porción negativa de la onda p ≥ 0,1 mV con una duración ≥ 0,04 s

2. Agrandamiento auricular derecho: amplitud de la onda p en II, III o V1 ≥ 0,25 mV

Complejo QRS

1. Desviación del eje del complejo QRS en el plano frontal hacia la derecha ≥ 120° o hacia la izquierda de -30° a -90°

2. Incremento del voltaje:

 – De la onda R en el plano frontal ≥ 2 mV o en V5 y V6 ≥ 3 mV

 – De la onda S en V1 o V2 ≥ 3 mV

 – R o R´en V1 ≥ 0,5 mV

 – Relación R/S ≥ 1

Onda Q (excepto en aVR)

1. Duración ≥ 0,04 s

2. Relación Q/R ≥ 25%

3. Amplitud ≥ 3 mm en dos derivaciones contiguas 

4. Patrón QS en dos o más derivaciones

5. Ausencia de la onda Q normal

Duración del complejo QRS

Bloqueos de rama derecha o izquierda con una duración ≥ 0,12 s

Repolarización ventricular

1. Segmento ST

 – Supradesnivel o infradesnivel del ST en dos o más derivaciones contiguas

2. Onda T

 – Plana o invertida en más de dos derivaciones, excepto en los niños

 – Amplitud ≥ 10 mm 

3. Intervalo QTc

 – Duración > 0,44 seg. en los hombres o > 0,45 seg. en las mujeres.

Alteraciones del ritmo y de la conducción

 – Extrasístoles ventriculares prematuras o arritmias ventriculares complejas

 – Taquicardias supraventriculares, aleteo y/o FA

 – Intervalo PR corto (< 0,12 s) con onda delta o sin ella

 – Bradicardia sinusal en reposo (< 60 lpm, salvo en deportistas), bloqueo AV de segundo y de tercer grado



CONSENSO DE DIAGNÓSTICO Y TRATAMIENTO DE LA MIOCARDIOPATÍA HIPERTRÓFICA 19

electrofisiológicas diferentes del miocito. En la población joven denotan mayor sensibilidad y alta especificidad; 
pueden identificar incluso a portadores preclínicos. En pacientes jóvenes tienen la característica de ser angostas, 
profundas y limpias, y se ubican principalmente en la cara inferior (Figura 1, A) y lateral y con menos frecuencia 
en la cara anterior. Las ondas Q pueden aparecer, desaparecer o reaparecer en la misma localización o en otra 
dependiendo de: 1) la ubicación de la hipertrofia y su progresión; 2) la aparición de trastornos de conducción 
(HBA, BRI, BRD, HBP); 3) la presencia de fibrosis o necrosis, o ambas, del músculo hipertrofiado. 

6.4.b El electrocardiograma en la miocardiopatía hipertrófica apical
Es una forma particular de MCH cuyo ECG típico, tal como se muestra en la Figura 1, B, presenta ausencia del 
primer vector septal, ondas R altas desde V2, segmento ST rectificado y ascendente fundamentalmente en esta 
derivación y ondas T negativas gigantes e infradesnivel del ST en la cara anterolateral. Si bien este es el ECG 
característico de la MCH apical, en sus etapas iniciales y o en las tardías se puede confundir con otras patolo-
gías2. En los estudios iniciales, en algunos pacientes se pueden observar ondas T del tipo “lábil”; este patrón 
electrocardiográfico puede permanecer sin variaciones durante toda la vida a pesar del progreso de la hipertrofia 
o puede evolucionar a un ECG típico de MCH apical2. En estadios avanzados de esta enfermedad el ECG puede 
mostrar necrosis verdaderas con trombos que se pueden calcificar en el ápex del VI. Asimismo pueden observarse 
extensas áreas de necrosis o fibrosis o de ambas, con disminución del voltaje de las ondas R y aparición de ondas 
Q que, si se desconocen los antecedentes del paciente, no permiten realizar el diagnóstico correcto. 

Fig. 1. Electrocardiogramas en pacientes con miocardiopatía hipertrófica. A. ECG que 
muestra una combinación de: HVI, alteraciones del punto J, del segmento ST, de la onda 
T y ondas Q patológicas; B. ECG de una MCH apical: ausencia del primer vector septal, 
ondas R altas desde V2 a V6, descenso y rectificación del ST y ondas T negativas gigantes 
en la cara anterolateral

En la Tabla 5 se muestran otras anormalidades electrocardiográficas que pueden encontrarse en la MCH:

Tabla 5.  Otras anormalidades electrocardiográficas que pueden encontrarse en la  MCH

Anormalidades electrocardiográficas Sensibilidad Especificidad  VPP VPN Precisión     
 (%) (%) (%) (%) (%)

Índice de Sokolow-Lyon > 46 mm 24 94 81 53 57

Onda Q anormal. 34 95 89 56 63

Alteraciones del ST-T 77 92 92 79 85

Combinación 89 86 88 88 88

VPP: valor predictivo positivo; VPN: valor predictivo negativo.
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6.4.c Recomendaciones para electrocardiograma en reposo (véase Tabla 6)

Tabla 6.  Recomendaciones para realizar ECG estándar de 12 derivaciones en la MCH

 – Pacientes con sospecha de MCH como coadyuvante del diagnóstico.

 – Se recomienda repetirlo en los pacientes con MCH cuando hay progresión de la sintomatología

 – Como algoritmo de detección en los familiares de primer grado de pacientes con MCH

 – Realizarlo cada 12 a 18 meses en los familiares de primer grado de pacientes con MCH, que sean 

adolescentes y sin hipertrofia en el ECO

 – En forma anual en los pacientes con MCH sintomáticos para evaluar los cambios en la conducción 

o el ritmo

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 I C

 I C

 I C

 IIa C

6.4.d Recomendaciones para electrocardiograma ambulatorio (veáse Tabla 7)

Tabla 7.  Recomendaciones para realizar estudio Holter en la MCH 

 – De 24 a 48 horas en la evaluación inicial de los pacientes con MCH para detectar TV e identificar 

posibles candidatos para la terapia con CDI, o los que presenten palpitaciones o síncopes o ambos

 – Se sugiere repetirlo cada 1 a 2 años en pacientes con MCH sin evidencia de TV

 – En pacientes con MCH para detectar FA o aleteo auricular (AA) paroxísticos

 – En los pacientes con RS y que tienen una AI ≥ a 45 mm es aconsejable la realización de un Holter 

de 48 h cada 6 a 12 meses en búsqueda de FA

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 

 IIa C

 IIb C

 IIa C

6.5 Ecocardiografía
6.5.a Evaluación de la pared ventricular, Doppler tisular, strain
La ecocardiografía ofrece amplia información semicuantitativa de la magnitud de la hipertrofia, destacándose 
la evaluación del grosor parietal máximo como información aislada más relevante. Se requiere una evaluación 
exhaustiva de todos los segmentos desde la base al ápex, incluyendo la visualización detallada de la porción apical 
y de la pared ventricular derecha. Además es fundamental tener especial cuidado de tomar las mediciones en 
forma perpendicular a la pared y evitar incluir estructuras vecinas como la banda moderada4,112-115. La definición 
morfológica de la MCH es la de un ventrículo con incremento de los espesores parietales que no se puede explicar 
únicamente por condiciones de carga anormales; de ahí la importancia de la imágenes como herramienta diagnós-
tica integrada a la historia clínica, las manifestaciones en el ECG y la información genética1-4,116. La hipertrofia 
es un mecanismo adaptativo caracterizado por el aumento individual del tamaño de la célula que trae como 
consecuencia un incremento en el tamaño y el peso del órgano, una hiperplasia de los componentes celulares 
intersticiales no musculares, y un incremento de la síntesis de tejido conectivo extracelular117. El ECO-Doppler 
cardíaco transtorácico (ETT) es el método que con más frecuencia permite hacer el diagnóstico de MCH, ya sea 
por la confirmación de la presunción diagnóstica clínica y/o ECG o bien ante el hallazgo de hipertrofia de causa 
indeterminada como hallazgo no sospechado. También aporta información sobre la magnitud, morfología y el 
tipo de MCH; la función ventricular diastólica y sistólica; anormalidades de los músculos papilares y cuerdas; 
longitud y movimiento de las valvas mitrales; área del TSVI; la presencia, localización y gravedad de la obstrucción 
intraventricular (basal, maniobra de Valsalva e intraesfuerzo); mecanismo y grado de IM; presencia de aneuris-
ma apical; evaluación de la progresión de la hipertrofia y respuesta aguda y crónica a medidas terapéuticas. El 
criterio diagnóstico por excelencia es la presencia de hipertrofia ventricular izquierda que debe ser ≥ 15 mm en 
alguna región ventricular y que con frecuencia supera los 20 mm de espesor89,95,118. En algunos pacientes puede 
ser inferior a los 15 mm; en estos últimos, el diagnóstico de MCH se debe considerar cuando el grosor parietal no 
puede explicarse por otras causas cardíacas o extracardíacas (HTA, estenosis o insuficiencia aórtica, amiloidosis, 
deportistas, depósito de glucoesfingolípidos intracelular o alteraciones lisosómicas como la enfermedad de Fabry). 
Otro hallazgo ecocardiográfico, como la hipertrofia septal asimétrica definida como relación septum/pared poste-
rior igual a 1,3 o mayor, también está fuertemente asociado con el diagnóstico de MCH aunque puede observarse 
en otras hipertrofias patológicas103. El ECO permite además caracterizar el tipo y la extensión del compromiso 
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hipertrófico ventricular, el cual a menudo es muy variable de un paciente a otro; puede ser de tipo concéntrico 
y simétrico, septal con OTSVI o sin ella, apical, de la pared libre del VI o bien VD112,119. La ECO-3D permite el 
cálculo fiable de la masa ventricular izquierda en pacientes con MCH, con buena correlación con la RMC120. En 
ocasiones se observa hipertrofia aislada de los músculos papilares con o sin alteración de su implantación, as-
pectos que plantean una evaluación rigurosa de la significación patológica de dichos hallazgos. La hipertrofia de 
un músculo papilar se ha definido como un espesor diastólico mayor de 11 mm. En el screening de familiares de 
primer grado de pacientes con MCH se han detectado casos en los que la hipertrofia aislada del músculo papilar 
precedió al desarrollo del fenotipo de MCH. Se presume que la hipertrofia aislada del músculo papilar podría 
representar un subtipo de MCH localizada o bien ser el estadio inicial de una MCH. En realidad, poco se sabe 
sobre el significado clínico de la hipertrofia aislada de un músculo papilar121. En algunos casos, la RMC permite 
detectar sectores de hipertrofia subdiagnosticados por la ecocardiografía, sobre todo en la localización apical, 
anterolateral o segmentaria122. La diferenciación de la MCH del corazón del deportista requiere la integración 
de información relacionada con el grosor parietal, el patrón y la distribución de la hipertrofia, el tamaño de las 
cavidades, la evaluación de la función diastólica, el Doppler tisular, la deformación miocárdica (“strain”), la ve-
locidad de deformación miocárdica (“strain rate”), la presencia de historia familiar y, en ocasiones, la respuesta 
al reposo deportivo123,124. Un punto de corte de > 0,6 del grosor parietal relativo (espesor septal+pared posterior/
diámetro diastólico) permitió identificar a los pacientes con MCH con espesores entre 12-16 mm (zona gris) con 
un área bajo la curva de 0,96125. En deportistas, la magnitud del incremento del espesor parietal que es caracte-
rístico para cada disciplina, no excede los 15 mm en hombres y 12 mm en mujeres y es de distribución simétrica 
aunque más prevalente en deportistas de raza negra. La función diastólica, la función tisular y la deformación 
regional están conservadas126. Asimismo es importante puntualizar el concepto cualitativo de hipertrofia. Dife-
rentes estudios sobre patología miocárdica han demostrado que los incrementos equivalentes de masa presentan 
diferencias de estructura y composición muy significativas. Como ha expresado Weber, “no es la cantidad, sino 
más bien la calidad del miocardio, lo que distingue una cardiopatía hipertensiva de la hipertrofia adaptativa de 
un deportista”127. El Doppler tisular permite no solo evaluar la presencia de disfunción diastólica, sino también 
establecer el diagnóstico diferencial con la hipertrofia del deportista o del hipertenso. Algunos estudios sugieren 
que las alteraciones del Doppler tisular anteceden al desarrollo de la hipertrofia en la MCH, por lo cual serían un 
marcador temprano de la enfermedad. A nivel de la porción lateral del anillo mitral, una onda Sa < 13 cm/s y una 
onda e’ < 14 cm/s tienen 100% de sensibilidad con especificidades de 93 y 90%, respectivamente, para identificar 
a los individuos con mutación positiva sin HVI. De la misma manera, una onda Sa septal < de 12 cm/s y una onda 
e’ septal < 13 cm/s tienen 100% de sensibilidad y especificidad del 90%1,128. La evaluación de la función sistólica 
con Doppler tisular también muestra alteraciones significativas con clara reducción de la velocidad de la onda 
s’ tisular a nivel septal, alteración presente incluso en ausencia de hipertrofia y que es campo de estudio para el 
diagnóstico preclínico y los diagnósticos diferenciales de esta entidad129,130. Por otra parte, es importante señalar 
que los índices de función ventricular eyectivos no son útiles para definir el compromiso del estado contráctil en 
esta entidad. La deformación miocárdica sistólica (strain sistólico) se ve comprometida en la MCH, y en distintos 
trabajos se ha demostrado que su evaluación es de utilidad en el diagnóstico diferencial entre MCH no obstruc-
tiva e hipertrofia hipertensiva, ya que los componentes del strain sistólico están disminuidos en comparación 
con el control131-133. Un punto de corte del strain longitudinal sistólico < 10presenta una sensibilidad del 80% 
y una especificidad del 95% para diferenciar MCH de hipertrofia fisiológica134. En relación con el pronóstico, la 
identificación ecocardiográfica de un grosor parietal ≥ 30 mm se considera un factor de riesgo mayor para MS, 
principalmente en adolescentes y adultos jóvenes74,135,136. La reducción de strain longitudinal regional se corre-
laciona con la presencia de realce tardío en la RMC y el compromiso de ≥ 3 segmentos se asocia con la presencia 
de taquicardia ventricular no sostenida (TVNS)137 (véase Tabla 8 sobre recomendaciones para EET).

6.5.b Anormalidades de la válvula mitral
La ecocardiografía es la llave en la evaluación estructural y dinámica de la VM en la MCH. Un tercio de los pa-
cientes tienen en reposo MAS que produce OTSVI, y otro tercio tiene obstrucción latente. Otras características 
morfológicas de la VM corresponden al músculo papilar (hipertrofia aislada o asociada, desplazamiento anterior 
interno, inserción directa del músculo papilar en la valva anterior, elongación de las valvas, con incremento de 
su área o tejido mitral accesorio). Es frecuente la calcificación del anillo78,79,138-144. El MAS de la VM casi siempre 
produce un fallo de su normal coaptación e IM leve a moderada, que es típicamente mesosistólica a telesistólica 
y orientada inferolateralmente. Ante un chorro de insuficiencia mitral central o de orientación anterior se debe 
sospechar una anomalía intrínseca de la VM (véase Tabla 8 sobre recomendaciones para EET).

6.5.c Tracto de salida del ventrículo izquierdo
El TSVI es la estructura delimitada por la porción basal septum interventricular y la valva anterior mitral y 
constituye el conducto por donde transcurre el volumen de sangre que expulsa el VI en cada latido, posee una 
forma elíptica que puede ser más o menos acentuada, y está sujeto a modificaciones en la forma durante las fases 
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del ciclo cardíaco, siendo más esférico durante la protosístole112,145-147. La evaluación del TSVI es muy importante 
ya que la correcta medición del área se utiliza para la estimación del área valvular aórtica mediante la ecuación de 
continuidad y para el cálculo del volumen sistólico, por ejemplo. Por lo expuesto, resulta imprescindible obtener 
una correcta medición del mismo y para ello los métodos de imágenes 3D suelen ser bastante útiles en ciertos 
escenarios clínicos. El ECO-Doppler color es el método diagnóstico de primera línea para la evaluación de la 
OTSVI ya que permite el diagnóstico anatómico a través de la medición directa del espesor del SIV (> 15 mm), 
de la morfología de la VM, si existe MAS de la valva anterior o de ambas, de las cuerdas tendinosas y anomalías 
en el implante de los músculos papilares. La utilización del Doppler continuo y el Doppler color permite detectar 
la existencia de gradiente obstructivo dinámico que puede estar presente en reposo (> 30 mm Hg) o desenca-
denarlo con la maniobra de Valsalva y las pruebas de ejercicio112,145-150. Un gradiente > 50 mm Hg implica una 
obstrucción significativa. El grado de IM en muchos casos es directamente proporcional al grado de obstrucción 
y el mecanismo está vinculado a una coaptación valvar insuficiente debido al MAS151. El jet regurgitante suele 
tener dirección oblicua hacia la pared lateral de la AI, se debe prestar especial atención en los jets centrales o 
los que se dirigen al septum interauricular porque puede haber agregado un mecanismo intrínseco de la VM. 
El ETE está indicado cuando la ventana transtorácica es inadecuada, si existen dudas sobre el mecanismo de 
la IM, en caso de coexistir patología intrínseca de la VM. El ETE debe ser utilizado en la monitorización intra-
operatoria cuando se planifica la miectomía septal para decidir la estrategia quirúrgica y para evaluación de los 
resultados152-157 (véase Tabla 8 sobre recomendaciones para estudio EET).

6.5.d Evaluación de la obstrucción intraventricular
La presencia de obstrucción dinámica en la MCH se ha vinculado a una peor evolución clínica y pronóstica81,97,158. 
Los subtipos con formas obstructivas tienen un deterioro mayor de la función diastólica y una peor clase fun-
cional159. Por lo tanto, es importante definir la localización y el grado de la obstrucción dinámica. La valoración 
mediante Doppler color es fundamental para localizar la zona de aceleración de flujo y así definir si existe 
obstrucción dinámica a nivel del TSVI, medioventricular o apical. Luego, mediante Doppler continuo, se puede 
obtener la velocidad sistólica máxima y estimar el gradiente. Es importante una buena alineación con la zona de 
mayor turbulencia y no se debe superponer el mapeo del Doppler continuo con la regurgitación mitral ya que se 
podría sobrestimar el gradiente máximo. Se considera MCH obstructiva con un gradiente máximo en reposo ≥ 
30 mm Hg. Aproximadamente un tercio de los pacientes con MCH presentan obstrucción en reposo. La sensibi-
lización mediante maniobra de Valsalva pone de manifiesto aproximadamente un 10% de MCH con obstrucción 
latente. La realización de ECO estrés con ejercicio tiene una mayor sensibilidad que la maniobra de Valsalva 
para la detección de obstrucción latente150. No se recomienda la provocación farmacológica con dobutamina, ya 
que no es fisiológica y puede ser mal tolerada. La obstrucción dinámica a nivel del TSVI está condicionada por el 
contacto de la válvula mitral, generalmente de la valva anterior con el SIV hipertrófico. Este tipo de obstrucción 
genera gradientes más elevados que la obstrucción medioventricular o apical. En los fenotipos caracterizados por 
hipertrofia predominante de los segmentos medioventriculares y cuya cavidad adopta una morfología en “reloj 
de arena” es frecuente la presencia de obstrucción medioventricular. Este tipo de obstrucción generalmente se 
produce entre el septum medio y el musculo papilar posterior hipertrófico160. Puede coexistir con una obstruc-
ción a nivel del TSVI y generalmente, los gradientes obtenidos son inferiores a los que se registran a nivel de la 
obstrucción por MAS. Por otra parte, existe un pequeño grupo de pacientes que presentan obstrucción dinámica 
medioventricular en reposo, y con el esfuerzo cambia la localización y el grado de obstrucción, haciéndose más 
evidente la obstrucción a nivel del TSVI. La valoración mediante Doppler color muestra una turbulencia que 
comienza a nivel medioventricular. La estimación de la gravedad se realiza mediante Doppler continuo pero 
teniendo en cuenta que no esté alineado al TSVI cuando existe una obstrucción dinámica asociada por MAS. El 
conocimiento de estos datos tiene gran relevancia, ya que en los pacientes con formas obstructivas y síntomas 
que no mejoran a pesar de un tratamiento farmacológico óptimo, los tratamientos invasivos están indicados para 
aliviar la obstrucción. Por lo tanto, el conocimiento de la anatomía y de la región de máxima obstrucción tiene 
implicaciones terapéuticas 1-3, 5,6 (véase Tabla 8 sobre recomendaciones para EET).

6.5.e Agrandamiento de la aurícula izquierda
Tradicionalmente se estimó el diámetro anteroposterior de la AI desde la vista paraesternal izquierda en modo 
M (nivel IV). Actualmente, la evidencia soporta la medida del volumen de la AI desde las vistas en 4 y 2 cámaras 
apicales como un parámetro más exacto de la geometría de dicha cavidad. Esta medida se correlaciona con la 
ocurrencia de FA, ACV y primer evento cardiovascular. La dilatación de la AI es un marcador de la disfunción 
diastólica que forma parte del cuadro hemodinámico de esta miocardiopatía. En tal sentido, el volumen de la AI 
decrece cuando una miectomía disminuye la obstrucción intraventricular161. Sin embargo, resaltamos la impor-
tancia de medir el diámetro anteroposterior de la AI en eje largo paraesternal ya que es uno de los parámetros 
que hay que incluir en el score (puntaje) de riesgo de MS propuesto por la ESC4 (véanse sección 8.2 y Tabla 8 
sobre recomendaciones para EET).
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6.5.f Evaluación de la función ventricular diastólica
La ecocardiografía es la técnica de elección para la evaluación de la función diastólica y la estimación de las pre-
siones de llenado de VI en la MCH162. La información aportada por la ecocardiografía tiene un valor relevante en 
la evaluación de los síntomas y la estratificación pronóstica. Lo pacientes con dilatación de AI, función diastólica 
anormal detectada por la relación E/e´ o un patrón de llenado restrictivo pueden estar en mayor riesgo de eventos 
adversos, incluso con una FEy conservada149,163. Los parámetros ecocardiográficos Doppler, sumados a la informa-
ción de la ECO bidimensional y el Doppler tisular, son mediciones sensibles de la función diastólica, pero están 
influenciados por las condiciones de carga, la frecuencia cardíaca y la edad. Por tal motivo, esta evaluación suele 
ser dificultosa y compleja, reflejando la naturaleza multifactorial de la disfunción diastólica en esta condición, 
y no hay un único parámetro ecocardiográfico que se puede utilizar como referente diagnóstico de disfunción 
diastólica del VI80,164. En general, cuando se usan en forma aislada, las variables individuales tienen una mo-
desta correlación con las presiones de llenado de VI en los pacientes con MCH, probablemente relacionado con 
la variabilidad en el fenotipo, la masa muscular, el monto de desarreglo de las fibras miocárdicas, y la fisiología 
obstructiva versus no obstructiva. Es recomendable un enfoque integral, que incluya la relación E/e’ (relación 
de la velocidad mitral precoz y la velocidad precoz anular por Doppler tisular promedio, [> 14]), el volumen de 
aurícula izquierda indexado (> 34 ml /m2), la velocidad de la onda A reversa en venas pulmonares (duración 
Ar-A ≥ 30 ms) y la velocidad pico del reflujo tricuspídeo por Doppler continuo (> 2,8 m/s)148. Estos parámetros 
pueden ser aplicados independientemente de la presencia o ausencia de obstrucción dinámica e IM, excepto 
para los pacientes con IM más que moderada, en quienes solo la duración Ar-A y la velocidad pico del reflujo 
tricuspídeo siguen siendo válidos. Si más de la mitad de las variables (disponibles en total: tres o cuatro) reúnen 
el valor del punto de corte, entonces la presión de AI está elevada y se está en presencia de disfunción diastólica 
grado II. La disfunción diastólica grado III está presente en un patrón de llenado restrictivo (relación E/A ≥ 2, 
tiempo de desaceleración de la onda E ≤ 150 ms) y velocidad anular e´ anormalmente reducida (septal < 7 cm/s, 
lateral < 10 cm/s). Existe un creciente interés en las nuevas técnicas ecocardiográficas para la valoración de la 
función diastólica. Varios estudios recientes, que utilizan speckle-tracking, han informado la asociación entre 
strain sistólico del VI, strain rate diastólico del VI, strain de AI y la función diastólica del VI165,166. Además, se 
han aportado conocimientos sobre la mecánica que relaciona la función de VI, incluidos la torsión y untwisting, 
con la tolerancia al ejercicio167. Si bien estos avances son promisorios, se necesitan más estudios y desarrollos 
técnicos que puedan ser respaldados como mediciones de rutina en pacientes con MCH (véase Tabla 8 sobre 
recomendaciones para estudio EET).

6.5.g Evaluación de la función ventricular sistólica
La evaluación de la función sistólica de VI en la MCH debe incluir datos convencionales (fracción de acorta-
miento, FEy y volumen sistólico indexado) sobre parámetros ecocardiográficos en modo M, 2D o 3D y Doppler 
pulsado168. En presencia de hipertrofia, la FEy del VI es una pobre medición de la perfomance sistólica del VI169. 

En los pacientes con MCH, la función contráctil estimada por la FEy del VI o la fracción de acortamiento, que 
reflejan mayormente el engrosamiento radial, está frecuentemente conservada, compensando la función lon-
gitudinal reducida en estos pacientes. Además, la FEy VI global, normal/supernormal, también puede resultar 
de la pseudonormalización de los índices volumétricos sistólicos. El volumen sistólico indexado a menudo está 
disminuido en la MCH debido a la cavidad reducida del VI, hallazgo típico en esta enfermedad. Las imágenes 
de Doppler tisular y el speckle-tracking 2D pueden superar alguna de estas limitaciones170,171. Las velocidades 
longitudinales miocárdicas y los parámetros de deformación (strain y strain rate), derivados del Doppler tisular 
o técnicas del speckle- tracking, están frecuentemente reducidos en el sitio de la hipertrofia como evidencia de 
DS precoz, incluso antes del deterioro de la FEy del VI. La velocidad sistólica (s´) < 4 cm/s en el anillo lateral 
demostró ser un predictor independiente de mal pronóstico y un marcador de disfunción severa oculta y pro-
gresión de la enfermedad172. Una deformación longitudinal septal y regional disminuida (mayor que -10%) se ha 
relacionado con mayor susceptibilidad para la aparición de arritmias ventriculares y pueden ser anormales antes 
del desarrollo del aumento del espesor de la pared en los familiares genéticamente afectados4,173. Otros estudios 
han correlacionado la aparición y la magnitud del strain con la presencia y el grado de fibrosis, sugiriendo que 
el strain 2D puede ser más preciso que la RMC en su detección174,175. Sin embargo, el papel del strain 2D en la 
detección total y específica del tipo de fibrosis, así como sus implicaciones pronosticas, requiere estudios en 
poblaciones más grandes de pacientes con MCH176. La ecocardiografía 3D proporciona una alternativa para la 
evaluación de la función ventricular izquierda en la MCH, con buena correlación con la RMC177 (véase Tabla 8 
sobre recomendaciones para EET).

6.5.h ECO transesofágico
El diagnóstico de la MCH se efectúa habitualmente desde las vistas transtorácicas, reservando el ecocardiogra-
ma transesofágico (ETE) para aquellos pacientes con ventana ecográfica inadecuada de quienes se requieran 
datos anatómicos precisos que escapen a otros métodos no invasivos. En estos casos, el ETE brinda información 
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adecuada sobre espesores, motilidad, distribución de la hipertrofia, MAS mitral y gradientes. La importancia 
del diagnóstico diferencial de los flujos de IM y de obstrucción dinámica radica en el perfil con acmé tardío de 
la obstrucción, pero en caso de dificultad puede categorizarse en forma óptima con el ETE. El reflujo mitral 
significativo complica la evolución y deteriora la clase funcional relacionada con el MAS predominante de la 
valva mayor, desplazamiento anterior del músculo papilar, reducción del ángulo aorto-septal, desplazamiento 
de la coaptación hacia el septum, elongación de la valva posterior con prolapso152,178. Habitualmente, el reflujo 
se dirige hacia la pared posterior de la aurícula y la dirección atípica debe hacer pensar en mecanismos com-
binados de reflujo, ruptura cordal, prolapso, hendiduras entre festones o dilatación anular. La determinación 
del mecanismo de reflujo debe ser precisa, para establecer si la miectomía o la ASA pueden ser suficientes para 
eliminar o reducir satisfactoriamente el reflujo, descartando factores anatómicos que requieran su corrección 
para rescatar la coaptación o proceder al reemplazo valvular94. Para referencia quirúrgica interesa conocer la 
anatomía septal, su espesor máximo, las distancias desde la base de la valva coronariana derecha hasta el sitio 
de máximo espesor y el de contacto de la valva anterior con el septum, y el espesor septal 10 mm por debajo del 
punto de contacto, ya que hasta allí suele extenderse la resección septal. Se debe analizar la función de la vál-
vula aórtica, a través de la cual se abordará el tabique. Una vez finalizada la resección la ETE permite valorar 
el espesor septal, el resultado de la miectomía (adecuada, insuficiente o excesiva, con riesgo de daño al sistema 
de conducción o comunicación interventricular). Pueden visualizarse fístulas desde vasos perforantes septales 
a la cavidad del VI, habitualmente sin repercusión. A la salida de la circulación extracorpórea, el ETE permite 
analizar si el flujo a nivel del tracto de salida del VI es laminar o turbulento, así como el gradiente y el reflujo 
mitral residual, valoración que debe efectuarse con adecuadas condiciones de precarga, presión arterial sistémica, 
y bajo inotrópicos como el isoproterenol (véase Tabla 9 sobre recomendaciones para ETE).

6.5.i ECO con contraste
El ECO de contraste intracavitario izquierdo resulta muy útil cuando es difícil la determinación del sitio de la 
hipertrofia. Esto ocurre principalmente en algunas formas apicales, o cuando la hipertrofia se localiza en la pared 
lateral, zonas que a veces parecen artificios, ya que el ECO-Doppler color habitualmente puede tener limitaciones179. 
La otra indicación es la utilización de ECO con contraste previo a la realización de una ASA. En este contexto 
permite evaluar la zona que será afectada. Para poder efectuarla, el septum debe ser ≥ 17 mm de espesor157. El 
contraste es útil para determinar el área miocárdica irrigada por la arteria que se va a instrumentar. Para ello 
se le inyecta contraste bajo monitorizción con ECO continuo. Si la arteria es la correcta, se observará contraste 
en el área septal que contacta con la valva anterior mitral; de lo contrario debe explorarse otra arteria4,180. En 
todos los pacientes sometidos a ASA debe realizarse ECO-Doppler con la inyección selectiva de contraste intra-
coronario para determinar correctamente la arteria que se va a instrumentar, a través de la opacificación del 
área miocárdica septal que contacta con la válvula mitral (recomendación clase I, nivel de evidencia C). (Véase 
Tabla 8 sobre recomendaciones para EET).

6.5.j Diagnósticos diferenciales 
(Véanse las Tablas del Capítulo 10).

6.5.k ECO estrés con ejercicio
La presencia de gradiente obstructivo en el TSVI en la MCH es determinante para predecir la aparición de sínto-
mas, el desarrollo de insuficiencia cardíaca y muerte81,82. Se considera gradiente obstructivo cuando es ≥ 30 mm 
Hg y resulta significativo para adoptar conductas terapéuticas cuando es ≥ 50 mm Hg. El 25-30% de los pacientes 
tienen gradiente obstructivo en condiciones basales97. La realización de un ECO-Doppler cardíaco, sensibilizado 
con la maniobra de Valsalva, se recomienda en todos los pacientes para detectar gradiente obstructivo basal y 
latente. Si el estudio basal no detecta gradiente obstructivo ≥ 50 mm Hg, en pacientes sintomáticos durante la 
actividad física habitual, se recomienda realizar un ECO estrés con ejercicio para evaluar la presencia de un 
incremento del gradiente o en el grado de IM96,97,150,181-183. Teniendo en cuenta que los pacientes de alto riesgo son 
excluidos y, si bien no hay datos que comparen los diferentes protocolos de ECO estrés, el protocolo de Bruce sería 
el recomendado, considerando que el momento más importante para evaluar el gradiente intraventricular es al 
finalizar el ejercicio, en posición semisentado o aun mejor de pie181,182. El ECO estrés con ejercicio en pacientes 
asintomáticos no ha sido evaluado prospectivamente, pero debería indicarse para aquellos en quienes la presencia 
de OTSVI es relevante para modificar su estilo de vida y la toma de decisiones terapéuticas4. No se recomienda 
realizar ECO estrés farmacológico con dobutamina debido a que no es fisiológico y es mal tolerado por los pa-
cientes3. Si bien la EAC epicárdica implica un mayor riesgo de eventos, los estudios funcionales son de bajo valor 
predictivo positivo, por lo que el ECO estrés no estaría recomendado para evaluar isquemia miocárdica por EAC, 
debido a que tiene patrones heterogéneos de engrosamiento parietal y a anomalías de la contracción en reposo en 
las regiones hipertróficas3,86. La aparición de trastornos de la motilidad parietal global o regional se correlaciona 
poco con la EAC epicárdica, pero dichos cambios sí se asocian a un incremento del número de eventos181. A su vez, 



CONSENSO DE DIAGNÓSTICO Y TRATAMIENTO DE LA MIOCARDIOPATÍA HIPERTRÓFICA 25

los trastornos ECG en el estudio basal reducen la especificidad diagnóstica cuando aparecen cambios sugerentes 
de isquemia en el ejercicio, pero conservan su utilidad en la detección de arritmias. Independientemente de las 
imágenes, la prueba de esfuerzo es importante para determinar la respuesta anormal de la presión arterial du-
rante el ejercicio (RAPAE) debido a que es un predictor de riesgo para MS, sobre todo en pacientes menores de 40 
años. La RAPAE puede ocurrir independientemente de la presencia de obstrucción, por la caída de la resistencia 
periférica e isquemia subendocárdica2,135,184,185. La prueba de ejercicio debe realizarse sin tratamiento beta blo-
queante o calcioantagonista para que este aspecto sea valorable. Se considera RAPAE: a) Respuesta hipotensiva: 
un incremento inicial con caída de 20 mm Hg en el máximo esfuerzo o una caída continua de la presión arterial 
de 20 mm Hg a lo largo del ejercicio; b) Respuesta plana: falta de incremento de la presión arterial en al menos 
20 mm Hg durante todo el ejercicio. La prueba de esfuerzo permite, además, evaluar la capacidad funcional y 
la presencia de síntomas (dolor torácico, disnea, síncope). Se debe evaluar la correlación de los síntomas con el 
aumento del gradiente y a su vez evaluar la respuesta al tratamiento96,183. Como conclusiones: a) el ECO estrés 
con ejercicio en la MCH es seguro si se excluyen los pacientes de alto riesgo, b) la presencia de un gradiente ≥ 
30 mm Hg identifica a pacientes de mayor riesgo de eventos, c) tiene baja especificidad para detectar isquemia 
miocárdica, aunque la presencia de trastornos de la motilidad parietal implicaría peor pronóstico, d) existe baja 
incidencia de incremento de IM en el ejercicio, e) la presencia de RAPAE en pacientes jóvenes implica mayor 
riesgo de MS (véase Tabla 10 sobre recomendaciones para realizar ECO estrés con ejercicio).

6.5.l Recomendaciones para estudio ecocardiográfico transtorácico (véase Tabla 8)

Tabla 8.  Recomendaciones para estudio ecocardiográfico transtorácico en la MCH

 – Confirmar la sospecha inicial de MCH, determinando el grosor parietal, la magnitud y la extensión 

del compromiso y la presencia, localización y severidad del gradiente dinámico (basal, posición 

sentada, en bipedestación y posmaniobra de Valsalva)

 – Investigar la presencia de MCH en familiares de primer grado

 – Revaluación luego de cambios en la evolución clínica o luego de maniobras terapéuticas

 – El ETE es recomendado para evaluar anormalidades de la válvula mitral

 – Se recomienda ECO 2D Doppler para aseguar la correcta localización de la alcoholización septal y 

la respuesta terapéutica

 – ECO de contraste miocárdico para evaluar el tamaño del infarto resultante de la ASA

 – En los pacientes sometidos a ASA debe realizase ECO-Doppler con contraste intracoronario para 

determinar correctamente la arteria para instrumentar a través de la opacificación del área miocárdica 

septal que contacta con la válvula mitral

 – Se sugiere evaluar, mediante ECO 2D, el grosor parietal telediastólico máximo en eje corto paraes-

ternal desde la base al ápex posicionándose en forma perpendicular

 – Se recomienda análisis de la función diastólica en pacientes con MCH: relación E/e´ promedio (> 

14), volumen de AI indexado (> 34 mL/m2), la velocidad de la onda A reversa en venas pulmonares 

(duración Ar-A ≥ 30 ms) y la velocidad pico del reflujo tricuspídeo por Doppler continuo (> 2,8 m/s)

 – Se recomienda para la evaluación de la función sistólica de VI por ECO en la MCH, la inclusión de 

datos convencionales (fracción de acortamiento, fracción de eyección y volumen sistólico indexado)

 – Revaluación de MCH en los familiares, anualmente entre los 10 y 21 años de edad y cada 5 años 

en mayores de 21 años

 – Se recomienda Doppler tisular para diferenciar MCH de hipertrofia en deportistas

 – Se recomienda strain bidimensional para diferenciar MCH de hipertrofia en deportistas

 – Se recomienda la evaluación de las velocidades longitudinales miocárdicas y los parámetros de 

deformación (strain y strain rate), derivado del Doppler tisular o técnicas del speckle-tracking para 

la detección de DS precoz

 – Se recomienda ECO de contraste miocárdico para evaluar pacientes con ventana subóptima, pre-

sencia de hipertrofia o aneurisma apical

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 I B

 I B

 I B

 I B

 I B

 I C

 I C

 I B

 I B

 IIa C

 IIa C

 IIa C

 IIa C

 IIa C
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6.5.m Recomendaciones para estudio ecocardiográfico transesofágico (véase Tabla 9)

Tabla 9.  Recomendaciones para estudio ecocardiográfico transesofágico

 – Pacientes con ventana ultrasónica transtorácica inadecuada en caso de no poder implementarse 

una RMC

 – Establecer el compromiso valvular, el mecanismo y la magnitud de la regurgitación mitral cuando 

no quede suficientemente claro por ETT

 – Estudio intraoperatorio durante miectomía quirúrgica

 – Estudio destinado a aclarar el mecanismo de una IM de comportamiento atípico para la MCH

 – Valorar en el quirófano los sitios de mayor protrusión septal y de contacto mitroseptal, y las com-

plicaciones septales o valvulares de la miectomía para brindarle mayor orientación al cirujano

 – Control intraprocedimiento de la plicatura de la valva anterior mediante MitraClip como procedi-

miento único para eliminación del gradiente del TSVI y del reflujo mitral concomitante

 – Evaluación de rutina para obtener un estudio diagnóstico de miocardiopatía

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 I B

 I B

 IIa B

 IIa C

 IIb C

 III C

6.5.n Recomendaciones para ECO estrés con ejercicio (véase Tabla 10)

Tabla 10.  Recomendaciones para estudio ECO estrés con ejercicio en la MCH

 – En pacientes sintomáticos con gradiente OTSVI < 50 mm Hg en condiciones basales se recomienda 

realizar un ECO estrés con ejercicio para detectar un incremento del grado de OTSVI o de la IM que 

justifique una intervención

 – El ECO estrés con ejercicio para detectar respuesta anormal de la presión arterial es razonable para 

completar la estratificación de riesgo de MS en pacientes jóvenes

 – Es razonable realizar ECO estrés con ejercicio para evaluar capacidad funcional y respuesta al tra-

tamiento

 – En pacientes asintomáticos no ha sido prospectivamente evaluado. Debería ser considerado para 

quienes la presencia de OTSVI es relevante para modificar el estilo de vida o para definir algún tipo 

de tratamiento

 – El ECO estrés con ejercicio y farmacológico no está indicado para evaluar isquemia, sobre todo en 

los pacientes asintomáticos

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 

 IIa B

 IIa B

 IIb C

 

 III C

6.6 Resonancia magnética
La RMC provee imágenes tomográficas tridimensionales con alta resolución temporoespacial del corazón, en 
cualquier plano y sin radiación ionizante186. Esto nos permite, a través de sus diferentes modalidades, obtener 
información detallada de la morfología cardíaca, la función ventricular y la caracterización tisular187. La evalua-
ción de los pacientes con diagnóstico o sospecha de MCH mediante RMC debe ser realizada e interpretada por 
profesionales con experiencia en imágenes cardíacas y en la evaluación de miocardiopatías.

6.6.a Valoración de la morfología y función
En los pacientes con adecuadas imágenes ecocardiográficas, la RMC provee similar información sobre la función y 
morfología ventricular, pero tiene utilidad diagnóstica en pacientes con inadecuada ventana acústica o cuando se 
sospecha hipertrofia VI en regiones de difícil visualización con ECO188,189. El ECO bidimensional puede sobreestimar 
el grado de espesor parietal como consecuencia de obtener cortes ecocardiográficos oblicuos (particularmente en 
la región apical ventricular izquierda) o por la inclusión de estructuras paraseptales como la banda moderadora 
o falsos tendones. Las secuencias de cine contemporáneas permiten una clara delineación del endocardio y epi-
cardio, produciendo un contraste nítido en la interface miocardio-sangre, lo que permite una medición exacta de 
los grosores parietales en todos los segmentos de ambos ventrículos182. La RMC es superior al ECO bidimensional 
para identificar la magnitud de la hipertrofia en sectores tales como la pared anterolateral, el septum posterior, 
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el ápex y el VD, y en el diagnóstico de aneurismas y trombos122,188-196. La medición de la masa VI con RMC otorga 
una valoración más precisa de la extensión global de hipertrofia VI, y es un marcador de riesgo en esta enferme-
dad188. Los aneurismas apicales se asocian con hipertrofias medioventriculares y apicales del VI y en general solo 
pueden ser valorados con precisión con RMC. La región apical queda dilatada y desarrolla aneurisma, debido a 
la presión cavitaria apical generada en sístole por la obstrucción media. Mediante la secuencia de captación tar-
día de gadolinio (CTG) se ha demostrado que los aneurismas apicales están formados principalmente por tejido 
fibroso197,198. La presencia de aneurismas apicales en estos pacientes les confiere un aumento del riesgo de MS y 
ACV197-199. Se ha demostrado en estudios con RMC que las anormalidades en la válvula mitral representan una 
expresión fenotípica primaria de esta compleja enfermedad. Más de un tercio de los pacientes con MCH presen-
tan elongaciones en las valvas mitrales, anterior (> 30 mm) y posterior (> 17 mm). La elongación de las valvas 
mitrales contribuye sustancialmente al mecanismo implicado en la obstrucción subaórtica, particularmente en 
aquellos pacientes en los que la longitud de la valva excede dos veces el diámetro transverso del TSVI al final de 
la sístole200. Los pacientes con MCH presentan con frecuencia un aumento en el número de músculos papilares 
(3 o 4) e hipertrofia de estos139. La RMC nos permite detectar alteraciones estructurales sutiles en familiares de 
pacientes con MCH, que presentan mutaciones sarcoméricas, sin la presencia de hipertrofia ventricular201. Estas 
alteraciones son las criptas miocárdicas (invaginaciones miocárdicas profundas), que se localizan predominante-
mente en el septum basal posterior y en la pared libre del VI202,203, elongación de las valvas mitrales200, CTG204 y 
la presencia de haces musculares a nivel apical-basal205. Estas observaciones amplían el papel de la RMC para el 
diagnóstico temprano de familiares con diagnóstico de MCH201-206. En algunos casos, la RMC es complementaria 
del ECO para planificar la miectomía quirúrgica, particularmente en pacientes con múltiples sitios de obstrucción 
(TSVI, medioventricular, tracto de salida del VD), otorgándole al cirujano información precisa de la localización 
y extensión de la hipertrofia para planificar la intervención quirúrgica207,208.

6.6.b Captación tardía de gadolinio
La CTG permite visualizar la expansión del intersticio miocárdico causado por fibrosis. Se encuentra en el 65% de 
los pacientes (rango 33-84%) y, en general, es de tipo multifocal confluente intramural en las regiones de mayor 
engrosamiento parietal y en los sitios de unión anterior y posterior del VD209. La CTG podría estar asociada con 
un aumento de la rigidez y con un remodelado adverso del VI. La CTG varía sustancialmente de acuerdo con el 
método de cuantificación utilizado, y la técnica de 2-desviaciones estándar es la única validada en necropsias210. 
La asociación de CTG y pronóstico ha sido descripta en varios estudios211-216, muchos de los cuales tienen sesgos 
de selección, valoración incompleta de los predictores clínicos de riesgo y diferencias en los protocolos utilizados 
y técnicas de cuantificación de la CTG. La evidencia actual apoya la relación entre la extensión de la CTG y la 
mortalidad cardiovascular, la muerte por IC y la mortalidad por cualquier causa216, y en un metanálisis reciente 
como predictor de riesgo de MS217. La sola presencia de CTG no puede ser considerada como un marcador de 
riesgo, debido a que −como se comentó anteriormente− se presenta en dos tercios de los pacientes con MCH. 
Sin embargo, la ausencia de CTG le confiere al paciente un menor riesgo de MS212,218. La utilidad de la extensión 
de CTG como marcador de riesgo de MS es un aspecto controvertido. Una publicación reciente postula que en 
paciente sin criterios de riesgo de MS, la presencia de realce tardío > 15% de la masa ventricular podría ser 
suficiente para la implantación de un CDI216. Este estudio presenta sesgos de selección, valoración incompleta 
de predictores clínicos de riesgo (24% no presentaban Holter-24 h) y diferencias en los protocolos utilizados y 
técnicas de cuantificación de la CTG. A diferencia de este estudio, investigadores del grupo europeo de MCH 
encontraron que la extensión de la CTG no era un predictor de MS luego de ajustarlo por la fracción de eyección 
ventricular izquierda219. El CTG identifica la fibrosis focal, mientras que las recientes técnicas de mapeo de T1 
pueden identificar fibrosis difusa del miocardio que representa fibrosis en estadio más temprano20. La fibrosis 
difusa medida con secuencias de mapeo de T1 se asoció con mayor TVNS en el Holter o MS abortada en pacientes 
con MCH y CDI221.

6.6.c Diagnósticos diferenciales
La RMC nos permite inferir diagnósticos específicos de hipertrofia ventricular con la distribución y extensión 
de la CTG, en el contexto clínico adecuado. La enfermedad de Fabry se caracteriza por hipertrofia a menudo 
concéntrica y la presencia de CTG posterolateral222,223. En la amiloidosis cardíaca, además de hipertrofia con-
céntrica, se observa CTG global subendocárdica difusa, sin distribución coronaria224 (véase Tabla 11). Por otro 
lado, si bien la ausencia de fibrosis nos puede ayudar a diferenciar la MCH de la hipertrofia fisiológica de los 
deportistas, la CTG puede no estar presente en pacientes jóvenes o con formas leves de MCH. Una disminución 
del espesor parietal mayor de 2 mm, luego de un periodo de desacondicionamiento físico, apoya el diagnóstico 
de corazón del deportista225. Por otro lado, la RMC gracias a su mejor resolución espacial con respecto al ECO 
bidimensional nos permite diferenciar la presencia de no compactación VI, mal diagnosticada en algunos casos 
como MCH apical226 (véanse también las Tablas del Capítulo 10).
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6.6.d Recomendaciones para estudio con resonancia (véase Tabla 12)

Tabla 11. Diagnóstico diferencial de la HVI según la distribución de la fibrosis por resonancia

 Hipertensión Estenosis Miocardiopatía Amiloidosis Enfermedad   
 arterial  aórtica Hipertrófica  de Fabry

Hipertrofia Concéntrica Concéntrica Localizada Concéntrica Concéntrica

Distribución Cualquier Segmentos Segmentos Circunferencial Basal

del gadolinio segmento basales hipertróficos   ínferolateral

Patrón de Inespecífico Focal Multifocal Anulación Focal

la fibrosis Focal no subendocárdico o uniones miocárdica difícil intramural

 subendocárdico intramural  VI-VD   Subendocárdico

Tabla 12. Recomendaciones para estudio con resonancia en pacientes con MCH

 – Se recomienda que los estudios de RMC sean realizados e interpretados por profesionales con 

experiencia en imágenes cardíacas y en la evaluación de miocardiopatías

 – Se recomienda la realización de RMC en pacientes con sospecha de MCH, que tienen inadecuada 

ventana ecocardiográfica, para confirmar el diagnóstico

 – Se recomienda la realización de RMC en pacientes que cumplen criterios diagnósticos de MCH, 

para valorar la anatomía cardíaca, la función ventricular y la presencia y extensión de la fibrosis 

miocárdica

 – Se recomienda la realización de RMC en pacientes en quienes se sospecha la presencia de hipertrofia 

apical o aneurisma o hipertrofia anterolateral.

 – Se recomienda la realización de RMC en pacientes con sospecha de amiloidosis

 – Se recomienda la realización de RMC previa a la miectomía o ASA, para valorar la extensión y 

distribución de la HVI

 – Se recomienda la realización de RMC para el diagnóstico temprano de familiares con diagnóstico de 

MCH, para valorar la presencia de criptas miocárdicas, elongación de las valvas mitrales o detectar 

la presencia de CTG.

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I B

 IIa B

 IIa  C

 IIa C

 IIb C

 IIb C

6.7 Tomografía multicorte
6.7.a Utilidad de la tomografía coronaria en la miocardiopatía hipertrófica
Los EAC se pueden presentar en los pacientes con MCH. El dolor de pecho es un síntoma común y puede deber-
se a estenosis de la arteria coronaria epicárdica, a displasia de las arterias pequeñas intramurales, al aumento 
de las demandas metabólicas del miocardio hipertrofiado y/o a la presencia de puentes musculares84,227-229. La 
prevalencia de estenosis epicárdica significativa es variable, con grandes estudios que informan tasas de hasta 
el 26%86. La identificación de estos pacientes es importante ya que se asocia con un mal pronóstico86. El diagnós-
tico no invasivo de EAC puede ser un reto en este grupo de pacientes. Los cambios en el ECG inducidos por el 
ejercicio no son específicos en esta población. Por otra parte, las imágenes de estrés de perfusión pueden mostrar 
defectos fijos o reversibles en pacientes con MCH en ausencia de EAC230,231. Además, las diferencias regionales 
en el espesor de la pared pueden causar diferencias aparentes en la captación del marcador que no reflejan las 
anormalidades en la perfusión230,231. El ECO estrés con ejercicio para detectar alteraciones de la motilidad no 
se ha validado en pacientes con MCH232. La angiografía por tomografía computarizada cardíaca (TAC) es una 
prueba de alta sensibilidad para la presencia de EAC, y se ha convertido, quizás, en el examen no invasivo más 
útil para la evaluación de síntomas potencialmente de origen isquémico, especialmente en los pacientes más 
jóvenes3,233-237. Por el contrario, el cateterismo cardíaco puede ser útil en pacientes de edad avanzada, en los que 
la angiografía por TAC puede ser equívoca. En resumen, la TAC tiene la capacidad para identificar y descartar 
EAC epicárdica grave en pacientes con MCH con una tasa mucho más baja de falsos positivos que otras moda-
lidades de imagen234-237. Esto ayuda a facilitar un apropiado enfoque invasivo en pacientes con EAC epicárdica 
significativa y a su vez orientar el tratamiento hacia la enfermedad microvascular en aquellos pacientes con MCH 
con síntomas de angina de pecho sin obstrucción epicárdica. Así, a diferencia de otras modalidades de imagen, 
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donde después de un resultado positivo de la prueba la presencia de enfermedad obstructiva sigue sin estar clara 
debido a las altas tasas de falsos positivos, la TAC puede excluir con precisión la EAC epicárdica234-237. En última 
instancia, la TAC además puede ser útil en la obtención de imágenes de otros aspectos de MCH, por ejemplo, 
en un subgrupo de pacientes con MCH que no pueden someterse a RMC debido a la presencia de marcapasos o 
CDI, por claustrofobia o en quienes no pueden contener su respiración por períodos largos. En tales pacientes, la 
TAC permite proporcionar una morfología precisa del espesor de la pared del VI cuando el diagnóstico de MCH 
está en cuestión o si el grado de hipertrofia es incierto. La TAC permite identificar y descartar EAC epicárdica 
severa en pacientes con MCH234-237. Del mismo modo, los estudios preliminares pequeños han sugerido que la 
TAC con imágenes tardías puede evaluar la presencia y extensión de la fibrosis miocárdica. Como conclusión, la 
TAC tiene mayor resolución espacial que la RMC y el ECO, y por ello es equivalente o superior a estas técnicas 
para evaluar el fenotipo de la MCH (espesor, volumen, FEy, masa, etc.). La TAC ofrece una cobertura completa 
de todo el miocardio y, debido a la formación de imágenes isotrópicas, puede estudiar todas las estructuras car-
díacas, entre ellas los músculos papilares. La TAC tiene la capacidad para identificar y descartar EAC epicárdica 
severa en pacientes con MCH234-237.

6.7.b Recomendaciones para realizar tomografía axial computarizada (véase Tabla 13)

Tabla 13. Recomendaciones para realizar TAC en la miocardiopatía hipertrófica

 – Se debe considerar la TAC en pacientes que tienen imágenes subóptimas en el ECO y contraindi-

cación para realizar RMC

 – Se debe considerar la TAC en pacientes con angina típica y probabilidad intermedia para EAC

 – Se debe considerar la TAC en pacientes mayores de 40 años en los que se planea realizar algún 

procedimiento de reducción septal

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 IIa C

 IIa C

 IIa C

6.8 Anatomía patológica
6.8.a Biopsia endomiocárdica
La biopsia endomiocárdica (BEM) es un procedimiento invasivo utilizado frecuentemente por el cardiopatólogo 
para el seguimiento postrasplante cardíaco y para el diagnóstico de otras cardiopatías primarias y secundarias238. 
Este procedimiento, mediante el cual se obtienen muestras de miocardio, no es parte de la rutina diagnóstica 
de la MCH ya que es principalmente clínico y basado en pruebas no invasivas. Sin embargo, la utilización de la 
BEM como herramienta diagnóstica podría ser recomendada (véase Item 6.8.c) en casos específicos en los que sea 
necesario descartar otras patologías que cursan con un aumento de la masa y la pared ventricular (véase Item 
6.8.b)4,239. Las piezas quirúrgicas obtenidas en el momento de la miectomía deberán ser estudiadas histopatológi-
camente mediante una evaluación sistemática de endocardio, miocardio, intersticio y vasos intramurales240. Así, 
en el contexto de la historia clínica, se puede confirmar el diagnóstico de MCH y descartar otras patologías que 
puedan presentar características similares a la MCH sarcomérica, como las enfermedades de almacenamiento 
o depósitos intracelulares o intercelulares241. Los caracteres microscópicos de la MCH sarcomérica son: a) la 
hipertrofia y desorganización (disarray) de los miocitos242,243, b) la bizarría nuclear y c) la fibrosis pericelular, en 
parches o difusa, en el septum interventricular o en la pared libre del VI o en ambos244.

6.8.b Diagnósticos diferenciales 
(Véanse las Tablas del Capítulo 10).

6.8.c Recomendaciones para biopsia endomiocárdica en la MCH 
Como se mencionó anteriormente, el diagnóstico de MCH es usualmente clínico y basado en la utilización de 
técnicas no invasivas, por lo cual la BEM no se recomienda para identificar aquellos pacientes que no ofrecen 
dudas. Sin embargo, en casos particulares, la BEM podría ser considerada para hacer diagnóstico diferencial con 
otras patologías infiltrativas o por depósito240,243-245. (véase Tabla 14)

Tabla 14. Recomendaciones para realizar biopsia endomiocárdica en la MCH

 – La BEM puede ser considerada cuando los resultados de otros estudios clínicos sugieren patologías 

infiltrativas o por depósito que no puedan  confirmarse por otros métodos

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 IIb C
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7. MANEJO DE LOS SÍNTOMAS

7.1 Tratamiento farmacológico
7.1.a Paciente asintomático
Muchos pacientes con MCH permanecen asintomáticos durante gran parte de su vida con una expectativa de 
vida normal. Acerca de ellos no existe ningún trabajo que demuestre que los betabloqueantes o los bloqueantes 
cálcicos impacten positivamente en su evolución. De todas maneras, a todos los pacientes con MCH se les reco-
mienda no efectuar ejercicios intensos o competitivos para evitar la MS. En pacientes con OTSVI significativa 
en reposo o provocada, en niños o adultos, podrían utilizarse betabloqueantes o verapamilo con el objetivo de 
reducir las presiones del VI y disminuir los episodios de isquemia mediante el control de la frecuencia cardíaca4,246.

7.1.b Pacientes sintomáticos
Tanto en los pacientes con síntomas como en los asintomáticos es importante enfatizar el control de los factores 
de riesgo coronario (HTA, dislipemia, tabaquismo, diabetes, obesidad), ya que la cardiopatía isquémica tiene 
un impacto negativo importante en la enfermedad. El tratamiento de la MCH está dirigido fundamentalmente 
a aliviar los síntomas de insuficiencia cardíaca (IC) y a la prevención de la MS. El tratamiento médico es el 
primer escalón y, en general, está basado en trabajos de la década de los sesenta. Es importante enfatizar que 
ningún fármaco ha demostrado la prevención de la MS o una mejoría en la supervivencia. Pero existen ciertas 
medidas generales básicas para tener en cuenta. Los pacientes con OTSVI deben estar bien hidratados, ya que 
la deshidratación aumenta el gradiente de la obstrucción; asimismo, este puede aumentar con la utilización de 
vasodilatadores arteriales o venosos (nitritos, sildenafil), razón por la cual deberían evitarse247. La digoxina, por 
su efecto inotrópico positivo, no debe ser prescripta248.
– Betabloqueantes: representan el pilar principal del tratamiento médico; la mayoría de los escasos trabajos 

fueron efectuados con propranolol249-257. En ellos se observó mejoría del angor, la disnea, los mareos y del 
síncope, junto con disminución del gradiente obstructivo basal y con el ejercicio. Los efectos inotrópico y cro-
notrópico negativos producen disminución del consumo de oxígeno miocárdico y además mejoran la diástole 
mediante su prolongación más que por una acción lusitrópica directa249-252. En los pacientes con OTSVI esta 
mejoría en el llenado diastólico conlleva un aumento del volumen y una disminución de la obstrucción257. El 
primer estudio doble ciego con propranolol versus practolol y placebo fue efectuado en Inglaterra en 1973: 
16 pacientes (15 con OTSVI) fueron tratados durante 4 semanas. Con respecto al placebo, el propranolol 
disminuyó la frecuencia de angina y de disnea, y el practolol lo hizo con un efecto menor (debido a que tiene 
cierto grado de acción simpaticomimética intrínseca)258. En la actualidad, el betabloqueante más utilizado en 
nuestro medio es el bisoprolol. En los pacientes con edema agudo de pulmón (EAP) por OTSVI muy severa 
pueden administrarse betabloqueantes por vía intravenosa257.

– Bloqueantes cálcicos: dado que un número importante de pacientes no responden adecuadamente a los beta-
bloqueantes se han probado otras drogas inotrópicas negativas como los bloqueantes cálcicos. El más estudiado es 
el verapamilo que, debido a su efecto inotrópico negativo, disminuye la OTSVI con mejoría de los síntomas259-270.

 Tienen asimismo un efecto pronunciado sobre la diástole al producir relajación ventricular con mejoría del 
llenado del VI y, además, por efecto directo mejora la perfusión coronaria263-271. El verapamilo debe usarse con 
mucha prudencia ya que, por sus otros efectos farmacológicos (vasodilatación periférica, disminución de la 
contractilidad y disminución de la conducción en el nódulo AV), en los pacientes con OTSVI e HTP o síntomas 
de congestión pulmonar puede producir una disminución en la poscarga con aumento de la OTSVI, taquicardia 
refleja y EAP o MS; también puede producir disfunción sinusal y distintos grados de bloqueo auriculoventricu-
lar261. Se efectuaron dos estudios que compararon el verapamilo con un betabloqueante. En el primero de ellos 
se administró, en un diseño doble ciego, placebo, verapamilo o propranolol a 19 pacientes con MCH (17 con 
OTSVI). Ambas drogas tuvieron efectos beneficiosos similares respecto de la mejoría del tiempo de ejercicio. La 
evaluación subjetiva favoreció al verapamilo, fundamentalmente por la astenia que provocó el propranolol270. El 
otro grupo comparó 80 mg de nadolol con 240 mg de verapamilo versus placebo en un diseño doble ciego en 18 
pacientes con MCH (8 con OTSVI); a pesar de que ningún fármaco logró demostrar una mejoría objetiva en el 
ejercicio, los síntomas se redujeron con el verapamilo271. Pese a sus efectos de mejoría sobre la función diastólica, 
el diltiazem debe utilizarse con sumo cuidado y solo si no son eficaces o no pueden utilizarse los betabloqueantes 
y el verapamilo. Las dihidropiridinas (nifedipina) deben evitarse272-275.

– Disopiramida: esta droga no se encuentra disponible en nuestro país. Es una medicación antiarrítmica 
de clase Ia que podría resultar especialmente beneficiosa en pacientes con FA y MCH y que presenta un 
efecto inotrópico negativo mediado por el intercambio calcio-sodio276,277. En presencia de OTSVI disminuye 
el gradiente por este mecanismo y además por provocar vasoconstricción sistémica. Dado que tiene efectos 
anticolinérgicos con efectos colaterales molestos, como retención urinaria y sequedad de las mucosas, y como 
puede producir conducción nodal AV acelerada, debe administrarse conjuntamente con betabloqueantes o 
verapamilo. Es importante controlar la dosificación justa de esta medicación para mitigar los efectos adversos 
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anticolinérgicos y el eventual efecto proarrítmico, por lo que se debe controlar periódicamente el segmento 
QT y no administrar conjuntamente con amiodarona276,277. En general, se utiliza cuando no se pueden aliviar 
los síntomas con betabloqueantes o verapamilo.

– Diuréticos: como en todo paciente con disfunción diastólica predominante debe evitarse la hipovolemia, por 
lo que los diuréticos en general no están indicados. Sin embargo, se puede intentar su administración con 
sumo cuidado y con controles estrictos a los pacientes con disnea persistente a pesar de tratamiento óptimo 
con betabloqueantes o bloqueantes cálcicos o con ambos257.

– MYK-461: recientemente se ha identificado una pequeña molécula (MYK-461) que reduce la contractilidad 
por la disminución de la actividad adenosina trifosfato de la cadena pesada de la β miosina cardíaca. Se ha 
demostrado que la administración crónica temprana de MYK-461 suprime el desarrollo de hipertrofia ventri-
cular, el desarreglo de los cardiomiocitos y la fibrosis miocárdica, y atenúa la expresión génica hipertrófica y 
profibrótica en modelos animales con ratones genéticamente modificados que albergan mutaciones humanas 
heterocigotas en la cadena pesada de la β miosina en los que se reproducían tanto la morfología como la fun-
cionalidad de la MCH en seres humanos. Estos datos indican que la contracción hiperdinámica es esencial 
para la fisiopatología de la MCH y que los inhibidores de la contracción del sarcómero podrían tener un en-
foque terapéutico valioso para la MCH278. Los primeros ensayos clínicos con MYK-461 en seres humanos son 
alentadores. Tres ensayos clínicos de fase I en los que participaron 85 voluntarios sanos y 15 pacientes con 
MCH muestran un perfil de seguridad y una reducción de la contractilidad cardíaca279,280. Coincidiendo con 
la finalización de este Consenso se inició un estudio en fase II (PIONEER-HCM) que evaluará la eficacia de 
MYK-461 en pacientes con MCH obstructiva sintomática.

7.1.c Recomendaciones para tratamiento farmacológico (véase Tabla 15)

Tabla 15. Recomendaciones sobre medidas generales y tratamiento farmacológico en la MCH

 – Se recomienda tratar los factores de riesgo coronario (comorbilidades) como HTA, dislipemia, 

tabaquismo, obesidad, diabetes, en todos los pacientes con diagnóstico de MCH 

 – Se recomienda utilizar betabloqueantes para aliviar la disnea o el angor  en pacientes con o sin OTSVI, 

teniendo cuidado de controlar si presentan bradicardia sinusal o trastornos severos de conducción, 

y tratando de alcanzar una frecuencia cardíaca de 60 latidos por minuto

 – Se recomienda utilizar el verapamilo en dosis crecientes hasta 480 mg/día si los pacientes no res-

pondieran o tuvieran efectos colaterales con los betabloqueantes

 – Se recomienda intentar con disopiramida   (asociada a betabloqueantes) si el paciente sigue sinto-

mático después de ser tratado con betabloqueantes o  verapamilo o con ambos, en dosis máximas 

o que no las tolere

 – Los betabloqueantes o el verapamilo se pueden considerar para adultos o niños asintomáticos con 

OTSVI en reposo o provocada, para reducir las presiones del VI y disminuir los episodios de isquemia 

mediante el control de la frecuencia cardíaca

 – Se recomienda utilizar con cuidado dosis bajas de diuréticos en pacientes con disnea persistente 

luego del tratamiento con betabloqueantes o bloqueantes cálcicos o con ambos

 – Se recomienda intentar con diltiazem cuando el paciente no tolere o no responda al betabloqueante 

o al verapamilo o a ambos 

 – Se recomienda administrar los betabloqueantes orales o intravenosos y las drogas vasoconstrictoras 

para pacientes con OTSVI provocada grave que se presentan con hipotensión y edema pulmonar

 – Se recomienda evitar los vasodilatadores arteriales y venosos (nitratos, dihidropiridinas como la 

nifedipina) en los pacientes con OTSVI en reposo o con provocación

 – La digoxina no se recomienda para pacientes con OTSVI en reposo o con provocación

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I C

 

 I B

 

 I B

 

 IIb C

 

 

 IIa C

 IIa  C

 IIa C

 IIa C

 III C

7.2 Tratamiento quirúrgico
7.2.a Indicación de miectomía
Para el tratamiento invasivo, ya sea miectomía quirúrgica o ASA, es sumamente importante la selección del 
paciente. La misma debe ser realizada por un equipo multidisciplinario que incluya cardiólogos clínicos, inter-
vencionistas, cirujanos y especialistas en imágenes, y basarse en criterios clínicos, anatómicos y hemodinámicos. 
Existe un grupo pequeño de pacientes (5% en los centros no especializados; puede llegar al 30% en los centros de 
derivación) que persisten muy sintomáticos (disnea y/o angor de grado III o IV de la clasificación de la NYHA) 
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que, a pesar de una medicación óptima, presentan una OTSVI en reposo o en ejercicio igual o superior a 50 mm 
Hg. Para estos pacientes, la miectomía septal transaórtica (también conocida como cirugía de Morrow) se consi-
dera en la actualidad el tratamiento de elección y el patrón oro281-287. La miectomía septal clásica se realiza con 
circulación extracorpórea y paro cardíaco con cardioplejía, y logra, mediante la resección de músculo del septum 
proximal, ampliar el TSVI y eliminar las fuerzas aspirativas (efecto Venturi) que provocan el contacto de la valva 
anterior de la válvula mitral con el septum hipertrofiado, con la consiguiente reducción o abolición de la OTSVI. 
Más recientemente, algunos cirujanos crearon una modificación que consiste en una resección ampliada y con 
mayor extensión distal que permite una reconstrucción más adecuada del TSVI, necesaria en determinados pa-
cientes287-291. En los casos con regurgitación mitral grave debido a patología mitral intrínseca (válvula mixomatosa) 
se puede realizar plástica o reemplazo valvular mitral287-291. En aquellos pacientes en quienes la válvula mitral 
está elongada, favoreciendo y perpetuando el MAS a pesar de una correcta resección ampliada, pueden agregarse 
técnicas para disminuir su tamaño. Entre las más utilizadas está la plicatura de la valva anterior que consiste 
en colocar sobre ella puntos horizontales sobre la misma para reducir su tamaño anteroposterior. A esta técnica, 
que se utiliza en todos los procedimientos descriptos, se la llama resección-plicatura-liberación292-294. El reemplazo 
de la válvula mitral, otrora propuesto como único tratamiento para la MCH, se reserva en la actualidad para los 
pocos pacientes en quienes la válvula mitral tiene patología primaria y no puede ser reparada178,295-297. Además, la 
FA −que es la arritmia más común en esta patología y que ocurre en el 20-30% de los pacientes− podría tratarse 
mediante procedimiento de Maze298. La curva de aprendizaje para realizar la miectomía es importante y la expe-
riencia quirúrgica inicial se asoció con bloqueo AV completo (BAVC), comunicación interventricular (CIV), daño 
de las válvulas mitral o aórtica o de ambas, disminución incompleta de la obstrucción al TSVI y una mortalidad 
operatoria menor del 5%. Por el contrario, durante los últimos años, en los centros especializados en esta cirugía 
en los Estados Unidos y Canadá, los resultados son mucho mejores y la mortalidad en 3695 pacientes operados 
fue del 0,4% (17/3695)299. El riesgo quirúrgico suele ser mayor en los pacientes muy añosos con comorbilidades, 
muy sintomáticos y con hipertensión pulmonar, y en aquellos a quienes hay que efectuarles otros procedimientos 
quirúrgicos cardíacos (cirugía coronaria, reemplazos valvulares). Los resultados de la miectomía son inmediatos 
y permanentes: existe una abolición de la obstrucción mecánica del TSVI (y de la insuficiencia mitral) con nor-
malización de las presiones ventriculares y disminución o desaparición de la disnea y de los cuadros sincopales, 
con mejoría en la capacidad funcional y en la calidad de vida300,301. En un análisis reciente, el 85% de los pacien-
tes estaban asintomáticos o levemente sintomáticos (disnea I o II de la NYHA) con un seguimiento medio de 8 
años (y hasta 25 años) luego de la miectomía septal302. Además de la mejoría sintomática está demostrado que la 
miectomía septal mejora la sobrevida de estos pacientes con respecto a los no operados y logra una expectativa 
de vida similar a la de los pacientes sin esta patología. La sobrevida libre de mortalidad de cualquier causa es 
del 98%, 96% y 83% a 1, 5 y 10 años y la sobrevida sin mortalidad relacionada con la MCH (MS e IC) es del 99%, 
98% y 95%, respectivamente302. En los casos poco frecuentes de pacientes con obstrucción medioventricular o 
apical, o ambas, refractarios a tratamiento médico se describió –con buenos resultados− la técnica transapical 
como acceso para la miectomía303 (véanse Tabla 16 y Figura 2).

7.2.b Complicaciones de la cirugía
El BAVC que requiere implantación de marcapasos definitivo (más frecuente en los pacientes con BRD previo) y la 
CIV iatrogénica (más frecuente cuando el septum no supera los 16 mm de espesor) son muy poco frecuentes en la 
actualidad (1-2%), mientras que el BRI es una consecuencia casi inevitable de una miectomía correcta y no acarrea 
riesgos futuros285. En pacientes con ASA previa, la frecuencia de BAVC puede superar el 20 %304,305. La lesión de la 
válvula aórtica o mitral es muy poco común cuando la cirugía es realizada por un cirujano con experiencia306 . El 
ETE intraoperatorio es de gran utilidad para el cirujano para guiar la extensión de la miectomía septal y controlar 
la patología de la válvula mitral y el resultado sobre la regurgitación152. También permite medir los gradientes 
residuales y eventualmente decidir un reingreso a la circulación extracorpórea (CEC) para corrección de una 
miectomía incompleta o de MAS residual. La recidiva de la obstrucción es excepcional como también la necesidad 
de reoperación. En resumen, la miectomía septal tiene como ventajas la reducción inmediata y permanente de 
los síntomas con mejoría en la sobrevida, cambiando la historia natural de la enfermedad; muchos pacientes 
tienen una expectativa de vida similar a la de la población general y superior a la de aquellos con obstrucción no 
operados302. Además, al tener una visión directa del TSVI, el cirujano puede identificar correctamente la patología 
mitral, la miectomía no deja cicatriz en el miocardio y excepcionalmente requiere reoperación o la colocación 
de un marcapasos y permite reparar anomalías cardíacas asociadas (estenosis subaórtica, valvulopatías mitral 
y aórticas, cirugía coronaria). Entre las desventajas se destacan la necesidad de un cirujano experimentado y la 
esternotomía mediana, que requiere un período intrahospitalario de recuperación de 4 a 7 días307.

7.2.c Obstrucción en el TSVI sin HVI septal severa
La OTSVI no depende solamente de la hipertrofia septal sino también de otras alteraciones morfológicas del 
aparato mitral como son el desplazamiento anterior de los músculos papilares, las inserciones anómalas de los 
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músculos papilares y las cuerdas tendinosas y las valvas mitrales marcadamente elongadas294. Teniendo en 
cuenta esto, recientemente Ferrazzi y col. describieron en pacientes con hipertrofia septal leve una miectomía 
“superficial” combinada con la sección selectiva de una cuerda tendinosa mitral secundaria. En los 39 pacientes 
operados, los resultados fueron excelentes en un seguimiento a 2 años, con mejoría franca de la clase funcio-
nal308. Sin embargo, estos resultados deben reproducirse y existen dudas acerca de si realmente es preferible a 
la miectomía convencional efectuada por cirujanos experimentados309.

7.2.d Recomendaciones para tratamiento quirúrgico en la MCH (véase Tabla 16)

Tabla 16. Recomendaciones para tratamiento quirúrgico en la MCH

 – Se recomienda que el tratamiento invasivo sea realizado por operadores con experiencia trabajando 

en equipo multidisciplinario de expertos

 – Se recomienda miectomía quirúrgica en pacientes con síntomas grado III-IV de la NYHA refractarios 

al tratamiento médico óptimo y un gradiente en reposo o con provocación ≥ 50 mm Hg

 – Se recomienda miectomía quirúrgica en pacientes con indicación de tratamiento invasivo por MCH 

que presentan otras lesiones o patologías que requieran tratamiento quirúrgico (insuficiencia mitral 

orgánica, cirugía coronaria asociada, anomalía de músculos papilares)

 – No se recomienda la terapéutica de reducción del septum inteventricular (quirúrgica o por catéter) 

en los pacientes asintomáticos

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I B

 I C

 III C

7.3 Ablación septal con alcohol
La ASA fue introducida en 1983. En 1994, después de obtener la aprobación ética para una serie limitada de casos 
que se someterían a este nuevo procedimiento, Sigwart realizó las primeras tres ablaciones septales en personas 
de edad avanzada que no toleraban la miectomía. Los resultados positivos de estos primeros casos se publicaron 
en 1995 seguidos de una extensa adopción de la técnica. El grupo de Gietzen y colaboradores denominó a esta 
técnica ablación transcoronaria de la hipertrofia septal (transcoronary ablation of septal hypertrophy) 310. Surgió 
como una alternativa menos invasiva que la cirugía ya que se realiza por vía percutánea.

7.3.a Descripción de la técnica
En la sala de hemodinamia, todos los pacientes reciben sedación consciente (benzodiazepinas y analgésicos) y 
heparina intravenosa, por un anestesiólogo. Se monitoriza la actividad cardíaca durante el procedimiento y des-
pués de él. Luego de la inserción bilateral de introductores femorales o radiales (6-7 Fr, arterial) se introduce un 
catéter pigtail 5 o 6 Fr en el VI a través de la válvula aórtica. Para la medición del gradiente del tracto de salida del 
ventrículo izquierdo (GTSVI) se coloca un segundo catéter pigtail en la aorta a 4 cm de la válvula aórtica, desde el 
catéter guía desde la coronaria izquierda o con un solo pigtail multiperforado, y se comparan las siguientes presio-
nes: sistémica, intraventricular basal y posextrasístole ventricular. Dado el elevado riesgo (20-30%) de bloqueo AV, 
se inserta siempre un marcapasos transitorio antes del procedimiento, teniendo en cuenta que el mayor número 
de bloqueos se produce en la sala de hemodinamia durante el periprocedimiento. Se realizan proyecciones fijas o 
rotacionales para identificar la o las ramas potencialmente involucradas en la irrigación del septum relacionado 
con el gradiente, habitualmente de la arteria descendente anterior. La angiografía rotacional brinda información 
adicional del nacimiento de ramas subsidiarias que no necesariamente nacen de la descendente anterior, sino 
ocasionalmente nacen de la circunfleja o las diagonales. Las ramas involucradas habitualmente presentan el 
fenómeno de ordeñe durante la sístole (squeezing). Asimismo, se realiza una angiografía basal simultánea para 
obtener mayor información angiográfica de la orientación de dichas ramas en relación con el VI. Es importante 
destacar que la información angiográfica será complementada por información ecocardiográfica simultánea que 
se convertirá en nuestra principal guía terapéutica. La rama septal más frecuentemente elegida es la primera o 
segunda rama septal, ya que se espera que perfundan la parte basal del septum. A continuación se introduce un 
catéter guía 6 o 7 Fr en el tronco de la arteria coronaria izquierda, se avanza una cuerda guía de 0,014” al ramo 
septal determinado, progresando luego un balón sobre cuerda de 2,0 mm de diámetro por 8-12 mm de largo. 
Inmediatamente se insufla el balón ocluyendo la rama septal. Luego de unos minutos se observa la respuesta 
hemodinámica con ETT y mediante gradientes hemodinámicos basales y posextrasístole. La primera rama sep-
tal puede tener una perfusión impredecible, ya que puede involucrar a otras estructuras aparte del septo basal, 
tales como el músculo papilar o la pared libre, por lo que se inyecta solución batida sanguínea 10% y solución 
fisiológica o gelofundina fría para contrastar el septum determinando la localización mediante ecocardiografía 
y así evitar la inyección en un sector inadecuado. En caso de tratarse del sector del septum involucrado en la 
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aceleración del flujo en el TSVI, se administra material de contraste angiográfico diluido previamente agitado 
que ocasiona una tinción angiográfica de la pared del septum y una imagen ecográfica que corrobora el territorio 
involucrado. De esta manera se determinan el tamaño del ramo, el área de irrigación miocárdica y su impacto 
en el GTSVI. A su vez, se descarta la presencia de reflujo de contraste a la arteria descendente anterior. Depen-
diendo del tamaño de la rama y del área contrastada, se inyectan lentamente con jeringa de 1 a 3 mL de alcohol 
al 96%, a través del balón, mientras se monitorizan las modificaciones del GTSVI y los cambios en el ECG. El 
volumen tiene relación con el área que se busca infartar, existiendo una proporción sugerida de 1 mL de alcohol 
por cada 10 mm de espesor septal. Luego se evalúa con ecocardiografía con el fin de identificar la impregnación 
de alcohol en el área de la rama septal objetivo. El alcohol ocasiona una gran refringencia en el territorio in-
yectado. Esta intervención puede ocasionar dolor precordial en el paciente por lo que se recomienda analgesia 
en esta etapa. En raras ocasiones es necesario ocluir más de una rama, generalmente la segunda o la tercera. 
Por protocolo, el balón permanecerá insuflado 15 minutos para evitar el reflujo de alcohol hacia la circulación 
coronaria. Uno de los desafíos más significativos es la dosis de alcohol suficiente para ocasionar un beneficio sin 
causar trastornos de la conducción. La aparición de un trastorno de conducción avanzado suele ser un motivo 
de interrupción del procedimiento. Sin embargo, estos trastornos pueden revertir con el paso de las horas. Es 
infrecuente la administración de dosis menores de 1 mL o mayores de 3 mL. La disminución del gradiente en un 
50% puede tomarse como un objetivo deseable durante el procedimiento. Luego de la intervención, el paciente 
es trasladado a un área de monitorización intensiva donde se realizan un ECG de control de 12 derivaciones, 
pruebas de coagulación y determinación de creatinin fosfokinasa (CPK) seriada, y permanece por un intervalo 
de 48 horas para su monitorización y control del ritmo tras lo cual se retira el marcapasos transitorio311-316. Un 
valor de CPK mayor de 1000 UI/mL suele ser indicativo de una suficiente área de necrosis para predecir éxito. El 
procedimiento se considera exitoso cuando presenta una reducción ≥ 50% del gradiente basal y posextrasístoles 
ventriculares (signo de Brockenbrough-Braunwald-Morrow) (éxito técnico), y clínico cuando se logra la mejoría 
de la clase funcional ≥ 1 grado y/o ausencia de los síntomas que determinaron el tratamiento317.

7.3.b Seguimiento
En el trabajo de Sorajja y col. de la Clínica Mayo se incluyeron 177 pacientes con un seguimiento alejado de 5,7 años 
y se observó que el 67% de ellos se encontraban libres de síntomas y el 78%, libres de síntomas graves o muerte318. 
En la reciente publicación del registro Europeo de ASA, se incluyó un total de 1275 con mediana de seguimiento 
de 5,7 años, con una mortalidad de 2,42 muertes por cada 100 pacientes-año. Las tasas de supervivencia a 1, 5 
y 10 años después de la ASA fueron 98% (RI 96-98%), 89% (RI 87-91%) y 77% (RI 73-80%), respectivamente, 
similares a los publicados por la Clínica Mayo para la miectomía septal319-320. La ASA redujo significativamente el 
GTSVI de 67 ± 36 a 16 ±21 mmHg y la CF de 2,9 ± 0,5 a 1,6 ± 0,7. Asimismo, en el trabajo de Pedernera y col. 
publicado en la RAC, se describe un éxito del 91%. En el seguimiento, el 85% de los pacientes se encontraron en 
CF I y el 15% en CF II, observándose una reducción del gradiente basal de 75 mm Hg (IC 95% 51-89) a 25 mm 
Hg (IC 95% 10-37) (p < 0,003) y con Valsalva, de 118 mm Hg (IC 95% 88-152) a 38 mm Hg (IC 95% 16-69) (p 
< 0,0002), que persistió en el seguimiento alejado321.

7.3.c Complicaciones
En el metaanálisis publicado sobre 42 estudios (2.959 pacientes-media edad 54 años, y mediana de seguimiento 
de 13 meses) se describen, como complicaciones de la ASA, el bloqueo AV completo con implante de marcapasos 
definitivo en el 10,5%, la disección de la arteria descendente anterior (1,8%) y el derrame pericárdico en el 0,6%, 
entre los más frecuentes317. Otras complicaciones: bloqueo AV primer grado 53%, bloqueo de rama derecha 
46%. La aparición de arritmia ventricular luego de la ASA es aún motivo de investigación. Algunos estudios 
histopatológicos de miocardio luego de una ASA, con la intención de evaluar su eventual génesis arritmogénica, 
demostraron una infiltración menor de tejido conectivo en el miocardio infartado con menor masa miocárdica 
que la observada por enfermedad aterosclerótica y un efecto beneficioso, dado que el riesgo de MS aumenta con 
la magnitud de la hipertrofia. En este sentido, varios estudios, como el de Leonardi y col.322 y el de Cuoco y col.323, 
no observan diferencias significativas en la tasa de choques apropiados en los pacientes portadores de un CDI, ya 
sea por criterios para prevención primaria o que se hayan sometido a ASA; de esto se infirie que la génesis de las 
arritmias podría estar relacionada con factores propios de la enfermedad más que por consecuencia de la ASA323-325.

7.3.d Elección de los pacientes para el procedimiento
La evidencia muestra que la técnica es eficaz cuando se aplica a pacientes con anatomía coronaria adecuada 
(presencia de ramo septal en la zona de la obstrucción dinámica), espesores parietales con más de 15 mm y menos 
de 25 mm y ausencia de patología estructural de la válvula mitral. Por otro lado, entendemos que se benefician 
de esta técnica los pacientes con edad avanzada y riesgo quirúrgico elevado. Los pacientes deben tener síntomas 
vinculados a la obstrucción, como disnea en clase funcional III-IV o síncopes refractarios al tratamiento médico 
óptimo313,316-319,326 (véanse Tabla 17 y Figura 2).
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Tabla 17. Recomendaciones para ablación con alcohol en la MCH

 – Se recomienda la realización de una ASA en centros con operadores experimentados y trabajando 

dentro de un grupo multidisciplinario en MCH

 – Se recomienda la ASA en pacientes con gradientes pico > 50 mm Hg, espesor septal > 15 mm, 

anatomía coronaria accesible, ausencia de patología estructural de la válvula mitral significativa y 

riesgo quirúrgico elevado o improcedente para una miectomía;  que se encuentren en CF III-IV con 

tratamiento médico completo.

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I B

7.3.e Recomendaciones para ablación septal con alcohol (véase Tabla 17)

7.4. Cirugía versus ablación septal con alcohol
La elección de la terapia invasiva para utilizar debe basarse en un examen sistemático de la válvula mitral y de 
la anatomía del septum, para excluir patología valvular y otras anomalías del TSVI que requieran tratamiento 
quirúrgico concomitante. No hay estudios aleatorizados, ni parece probable que los haya en el futuro, que com-
paren directamente la miectomía septal con la ASA para la MCH obstructiva sintomática refractaria. Sin em-
bargo, numerosos metanálisis han demostrado que ambos procedimientos mejoran la clase funcional con similar 
mortalidad317,327-331. La morfología heterogénea y compleja del TSVI es más abordable para la miectomía, ya que 
el cirujano tiene la ventaja de la visualización directa. En contraste, la ASA es un procedimiento limitado por 
el tamaño y la distribución de las arterias septales y, por lo tanto, es menos eficaz cuando los espesores septales 
son importantes, por encima de los 25 mm331. Ambos procedimientos disminuyen el gradiente y en consecuencia 
mejoran los síntomas de los pacientes de manera similar, pero la miectomía produce una reducción más completa 
particularmente en pacientes más jóvenes332. La presencia de gradientes residuales es más frecuente luego de 
la ASA, porque el área de contacto de MAS no puede eliminarse por completo debido a la distribución de las 
arterias septales330. Asimismo, en pacientes con ASA que son sometidos luego a miectomía, el riesgo de muerte 
cardiovascular, IC avanzada y el implante de CDI es mayor305,333. El mayor problema aún no resuelto en relación 
con la ASA es la consecuencia potencial, en el largo plazo, de la necrosis causada por el alcohol como sustrato 
arritmogénico que podría predisponer a pacientes susceptibles a arritmias ventriculares potencialmente morta-
les334-336. Esta es una consideración no menor, dado que la MCH es la principal causa de MS en pacientes jóvenes. 
Algunos investigadores sugieren que la cicatriz no es un infarto verdadero porque se trata de una lesión química 
y no isquémica. Sin embargo, recientemente algunos estudios con RMC evidenciaron que el infarto provocado 
por la ASA es transmural y extenso (ocupa el 10% de la masa ventricular [30% del septum]), y con histopatolo-
gía típica. Más aún, la necesidad de repetir la alcoholización, que puede ocurrir en hasta un 25% de los casos y 
puede derivar en áreas de infarto incluso mayores207,337. Queda poco claro si la mayor tasa de arritmia ventricular 
(4,4%/año en centros con experiencia) se puede atribuir a la ASA o a la MCH en sí misma; sin embargo, la tasa 
de arritmia ventricular luego de la miectomía es extremadamente baja (0,2-0,9%/año). En un estudio reciente 
de Vriesendorp y col.326 se duplicó el riesgo de MS en pacientes con ASA. La tasa de MS asociada a ASA fue 25% 
mayor que la relacionada con miectomía y, en términos de pacientes individuales, los eventos de MS fueron 80% 
más comunes luego de ASA (16 vs. 9 con miectomía), incluyendo choques apropiados de CDI que fueron 8:1 más 
frecuentes330. Estas consideraciones acerca de las arritmias postprocedimiento han derivado en la recomendación 
de que la alcoholización solo se indique a pacientes con contraindicación para cirugía, ya sea por edad avanzada o 
por enfermedades concomitantes que aumentan el riesgo quirúrgico3,4. Al analizar el resto de las complicaciones 
en centros con experiencia, la ASA impresiona tener un 10 a 15% de requerimiento de marcapasos definitivos 
contra un 5% en la miectomía. En un estudio reciente de Sorajja y col.318 se compararon 177 pacientes en quienes 
se realizó ASA vs. la misma cantidad de pacientes, comparados por sexo y edad, en quienes se efectuó miectomía. 
La sobrevida a 8 años fue similar en ambos grupos (79%), pero el gradiente residual en ASA fue el doble que para 
miectomía (11 vs. 5 mm Hg). En el seguimiento, el 5,6% de los pacientes sometidos a ASA requirieron una nueva 
ablación y 2,8% tuvieron que ser intervenidos mediante miectomía (p: 0,04). La presencia de gradiente residual 
luego de ASA fue predictor de mortalidad y de necesidad de reintervención (1,04 [1,01-1,07] p: 0,004, por cada 
5 mmHg)338. En conclusión, a pesar de la naturaleza menos invasiva de la ASA, la morbimortalidad relacionada 
con del procedimiento no es menor que la de la miectomía, y la necesidad de marcapasos es mayor así como la 
aparición de arritmias ventriculares potencialmente mortales. Por lo antedicho, para la MCH obstructiva sinto-
mática, la miectomía es la terapia de elección, quedando la ASA como alternativa para pacientes de alto riesgo 
quirúrgico, de edad avanzada o que rechazan el someterse al procedimiento quirúrgico339. Conviene aclarar que 
esta afirmación vale para centros con alta experiencia en ambos procedimientos (véase Figura 2).
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7.5. Marcapasos doble cámara
Como alternativa a las terapias de reducción septal, el marcapasos doble cámara con intervalo AV corto hace que 
el estímulo alcance primero la punta del VD produciendo preexcitación de la punta del VD y del VI. Al invertirse 
la secuencia de contracción en el VI se altera la movilidad en los segmentos basales del septum ocasionando 
movimiento paradojal de este. Si el septum se aleja del anillo mitral, aumenta el diámetro del TSVI, reduce la 
velocidad del flujo y el MAS de la válvula mitral, disminuyendo el grado de IM y el gradiente del TSVI) 340,341. Para 
obtener mejores resultados terapéuticos: 1) el catéter debe ubicarse en la punta del VD; 2) el intervalo AV corto 
debe ser el más largo que, provocando preexcitación máxima (QRS más ancho), proporcione la mayor duración 
de la diástole con el menor gradiente del TSVI y el mejor volumen sistólico; 3) para mantener una preexcitación 
constante del VI debe programarse un intervalo AV dinámico a fin de que se acorte durante la actividad física y 
una frecuencia de estimulación máxima superior a la frecuencia cardíaca máxima alcanzada durante el ejercicio. 

7.5.a Evidencia
Los estudios iniciales, no controlados, mostraron que la estimulación DDD con intervalo AV corto reducía el 
gradiente del TSVI y mejoraba la clase funcional en pacientes refractarios al tratamiento médico) 342-344. Sin 
embargo, tres estudios aleotorizados cruzados en los que los pacientes recibían dos a tres meses de estimulación 
DDD y luego pasaban a AAI back-up (sin estimulación) como brazo control demostraron que tanto la reducción 
del gradiente en el TSVI como la mejoría sintomática y en la capacidad al ejercicio que se obtenían con estimu-
lación DDD en relación con las condiciones basales no diferían de las que se obtenían en modo AAI back-up, lo 

Fig. 2. Alternativas terapéuticas en la miocardiopatía hipertrófica.
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que sugería un efecto placebo345-348. A pesar de todo, con estimulación DDD a largo plazo, un 50% de los pacientes 
mostraban una mejoría sostenida de los síntomas, una objetiva mejoría de la duración al ejercicio y una reducción 
del GTSVI349,350. En un análisis retrospectivo se observó que los pacientes mayores de 65 años obtienen mayor 
beneficio349,350. La mejoría de los síntomas y la reducción del GTSVI es menor que la que se obtiene mediante 
miectomía o ASA346,347,351 (véanse Tabla 18 y Figura 2).

7.5.b Recomendaciones para marcapaseo doble cámara (véase Tabla 18)

Tabla 18. Recomendaciones para marcapaseo doble cámara en la MCH

 – Se recomienda en pacientes con ritmo sinusal en casos de disfunción del nódulo sinusal o bloqueo 

AV, ya sean primarios o secundarios al uso de fármacos o terapias de reducción septal (miectomía 

o ASA)

 – Puede ser considerado como alternativa a las terapias de reducción septal cuando los pacientes no 

reúnen criterios para ellas, no cuentan con centros de experiencia para realizar este tipo de proce-

dimientos o no desean realizarlos

 – Puede ser considerado cuando los pacientes reúnen criterios para implante de un CDI con la finalidad 

de intentar reducir el GTSVI y/o facilitar el tratamiento con betabloqueantes o verapamilo

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 IIb B

 IIb C

8. MANEJO DE LAS COMPLICACIONES

8.1 Fibrilación auricular
8.1.a Incidencia
La FA es la arritmia más frecuente que suele desarrollarse en los pacientes con MCH. La información sobre su 
prevalencia varía entre el 7,5 y el 43%, de acuerdo con la población incorporada y el tiempo de seguimiento145,352-354. 
En los pacientes con MCH, habitualmente esta arritmia es mal tolerada en su forma aguda y requiere un trata-
miento temprano355. Por otro lado, las formas paroxística o permanentes de FA conllevan riesgos cardioembólicos 
y de IC que impactan en la morbimortalidad4.

8.1.b Predictores de desarrollo
Es importante conocer los factores que predicen el desarrollo de esta arritmia para establecer un seguimiento 
intensivo y realizar un diagnóstico precoz. Existe una relación entre el tamaño auricular y la FA. La aurícula 
mayor de 45 mm de diámetro o 28 cm2 de área es el mejor predictor de FA4,355. Asimismo, todos los factores que 
colaboran con la dilatación auricular (el aumento de las presiones de llenado, la IM y la obstrucción dinámica) 
han demostrado una relación con la FA. 

8.1.c Tratamiento agudo
En pacientes con FA y descompensación hemodinámica está indicada como en otros casos la cardioversión eléctrica 
(CVE) temprana356. En pacientes sin descompensación, frente al primer episodio de FA dentro de las primeras 
48 horas es conveniente la reversión con amiodarona intravenosa y ante la ausencia de efecto, realizar CVE. En 
los casos de FA con preexcitación, sugerimos la CVE directa. En todos los casos, si el tiempo de FA es incierto 
o mayor de 48 horas recomendamos la realización de ETE para descartar la presencia de trombo auricular356.

8.1.d Control del ritmo versus control de la frecuencia
Teniendo en cuenta el impacto clínico de la FA en la MCH sugerimos ser enérgicos con el control del ritmo, salvo 
en los casos en que se presente una severa dilatación auricular que nos hable de baja posibilidad de éxito4. Es 
importante evaluar la presencia de disparadores de la FA que requieran un tratamiento especial. La obstruc-
ción dinámica y la IM significativa deberán ser tratadas para disminuir la recurrencia de la arritmia. Para el 
mantenimiento del ritmo sinusal sugerimos la utilización de amiodarona y, con menos evidencia, sotalol. Las 
técnicas de ablación serán analizadas en el apartado siguiente. La utilización de flecainida o propafenona no 
está recomendada por el riesgo de prolongación del QRS, QT y su potencial efecto proarrítmico en estos pacien-
tes357. En el caso de control del ritmo, las fármacos que han demostrado seguridad son los betabloqueantes y los 
bloqueantes cálcicos. La digoxina debe evitarse en pacientes con OTSVI o función sistólica conservada que, por 
su efecto inotrópico positivo, puede agravar el GTSVI. En los casos de difícil y mal control de la frecuencia, el 
implante de un MCP DDD con ablación del nodo AV es la única opción.
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8.1.e Utilidad de las técnicas de ablación
La crioablación y la ablación con radiofrecuencia ha comenzado a utilizarse en los últimos años en pacientes con 
MCH. Sin embargo, los resultados son menos alentadores que en los pacientes sin esta condición. La enferme-
dad de la pared de la aurícula sumada a la falla diastólica que caracteriza a los pacientes con MCH parece estar 
vinculada con la menor tasa de éxito. La literatura informa tasas libres de arritmia que van desde el 36 al 61% 
de acuerdo con el tipo de procedimiento y el tipo de FA que tiene el paciente357,358. Siendo las FA paroxísticas 
las que mejores tasas de mantenimiento en ritmo sinusal poseen, parece claro que cuanto antes en la evolución 
se realiza el procedimiento mejores serán los resultados, quedando como indicación de preferencia en aquellos 
pacientes con FA paroxística refractaria al tratamiento médico, que no posee otro factor corregible, como obs-
trucción dinámica o IM359,360. En los casos de pacientes que tengan indicación de cirugía (miectomía) se puede 
realizar el procedimiento de MAZE361.

8.1.f Anticoagulación
El riesgo cardioembólico de la FA en pacientes con MCH es alto y los scores utilizados en la práctica clínica como 
CHADS2 o CHA2DS2-VASc no parecen predecirlo adecuadamente, por lo que la sugerencia es no utilizarlos para 
decidir la anticoagulación356,361,362. Un reciente trabajo realizado por el grupo colaborativo de la ESC demostró su 
poca utilidad para predecir cardioembolias, y concluyó que, hasta la publicación de nueva información, la mayoría 
de los pacientes deben recibir anticoagulantes a menos que el riesgo hemorrágico sea considerable363. En relación 
con el tipo de anticoagulante, la amplia experiencia con antagonistas de la vitamina K en esta población hace que 
sean la primera opción. En caso de malos controles de coagulación o negación a la utilización de estos fármacos 
que requieren monitorización periódica, parece razonable utilizar los nuevos anticoagulantes (véase Tabla 19).

8.1.g Recomendaciones en el paciente con fibrilación auricular (véase Tabla 19)

Tabla 19. Recomendaciones sobre fibrilación auricular en pacientes con MCH

 – Se recomienda la CVE en pacientes con MCH, con FA y descompensación hemodinámica.

 – Se recomienda la administración de amiodarona intravenosa en los pacientes con MCH que tienen 

una FA aguda sin descompensación hemodinámica. De no revertir se indica la CVE

 – En los pacientes con MCH y síndrome de preexcitación se indica realizar directamente CVE

 – En los pacientes con MCH que presentan FA es razonable realizar ablación quirúrgica de la arritmia 

durante la cirugía de miectomía.

 – En los pacientes con MCH con FA paroxística es razonable la ablación por radiofrecuencia o crioa-

blación una vez que se corrijan los factores predisponentes 

 – Es razonable el control de la frecuencia en pacientes con MCH que tienen FA persistente y AI muy 

dilatada

 – Puede ser razonable la ablación del nodo AV con implante de marcapasos, en los pacientes con 

MCH en los que es difícil manejar la frecuencia cardíaca de una FA permanente

 – Puede ser razonable la ablación con radiofrecuencia de la FA persistente en un paciente con MCH 

 – Se recomienda anticoagulación con antagonistas de la vitamina K en todos los pacientes con FA, 

salvo contraindicación 

 – Se recomienda el uso de los nuevos anticoagulantes orales cuando no es posible tener estabilidad 

en el rango terapéutico con antagonistas de la vitamina K o por preferencia del paciente

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I B

 I B

 IIa B

 IIa B

 IIa B

 IIb C

 IIb C

 I B

 I C

8.2 Muerte súbita cardíaca
8.2.a Introducción
Uno de los desafíos más grandes a los que nos enfrentamos los cardiólogos es poder identificar a los pacientes 
con MCH que se encuentran en riesgo de sufrir un episodio de MS. Si bien se ha avanzado considerablemente 
en este campo, la identificación de pacientes de riesgo alto (RA) sigue siendo un tema muy complejo, dado que la 
MCH es producida por diversas etiologías, tiene diferentes formas de presentación y expresión, los mecanismos 
fisiopatológicos son muy complejos, y la prevalencia de MS en esta población es relativamente baja3,4,9,364.

8.2.b Tratamiento con fármacos antiarrítmicos        
El manejo del riesgo de MS y las arritmias ventriculares en pacientes con MCH se basa en minimizar el riesgo 
asociado con la actividad física y se enfoca al implante del CDI cuando estuviera indicado. Debido a que no existe 
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evidencia de que la terapia farmacológica brinde absoluta protección contra la MS, el papel de esta es limitado. En 
tal sentido, el tratamiento de las extrasístoles ventriculares (EV) en pacientes asintomáticos no está indicado. El 
tratamiento con fármacos antiarrítmicos está indicado en pacientes con arritmias ventriculares sintomáticas y en 
pacientes portadores de CDI con descargas frecuentes. Los betabloqueantes están indicados para el tratamiento 
de EV en pacientes sintomáticos con el objetivo de reducir los síntomas278. En los pacientes con TVNS se puede 
considerar la utilización de betabloqueantes y, como alternativas, surgen la amiodarona y el sotalol; este último 
aparece como una terapia más sostenible en el tiempo debido a que registra menor tasa de efectos adversos que 
la amiodarona365,366. Si bien existe evidencia, derivada de un estudio, de que la amiodarona reduciría el riesgo de 
MS en pacientes con arritmia ventricular, esto luego no fue confirmado en estudios observacionales367,368. De esta 
manera debe considerarse que el tratamiento con fármacos antiarrítmicos en el escenario de pacientes con TVNS 
no ha demostrado reducir el riesgo de MS, por lo cual no debería considerarse como alternativa al CDI cuando se 
estratifica dicho riesgo. En la prevención secundaria de MS, el tratamiento de elección es el CDI, y el antiarrítmico 
no está indicado como alternativa. En pacientes con arritmias ventriculares frecuentes que han experimentado 
múltiples descargas del CDI debería ser considerada la terapia con sotalol o amiodarona y/o betabloqueantes. 

8.2.c Prevención secundaria           
Los pacientes con MCH que han sobrevivido a un paro cardíaco secundario a TV/FV constituyen los grupos de 
más alto riesgo de recurrencia de este episodio369,370. El seguimiento de estos pacientes ha mostrado una tasa de 
recurrencia de MS de alrededor del 25-30% entre los 2 y 4 años. Diferentes estudios han evidenciado mejor evolu-
ción en estos casos con el implante de un CDI comparado con fármacos como la amiodarona. La tasa de descargas 
apropiadas por un CDI en prevención secundaria es de alrededor del 10% por año. Durante el seguimiento resulta 
difícil agregar otros marcadores de recurrencia al evento arrítmico primario y poder predecir qué paciente la 
presentará. En un seguimiento de 6 años en pacientes reanimados de paro cardiaco, la mortalidad total fue del 
30%, en la mitad ellos debida a MS. En diferentes guías internacionales, la indicación del CDI es clase I, aunque 
con nivel de evidencia B ya que no se han realizado estudios aleatorizados1,3,4,364 (véanse Tabla 20 y Figura 3) .

8.2.d Prevención primaria           
La estratificación de riesgo en los últimos años se apoyó en las recomendaciones de las guías de expertos del año 
2003 de la ACC/ESC y del año 2011 de la ACCF/AHA, que propusieron considerar al menos cinco predictores de 
riesgo principales evaluados en forma no invasiva y aceptados como tales sobre la base de estudios de cohorte 
retrospectivos y observacionales: 1) el antecedente de MS en familiares de primer grado, 2) el síncope de causa 
desconocida, 3) la presencia de TVNS en el Holter, 4) la evidencia de hipertrofia ventricular extrema (sobre todo 
con un espesor ≥ 30 mm) y 5) la respuesta anormal de la presión arterial con el esfuerzo en los jóvenes (RAPAE)1,3. 
Sin embargo, las recomendaciones de las guías 2003 y 2011 han sido cuestionadas, dado que algunos autores 
consideran que se limitan a la simple suma de parámetros clínicos binarios, se estima el riesgo relativo y no el 
absoluto, no se tiene en cuenta el efecto diferente de los factores de riesgo individuales, se hace una ponderación 
variable y arbitraria de los factores de riesgo y tiene un poder limitado para diferenciar pacientes de RA y riesgo 
bajo (RB)70,371. Esto llevó a O’Mahony y col.70 a desarrollar un nuevo modelo matemático y estadístico de predicción 
de riesgo de MS (MCH riesgo-MS) que permite hacer una estimación cuantitativa individualizada del riesgo de 
MS a cinco años mediante la siguiente fórmula:

Probabilidad de MS a 5 años = 1 – 0,998exp (Índice pronóstico) × 100

donde el índice pronóstico = [0,15939858 × espesor máximo de la pared (mm)] - [0,00294271 × espesor máximo 
de la pared² (mm²)] + [0,0259082 x diámetro de la AI (mm)] + [0,00446131 × máximo (reposo/Valsalva) gradiente 
en el TSVI] + [0,4583082 × antecedente familiar de MS] + [0,82639195 × TVNS ] + [0,71650361 × síncope 
inexplicable] - [0,01799934 × edad en la evaluación inicial] 4,70.

En la fórmula se incluyeron variables que resultaron ser predictores independientes de MS en análisis multi-
variados de supervivencia135,372. Las Guías 2014 de diagnóstico y tratamiento de la MCH de la ESC han propuesto 
la utilización del MCH riesgo-MS para identificar a los pacientes que podrían beneficiarse con el implante de un 
CDI como prevención primaria de MS, y por consenso clasificaron a los pacientes en tres categorías de riesgo de 
MS a 5 años: RB < 4% (el CDI generalmente no está indicado); riesgo intermedio (RI) ≥ 4-< 6% (el CDI puede ser 
considerado) y RA ≥ 6% (el CDI debe ser considerado)3. Las Guías 2015 de prevención de MS de la ESC también 
propusieron el MCH riesgo-MS para estratificar el riesgo de MS (la ESC proporciona una calculadora de este 
modelo en la web: http://doc2do.com/hcm/webHCM.html)4,364. Recientemente hemos llevado a cabo una validación 
externa e independiente del MCH riesgo-MS en un centro de la Argentina, y, de acuerdo con nuestros resultados, 
este modelo es eficaz para discriminar entre los pacientes de RA y RB373. Estos resultados son concordantes con 
otra validación independiente del modelo publicado poco tiempo atrás que incluyó 706 pacientes de dos centros 
europeos de atención terciaria, uno de los Países Bajos y el otro de Bélgica374. En otro estudio, Maron y col.375 

http://doc2do.com/hcm/webHCM.html


40 REVISTA ARGENTINA DE CARDIOLOGÍA  /  VOL 85 Nº 2 /  MAYO 2017

recientemente publicaron otra validación externa, retrospectiva e independiente del modelo, que incluyó 1629 
pacientes de dos centros de Estados Unidos de América. Dichos investigadores consideran que, aunque el MCH 
riesgo-MS puede evitar sobretratamiento con CDI, algunos pacientes considerados de RA por las Guías 2003 y 
2011 podrían ser mal clasificados375. Sin embargo, en nuestra validación del modelo no se observaron eventos 
en el grupo de RB, y se registraron solo 2 en el grupo de RI373. Teniendo en cuenta la controversia existente en 
este tema entre los principales líderes de opinión, en este Consenso hemos hecho las siguientes consideraciones:
a. El modelo MCH riesgo-MS propuesto por la ESC representa una mejora considerable en relación con enfoques 

anteriores, pero también creemos que es necesario validar dicho modelo en un estudio clínico a gran escala 
que incluya una cohorte diversa e independiente de pacientes con MCH evaluados a largo plazo373-375.

b. En algunos casos, la fórmula subestima el riesgo en pacientes con un perfil más grave y lo sobreestima en los 
pacientes de RB70. En el modelo MCH riesgo-MS no hay una relación lineal entre el riesgo de MS y el espesor 
máximo de la pared, que se explica en parte por la inclusión de un término cuadrático para esta variable4,376,377. 
Nuestra recomendación es que, en los pacientes menores de 30 años con hipertrofia extrema (espesor de la 
pared ≥ 30 mm), se puede considerar el implante de un CDI en ausencia de otros factores de riesgo378,379. Por 
otra parte, también recomendamos que se puede considerar el implante de un CDI en pacientes de RB con 
otra variable de potencial importancia pronóstica como la presencia de varias MS en familiares jóvenes3,4.

c. La fórmula no se puede aplicar en pacientes con ciertas características que no fueron validadas en el trabajo 
original de O’Mahony y col.: pacientes tratados con miectomía quirúrgica, ASA, menores de 16 años, enfer-
medades infiltrativas (p. ej., enfermedad de Fabry) y/o síndromes (p. ej., síndrome de Noonan) 4,70.

d. Un punto importante es definir con mayor claridad el riesgo de aquellos que se encuentran en el grupo de RI. 
Por ejemplo, en nuestra población encontramos que dos pacientes en RI que recibieron terapias apropiadas 
por el CDI eran menores de 40 años y tenían RAPAE373. Dicha variable no fue incluida en el trabajo original 
de O’Mahony y col.70, dado que en algunos trabajos no ha demostrado ser predictor independiente en análi-
sis multivariados de supervivencia y no todos los centros participantes la habían incorporado en sus bases 
de datos4,380,381. Es probable también que en futuros modelos predictivos se incluya la evidencia de extensa 
fibrosis por RMC, dado que actualmente también disponemos de trabajos que demuestran que dicha variable 
es predictora de riesgo de MS216-218,382,383 (véase también la sección 6.6.b) .

e. Otro punto que se debe definir con mayor precisión es el riesgo de MS que presentan los pacientes que evo-
lucionan con DS y tienen evidencia de extensa fibrosis por RMC384,385.

f. Una de las ventajas del MCH riesgo-MS es que considera los efectos de la remodelación cardíaca, dado que 
la progresión de la enfermedad se asocia con mayor riesgo de MS386.

g. Para finalizar, es importante tener presente que uno de los motivos por los cuales la estratificación de riesgo 
en la MCH es muy compleja es que se trata de una entidad que engloba diversas enfermedades que se carac-
terizan por expresarse con un aumento del espesor de las paredes del corazón, pero que pueden tener una 
evolución clínica y un pronóstico completamente diferentes4,18. Por ese motivo, consideramos que el estudio 
genético puede ser una herramienta muy importante para definir con mayor precisión el riesgo de MS, sobre 
todo en aquellos pacientes que se encuentran dentro de la zona gris o del grupo de RI de las Guías 2014 de 
la ESC18,53.
Sobre la base de todas estas consideraciones y teniendo en cuenta la evidencia existente hasta el momento, en 

este Consenso proponemos un algoritmo para indicar un CDI como prevención primaria de MS (véase Figura 3).

8.2.e Papel del estudio electrofisiológico         
La mayoría de las arritmias inducidas en el estudio electrofisiológico (EEF) son no sostenidas o polimorfas, 
las cuales no son predictores específicos de eventos387. De tal modo que el estudio electrofisiológico invasivo no 
demostró ser eficaz para estratificar el riesgo de MS, pero sí se recomienda en los pacientes con CDI que han 
recibido descargas inapropiadas para identificar y tratar con ablación taquiarritmias supraventriculares2,3,388. 
Por último, el EEF debería ser considerado en pacientes con taquicardias ventriculares monomorfas sostenidas 
documentadas, fundamentalmente asociadas a aneurismas apicales, para identificar y tratar el sustrato por 
medio de la ablación389,390.

8.2.f Complicaciones y limitaciones con el cardiodesfibrilador         
Hasta un tercio de los pacientes pueden presentar complicaciones con el CDI (descargas inapropiadas y compli-
caciones relacionadas con el implante del dispositivo) 391,392. Por ese motivo siempre se debe evaluar la relación 
riesgo-beneficio en todos los casos. Por otra parte, los pacientes deben ser alertados sobre el riesgo de descargas 
inapropiadas, eventuales complicaciones con el implante, y las implicaciones sociales, ocupacionales y psicoso-
ciales relacionadas con un CDI2,3.
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8.2.g Recomendaciones para implante de un cardiodesfibrilador (véase Tabla 20)

8.3 Insuficiencia cardíaca 
8.3.a Disfunción sistólica 
Si bien la MCH se asocia habitualmente con disfunción diastólica, una minoría de los pacientes (4 a 6%) presenta 
un progresivo deterioro ventricular y evoluciona con DS, que es definida en esta población por una FEy <50% 
en reposo85,173,384,385,393,394. Aunque estos pacientes muestran remodelado ventricular izquierdo con dilatación de la 
cavidad, en algunos este proceso es menos completo e incluye pacientes con marcada hipertrofia sin dilatación, 
e incluso puede evidenciarse DS antes de que aparezcan otros signos de remodelado ventricular173,383-385,395-397. El 
curso clínico de la DS es variable, pero generalmente desfavorable y habitualmente adopta un curso agresivo con 
un profundo deterioro clínico85,173,384,385,393,394. Los pacientes con DS habitualmente son más jóvenes que aquellos 
con función sistólica normal y se ha informado una tasa de mortalidad de 11% por año que se incrementa a 50% 
por año en casos avanzados384,385,397,398. Los mecanismos responsables de la transformación de la típica MCH en 
la forma con DS no están completamente dilucidados399,400. Algunos autores postulan que la progresión a DS está 
genéticamente determinada401-405. La presencia de fibrosis marcada sugiere que la muerte celular puede ser uno 
de los principales factores responsables85,173,383-385,394. La incidencia de EAC epicárdica y de puentes musculares es 
similar en pacientes con MCH con DS y sin ella. Esta observación sugiere que la DS es consecuencia de isquemia 
miocárdica recurrente atribuible a disfunción microvascular, dado que muchas arteriolas presentan aumento del 
espesor de su pared con estrechamiento luminal que provee uno de los mecanismos que condicionan isquemia 

Fig. 3. Algoritmo propuesto por la SAC para el implante de un CDI en la MCH. 1) Variables incluidas en el modelo MCH riesgo-MS pro-
puesto por las Guías 2014 de la ESC. 2) Categorías de riesgo de MS a 5 años propuestas por las Guías 2014 de la ESC. 3) Indicación de CDI 
de acuerdo con las Guías 2014 de la ESC. 4) Presencia de otras variables clínicas con potencial implicancia pronóstica.  † RAPAE: respuesta 
anormal de la presión arterial con el ejercicio.
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y reemplazo por fibrosis173,383-385,394. En adición a la presencia de arteriolas con anormalidades morfológicas, en 
un estudio que hemos realizado en un centro de referencia de la Argentina encontramos que los pacientes con 
DS también tienen una disminución selectiva en la densidad numérica y de longitud en las arteriolas de < 50 
μm de diámetro. Sin embargo, los vasos más grandes > 50 μm no presentaron cambios en comparación con 
controles385 . El grado de disfunción microvascular y la extensión de la fibrosis son predictores de remodelado 
adverso que lleva a DS, deterioro clínico y muerte85,383,386,394,406,407. Los pacientes con DS deben recibir tratamiento 
farmacológico de acuerdo con la medicina basada en la evidencia para adultos con otras formas de IC con FEy 
reducida, incluyendo IECA (o ARA II si no se toleran los IECA), betabloqueantes y antialdosterónicos, para 
mejorar los síntomas, disminuir las hospitalizaciones por IC y la muerte prematura15,408,409. Por otra parte, están 
contraindicados los agentes inotrópicos negativos como por ejemplo el verapamilo, el diltiazem o la disopiramida. 
En los pacientes con FA es importante lograr la reversión a RS o el control de la frecuencia (véase FA, sección 
8.1); en estos casos se puede utilizar la digoxina en dosis bajas408 (véase Tabla 21) .

8.3.b Insuficiencia cardíaca con función sistólica preservada en la MCH no obstructiva 
Los pacientes con MCH no obstructiva y FEy ≥ 50% que evolucionan con IC deben ser tratados con betablo-
queantes, verapamilo o diltiazem, para mejorar el llenado ventricular y disminuir las presiones diastólicas del 
VI281,410. La FA suele ser también muy mal tolerada, pero en estos casos no se recomienda la utilización de digoxina 
para evitar los efectos perjudiciales del efecto inotrópico positivo en este grupo de pacientes248 (véase Tabla 21) .

8.3.c Recomendaciones para pacientes con insuficiencia cardíaca y MCH no obstructiva (véase Tabla 21)

8.3.d Terapia de resincronización
La terapia de resincronización (TRC) para mejoría sintomática se puede considerar en pacientes con DS (FEy 
< 50%) que presentan BRI con duración del QRS > 120 ms y síntomas CF II-IV NYHA refractarios al trata-

Tabla 20. Recomendaciones para el implante de un cardiodesfibrilador en la MCH

 – El paciente debe recibir información sobre calidad de vida, riesgo de descargas inapropiadas, compli-

caciones con el implante y las implicaciones ocupacionales y psicosociales de un paciente con un CDI

 – Se recomienda el implante de CDI en sobreviviente de un paro cardíaco con TV o FV documentada, 

o TV sostenida documentada con síncope o descompensación hemodinámica y una expectativa de 

vida > 1 año

 – Se debe considerar el implante de un CDI en los pacientes con un riesgo de MS a 5 años ≥ 6% de 

acuerdo con el modelo MCH riesgo-MS propuesto por las Guías 2014 de la SEC  y una expectativa 

de vida > 1 año

 – Se debe considerar el implante de un CDI en los pacientes con un riesgo de MS a 5 años ≥ 4% y < 6% 

de acuerdo con el modelo MCH riesgo-MS propuesto por las Guías 2014 de la SEC en presencia de 

otras variables clínicas con potencial implicación pronóstica como RAPAE*, evidencia de extensa fibrosis 

por RMC y mutaciones genéticas de alto riesgo en pacientes con una expectativa de vida > 1 año

 – Se puede considerar el implante de un CDI en los pacientes con un riesgo de MS a 5 años ≥ 4% 

y < 6% de acuerdo con el modelo MCH riesgo-MS propuesto por las Guías 2014 de la SEC y una 

expectativa de vida > 1 año

 – Se puede considerar el implante de un CDI en los pacientes con un riesgo de MS a 5 años < 4% de 

acuerdo con el modelo MCH riesgo-MS propuesto por las Guías 2014 de la SEC, en presencia de 

otras variables clínicas con potencial implicación pronóstica como varias MS en familiares jóvenes, 

o hipertrofia ≥ 30 mm en pacientes < de 30 años de edad, con una expectativa de vida > 1 año en 

ambos casos

 – No se recomienda el implante de un CDI en los pacientes con un riesgo de MS a 5 años < 4% en 

ausencia de otras variables clínicas con potencial implicanción pronóstica 

 – El estudio electrofisiológico invasivo no está indicado para definir el implante de un CDI en la MCH

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I B

 IIa B

 IIa B

 IIb B

 IIb B

 III B

 III C

* RAPAE: respuesta anormal de la presión arterial con el ejercicio en pacientes < de 40 años de edad.
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miento farmacológico411. Para los pacientes con DS severa la indicación de TRC se basa actualmente en las re-
comendaciones para pacientes con FEy ≤ 35% que tienen IC por otras causas, a pesar de que los criterios para 
identificar a los posibles respondedores en la MCH no han sido definidos y son presumiblemente diferentes de 
la IC sistólica clásica408,412-414 (véase Tabla 22).

8.3.e Recomendación de terapia de resincronización (véase Tabla 22)

Tabla 21. Recomendaciones para pacientes con insuficiencia cardíaca y MCH no obstructiva

 – En los pacientes con MCH no obstructiva con DS (FEy < 50%) se recomienda cinecoronariografía 

invasiva para descartar la presencia de EAC concomitante

 – En los pacientes con MCH no obstructiva que evolucionan con DS (FEy  <  50%) se debe considerar 

IECA (o ARA II si no se toleran los IECA) sumado a betabloqueantes

 – En los pacientes con MCH no obstructiva que evolucionan con DS (FEY < 50%) en CF II-IV (NYHA) se 

deben considerar dosis bajas de diuréticos de asa para mejorar los síntomas de IC

 – En los pacientes con MCH no obstructiva que evolucionan con DS (FEy < 50%) y FA permanente se 

pueden considerar dosis bajas de digoxina para controlar la frecuencia cardíaca

 – En los pacientes con MCH no obstructiva y FEY ≥ 50% en CF II-IV (NYHA) se deben considerar los 

betabloqueantes, verapamilo y diltiazem para mejorar el llenado ventricular y disminuir la disfunción 

diastólica

 – En los pacientes con MCH no obstructiva y FEY ≥ 50% en CF II-IV (NYHA) se deben considerar dosis 

bajas de diuréticos de asa y tiacidas para mejorar los síntomas de IC

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 IIa C

 IIa C

 IIb C

 IIa C

 IIa C

Tabla 22. Recomendaciones de terapia de resincronización en la MCH

 – En los pacientes con MCH no obstructiva que evolucionan con DS (FEy < 50%) se puede considerar 

la terapia de resincronización para mejoría sintomática en los pacientes con BRI y un QRS > 120 ms 

que tienen síntomas CF II-IV NYHA refractarios al tratamiento farmacológico

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 IIb C

8.3.f Trasplante cardíaco
En un bajo porcentaje de pacientes con MCH, el trasplante cardíaco es la única alternativa terapéutica para 
recuperar una calidad de vida aceptable398,415-421. Entre los candidatos a trasplante cardíaco se encuentran los 
pacientes con DS que no logran mejoría con un tratamiento farmacológico óptimo u otras alternativas terapéu-
ticas. Estos pacientes evolucionan con un rápido deterioro clínico y muerte por IC o MS y, por lo tanto, deben 
ser incluidos en evaluación para trasplante3,4,398,415-419. Por otra parte, la indicación de trasplante cardíaco se 
recomienda actualmente para pacientes seleccionados con MCH no obstructiva (OTSVI < 30 mm Hg) con FEy 
normal (≥ 50%) que presentan síntomas graves de IC provocados por disfunción diastólica (CF III-IV NYHA) 
refractarios al tratamiento farmacológico4,397,400,419-421. La elección de los pacientes con función sistólica conservada 
que son candidatos para trasplante cardíaco es un gran desafío y se deben tener en cuenta la historia clínica y el 
perfil sintomático sumados a las pruebas de ejercicio cardiopulmonar, biomarcadores y los datos obtenidos por 
hemodinamia invasiva4,400,420,421 (véase Tabla 23).
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8.3.g Recomendación de trasplante cardíaco en la MCH (véase Tabla 23)

Tabla 23. Recomendaciones de trasplante cardíaco en la MCH

 – En los pacientes con MCH no obstructiva que evolucionan con DS (FEy < 50%) se debe considerar el 

trasplante cardíaco si persisten con síntomas en CF III-IV NYHA a pesar del tratamiento farmacológico 

óptimo

 – En los pacientes con MCH no obstructiva que evolucionan con DS (FEy < 50%) se debe considerar el 

trasplante cardíaco si presentan arritmias ventriculares intratables que producen descompensación 

hemodinámica

 – En los pacientes con MCH no obstructiva y FEY ≥ 50% se puede considerar el trasplante cardíaco si 

persisten con síntomas en CF III-IV NYHA producidos por disfunción diastólica a pesar del tratamiento 

farmacológico óptimo

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 IIa B

 

 IIa B

 

 IIb B

8.4 Endocarditis infecciosa
8.4.a Incidencia
La incidencia de endocarditis infecciosa (EI) en la MCH es baja. En dos estudios multicéntricos efectuados en 
nuestro país en las décadas de 1990 y del 2000 (estudios EIRA) se evidenciaron porcentajes inferiores al 2%422,423. 

Tradicionalmente la EI en pacientes con MCH se encontraba confinada a los pacientes con OTSVI y aumento 
del tamaño de la AI. En un estudio de cohorte en 224 pacientes con OTSVI, la incidencia de EI calculada fue de 
3,8 por 1000 personas/año (IC 95% 1,6-8,9), que se incrementaba a 9,2 por 1000 personas/año (IC 95% 2,5-23,5) 
si presentaban también dilatación de la AI. La localización se observa preferentemente en la válvula anterior de 
la mitral, el septum interventricular o la válvula aórtica102.

8.4.b Endocarditis infecciosa asociada con dispositivos
En una serie reciente en nuestro país, de 12 pacientes con MCH (1,9 % del total) y EI, 7 presentaron afectación 
valvular y 5 en dispositivos intracavitarios (3 MCP y 2 CDI)424. Por lo tanto, en pacientes con EI y MCH existen 
en la actualidad dos poblaciones claramente definidas: la valvular en pacientes con OTSVI y la de dispositivos 
intracardíacos424. Debido a que actualmente el CDI es el único tratamiento eficaz en pacientes con MCH para 
prevención primaria y secundaria de la MS, su colocación ha crecido en forma exponencial. Además, un porcen-
taje de los pacientes con MCH tienen necesidad de un MCP definitivo por enfermedad del sistema de conducción 
y algunos muy sintomáticos con OTSVI refractaria al tratamiento farmacológico pueden requerir marcapaseo 
bicameral para disminuir esta obstrucción. 

8.4.c Indicación de profilaxis antibiótica
Desde el año 2007, los pacientes con MCH y OTSVI fueron retirados de los grupos de riesgo para recibir pro-
filaxis, salvo que tengan material protésico valvular (total o parcial) o hayan tenido una EI previa. Se enfatiza 
principalmente la importancia de una buena higiene y cuidado bucal4,425. En un estudio reciente multicéntrico 
de cohorte se observó que los pacientes con MCH y EI tenían mayor frecuencia de procedimientos dentales e 
infecciones estreptocócicas que aquellos con EI de otra etiología, por lo que sugieren que la profilaxis antibiótica 
podría ser de utilidad426.

9. SITUACIONES ESPECIALES

9.1 Diagnóstico en el deportista
9.1.a Fisiopatología del corazón del deportista
El entrenamiento deportivo, a partir de incrementos crónicos en precarga y postcarga, determina un remodela-
miento cardiaco reversible que incluye hipertrofia, dilatación, variaciones del llenado ventricular y modificaciones 
eléctricas124,427. Por otra parte, las adaptaciones hormonales y del sistema nervioso autónomo contribuyen a las 
manifestaciones clínicas. Todo este proceso se caracteriza por constituir una hipertrofia llamada fisiológica, es 
decir, con capacidad de “restitutio ad integrum” una vez cesado el estímulo. Este proceso adaptativo varía de 
acuerdo con el deporte practicado: los deportes con mayor componente dinámico generan mayores sobrecargas 
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de volumen con incremento de las miofibrillas en serie y aumento del tamaño de la cavidad. Los deportes con alto 
componente de ejercicios isométricos provocan incrementos constantes de la poscarga con tendencia a aumentar 
el espesor de la pared ventricular. Es factible que en la hipertrofia fisiológica del deportista estén involucrados 
otros mecanismos relacionados con modificaciones endocrinas (testosterona, tiroxina, catecolaminas, hormona 
de crecimiento) que podrían influir en el grado de hipertrofia428,429. La actividad física actúa como regulador de 
la expresión de proteínas metabólicas y estructurales en el miocardio y el músculo esquelético, por medio de 
modificaciones en factores de crecimiento y en el nivel de catecolaminas430. La expresión fenotípica de un perfil 
genético determinado podría influir en los cambios estructurales encontrados. En deportistas de resistencia 
aeróbica fue posible demostrar que polimorfismos en el gen M235T de angiotensinógeno estaban asociados con 
la variabilidad de hipertrofia ventricular izquierda que presentaban. Los deportistas homocigotos para el alelo 
T tenían corazones más hipertrofiados431. El entrenamiento incrementa el tono vagal de reposo y disminuye 
el nivel de catecolaminas plasmáticas. Los estudios de variabilidad de frecuencia cardíaca en deportistas han 
demostrado correlaciones entre masa ventricular izquierda e incremento de variabilidad en los dominios del 
tiempo y la frecuencia432,433.

9.1.b Diagnóstico diferencial – corazón del deportista versus MCH
Las modificaciones ECG y ECO detectadas en el examen del deportista pueden plantear dudas diagnósticas con 
la MCH434. El hallazgo en un deportista asintomático con hipertrofia septal en valores limítrofes ubica al depor-
tista en una “zona gris” donde la decisión diagnóstica es prioritaria. Si bien el abandono del deporte por parte 
de un paciente con MCH puede protegerlo contra un evento fatal, la descalificación innecesaria de deportistas 
suele asociarse a problemas psicosociales y económicos de importancia. No existe un método único para aclarar 
el diagnóstico y es necesario tener en cuenta diversas estrategias para distinguir un cuadro del otro. 
– Electrocardiograma: la MCH puede provocar cambios de mayor magnitud que los observados en el corazón del 

deportista. Si bien es cierto que las ondas T negativas de gran voltaje no son compatibles con las modificacio-
nes eléctricas secundarias al deporte, en muchos casos de MCH los cambios eléctricos son leves o no existen. 
Más allá de las modificaciones en las ondas T, la presencia de ondas Q con voltaje superior al 25% de la R, la 
desviación del eje eléctrico a la izquierda o el infradesnivel del segmento ST son hallazgos no habituales en 
el deportista. El ECO o la RMC o ambos son estudios para indicar ante la presencia de ondas T negativas en 
deportistas435.

– Ecocardiograma y resonancia magnética nuclear: en la gran mayoría de los deportistas los espesores del 
septum y la pared posterior del VI se encuentran en límites normales. Algunos de ellos, sin embargo, pueden 
tener incrementos de hasta 15 o 16 mm126,436. La ECO es una herramienta muy útil ya que aporta al diag-
nóstico diferencial entre el corazón del deportista y MCH en tres aspectos definidos: a) el estudio funcional: 
función sistólica y diastólica y sus respectivos índices (normal en el deportista); b) el estudio morfológico: al 
definir espesores y masa permite evaluar la relación entre ambos (habitualmente conservada en el deportista 
y alterada a favor de los espesores en la MCH); c) el estudio de la fibra: dado que el deportista presenta una 
hipertrofia fisiológica y la MCH por definición una patológica, les permite a las diferentes técnicas que analizan 
la fibra (desde el Doppler tisular al strain) establecer criterios de diagnóstico diferencial132,437,438. Sin embargo, 
en valores intermedios, las dudas persisten y no puede tomarse como categórico un valor determinado. La 
RMC es un método de mucha utilidad en el diagnóstico diferencial. La presencia de fibrosis en estudios con 
gadolinio y la identificación de hipertrofias localizadas son elementos importantes para definir el diagnóstico 
definitivo.

–  Desacondicionamiento: fueron descriptas disminuciones de 2 a 5 mm en el grosor parietal después de aban-
donar la práctica deportiva tres meses. Ante casos dudosos puede apelarse a la suspensión transitoria del 
entrenamiento. Sin embargo, esta medida puede resultar muy perjudicial para un deportista de alto rendi-
miento y debería reservarse para casos seleccionados439-440.

– Pruebas de ejercicio cardiopulmonar: los deportistas tienen mayores valores de VO2, pulso de O2 y cifras más 
elevadas de VO2 en el umbral ventilatorio que los pacientes con MCH441. Sin embargo, un deportista en pleno 
período de entrenamiento puede tener valores elevados de VO2 máximo aun siendo portador de una MCH. 

– Aspectos genéticos: la evidencia más significativa para diagnosticar MCH en un deportista es la identificación 
de mutaciones genéticas responsables de esta enfermedad. Sin embargo, las anormalidades son heterogéneas 
y resulta difícil la utilización de métodos de biología molecular como técnica rutinaria en el diagnóstico dife-
rencial442.
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9.1.c Guías para el diagnóstico diferencial entre MCH y corazón de deportista (véase Tabla 24)

Tabla 24. Guías para el diagnóstico diferencial entre MCH y corazón de deportista.

 – Valores de hipertrofia muy pronunciados o patrones de hipertrofia inusuales

 – Cavidad ventricular izquierda < 45 mm

 – Cavidad ventricular izquierda > 55 mm

 – Agrandamiento AI

 – Relación septum/pared posterior en diástole

 – Relación septum/diámetro diastólico del ventrículo izquierdo

 – Velocidad de la onda s Doppler tisular

  Strain y strain rate 

  Torsión ventricular

 – Signos ECG exagerados (HVI, T negativas profundas)

 – Disfunción diastólica

 – Sexo femenino

 – Disminución del espesor con suspensión del entrenamiento

 – Historia familiar o mutación genética

 – VO2 máximo

 Miocardiopatía Hipertrofia   
 hipertrófica fisiológica

 SÍ NO

 SÍ NO

 NO SÍ

 SÍ NO

 > 1,3 < 1,3

 > 0,48 < 0,48

 Disminuida Normal o supranormal

 Disminuido  Normal o supranormal

 Disminuida Normal o levemente ↓ 

 SÍ NO

 SÍ NO

 SÍ NO

 NO SÍ

 SÍ NO

 < 45 ml/Kg/min > 50 mL/kg/min

9.2. Ejercicio y evaluación precompetitiva 
9.2.a Pruebas de ejercicio y miocardiopatía hipertrófica
En la ergometría (PEG) convencional se evalúan capacidad funcional, respuesta de presión arterial al ejercicio 
y presencia de síntomas, modificaciones electrocardiográficas y eventual aparición de arritmias. La prueba de 
ejercicio cardiopulmonar (PECP) permite agregar la evaluación de parámetros respiratorios, útiles en la valo-
ración de potencia y capacidad aeróbicas, y la eficiencia ventilatoria. El ECO preejercicio y postejercicio suma la 
posibilidad de conocer la respuesta contráctil ventricular y la presencia de gradiente intraventricular durante 
el esfuerzo. La RAPAE se asocia con mal pronóstico alejado en menores de 50 años portadores de MCH. Tiene 
valor predictivo negativo como chequeo en pacientes de bajo riesgo3,443. Si bien no es el método de elección para 
el estudio de las arritmias en MCH, puede ponerlas en evidencia aun cuando no fueron detectadas en monito-
rizaciones Holter de 24 horas. La presencia de infradesnivel del ST en esfuerzo tiene escaso valor diagnóstico 
para EAC asociada, aunque podría aportar datos pronósticos444. La PECP tiene utilidad para valorar el grado de 
intolerancia al ejercicio y las causas que la provocan445,446. Los valores de VO2 pico y de VE/CO2 tienen correlación 
positiva con aparición de eventos mayores447-449. El ECO estrés de ejercicio podría ser considerado como el patrón 
oro (procedimiento de referencia) para detectar o cuantificar la OTSVI97,449,450.

9.2.b Recomendaciones para la indicación de pruebas de ejercicio (véase Tabla 25)
9.2.c Examen cardiovascular preparticipativo
La evaluación cardiovascular preparticipativa en deportes tiene como objetivo detectar condiciones predisponen-
tes a una MS o cardiopatías que puedan agravarse con la práctica deportiva. El esquema evaluativo que incluye 
anamnesis detallada, examen físico y ECG de 12 derivaciones en reposo ha demostrado su utilidad en la reduc-
ción de MS en el deporte a expensas, sobre todo, de la detección de MCH451-453. Las recomendaciones expresan 
los estudios mínimos requeridos para lograr un beneficio adecuado con un costo conveniente. En los Estados 
Unidos de Norteamérica, el registro del ECG en el examen precompetitivo no es aconsejado por las sociedades 
científicas454. Las mayores objeciones están puestas en la posibilidad de aumento de costos por falsos positivos del 
ECG y escaso personal especializado en la evaluación del ECG del deportista. Para disminuir los falsos positivos 
se han publicado guías de interpretación del ECG del deportista455. La aplicación de otros estudios como parte 
del chequeo inicial, como el ECO o la PEG, si bien no es desacertada, es preferible reservarla para poblaciones 
especiales con la finalidad de mejorar el costo-beneficio de la evaluación456. Con respecto a las evaluaciones para 
actividades físicas o deportes recreativos, la realización de exámenes no debería ser una barrera para su práctica. 
De tal forma, debería plantearse el examen preparticipativo de acuerdo con la intensidad de los ejercicios que se 
van a realizar, la edad y los antecedentes y eventuales síntomas de los sujetos457. Las evaluaciones en deportistas 
normales podrían repetirse cada 2 o 3 años, según edad y hallazgos, mientras continúen en competencia.
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9.2.d Recomendaciones sobre examen cardioscular preparticipativo
Evaluación inicial (primer escalón) de apto físico cardiovascular para deportes con la finalidad de detección de 
anormalidades cardiovasculares que pudieran incrementar el riesgo de MS o empeorarse por el deporte (véase 
Tabla 26).

Tabla 25. Recomendaciones para la indicación de pruebas de ejercicio en la MCH

 – Se recomienda la PEG en pacientes asintomáticos, sin variables de alto riesgo, como elemento asociado 

en la estratificación pronóstica

 – Se recomienda la PEG en pacientes asintomáticos, sin variables de alto riesgo, que desean realizar 

actividad física recreativa

 – Se recomienda la PEG para determinar la capacidad funcional en pacientes sometidos a tratamientos

 – Se debe considerar PEG en pacientes con síntomas dudosos no asociados a otras variables de alto 

riesgo

 – Se debe considerar PECP como evaluación de pronóstico y como elemento asociado en el diagnóstico 

diferencial entre MCH y corazón de deportista

 – Se debe considerar PECP para evaluar la gravedad y los mecanismos de la intolerancia al ejercicio, así 

como los cambios en la presión sistólica 

 – Se debe considerar el ECO estrés con ejercicio en pacientes sin gradiente intraventricular en reposo 

(o menor de 50 mm Hg) para detección y cuantificación de obstrucción en ejercicio 

 – No se recomienda PEG convencional en deportistas para diagnóstico diferencial entre MCH e hipertrofia 

fisiológica del deportista

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 I B

 I B

 IIa C

 IIa C

 IIa C

 IIa B

 III C

Tabla 26. Recomendaciones sobre examen cardiovascular preparticipativo

 – Se recomienda consulta cardiológica con anamnesis sobre antecedentes cardiovasculares y factores 

de riesgo personales y familiares, historia deportiva y tipo de deporte que se va a realizar

 – Se debe considerar PEG de 12 derivaciones en deportistas mayores de 40 años o mayores de 30 años 

con factores de riesgo coronario para detección de cardiopatía isquémica

 – Se puede considerar ECO-Doppler cardíaco en deportistas de alto rendimiento mayores de 16 años 

con revaluación cada 5 años en los casos normales

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 IIa B

 IIa C

9.2.e Recomendaciones para la práctica deportiva
Si bien la mayoría de las TV sostenidas ocurren fuera del ejercicio intenso y la MS en ejercicio es un evento de 
baja prevalencia en individuos con variables de bajo riesgo, el deporte competitivo podría ser considerado en sí 
mismo un factor de riesgo. No existen aún variables fiables que confirmen la ausencia de riesgo en deportistas 
con hallazgo de MCH. Por esta razón, las guías actuales desaconsejan la participación en deportes competitivos 
de moderada/alta intensidad a individuos con diagnóstico confirmado de MCH y consideran que deportistas con 
probable o inequívoca expresión clínica de MCH no deberían participar en la mayoría de los deportes competi-
tivos (a excepción de aquellos con baja intensidad estática y dinámica). Esta recomendación es independiente 
de la edad, sexo, magnitud de la hipertrofia, mutación sarcomérica, presencia o ausencia de síntomas o de obs-
trucción al TSVI, magnitud de la hipertrofia, presencia o ausencia de realce tardío en la RMC y de eventuales 
intervenciones o tratamientos médicos4,458,459. Con respecto a los deportes recreativos es necesario considerar la 
intensidad de esfuerzo necesaria para su realización y el tipo de ejercicio. Deberían evitarse aquellos deportes 
que requieran cambios bruscos de velocidad con aceleraciones y desaceleraciones en forma inesperada (“acícli-
cos”), así como los que requieren sobrecarga muscular extrema o imposibilidad de controlar las intensidades de 
esfuerzo460 (véase Tabla 27).
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9.3 Detección de enfermedad coronaria concomitante 
9.3.a Diagnóstico de síndrome coronario agudo
El diagnóstico de síndrome coronario agudo (SCA) en la MCH estará marcado por un cambio abrupto en la 
evolución clínica del paciente. Es así como se deberá considerar un SCA ante un paciente previamente asinto-
mático o uno sintomático en una clase funcional estable que cambia su estado a una clase funcional mayor sin 
una condición asociada justificante (infección, arritmia, hipoxemia, etc.). Se deberá evaluar el ECG, siendo de 
utilidad la comparación con trazados previos para identificar cambios (los cambios del ECG pueden ser parte de 
la enfermedad de base), y el uso de los biomarcadores de sufrimiento miocárdico. Cabe destacar que parte de la 
población con MCH presenta niveles basales de biomarcadores en sangre elevados, por lo que se deberán realizar 
dosajes seriados de estos para una correcta identificación de un cuadro coronario asociado92.

9.3.b Indicación de pruebas funcionales
Se desaconsejan las pruebas funcionales para la identificación de la EAC epicárdica concomitante, dado que 
los pacientes con MCH presentan numerosos factores que pueden inducir isquemia miocárdica de esfuerzo, los 
cuales frecuentemente se superponen. 

9.3.c Indicación de cinecoronariografía invasiva (véase Tabla 28)

Tabla 27. Recomendaciones para la práctica deportiva en la MCH

 – Se recomienda que los pacientes con diagnóstico de MCH sean excluidos de competencias deportivas 

de carácter competitivo con posible excepción de deportes de baja intensidad (golf, tiro, billar, bowling, 

arquería) en sujetos sin variables alto riesgo de MS

 – Los deportes recreativos que requieran altas intensidades o cambios bruscos de intensidad no son 

recomendados

 – Los pacientes sin variables de alto riesgo y con PEG normal pueden realizar actividad física recreativa 

de carácter cíclico y de baja intensidad

 – Los pacientes con CDI deben ser excluidos de deportes de contacto

 – Los sujetos con genotipo positivo y fenotipo negativo pueden participar en deportes, con evaluaciones 

periódicas

 – Los pacientes sin variables de alto riesgo y con PEG normal pueden participar en deportes de con-

tacto en forma recreativa, con baja intensidad y volumen y pausas periódicas, si pueden controlar las 

intensidades del esfuerzo y los aspectos psicológicos de la participación

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I C

 I C

 I C

 IIa C

 IIb C

Tabla 28. Indicación de cinecoronariografía invasiva en la MCH

 – Paciente sintomático con o sin OTSVI de alto-moderado riesgo CV (mujeres > 60 años, hombres > 50 

años, con FRCV [HTA, DBT, TBQ, DLP])

 – Disfunción ventricular izquierda (FEy VI ≤ 50%)

 – Pacientes con una intervención programada (miectomía o ASA)

 – Paciente sintomático para angor típico en CF III/IV de la SCC con o sin OTSVI de bajo riesgo CV (mujeres 

< 60 años, hombres < 50 años, sin FRCV [HTA, DBT, TBQ, DLP]) para descartar EAC epicárdica.

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I C

 I C

 I C
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9.3.d Indicación de coronariografía no invasiva (véase Tabla 29)

Tabla 29. Indicación de coronariografía no invasiva en la MCH

 – Paciente asintomático de alto–moderado riesgo CV para descartar EAC epicárdica.

 – Paciente sintomático para dolor precordial atípico o típico en CF I/II/variable de la SCC con o sin OTSVI 

de bajo riesgo CV (mujeres < 60 años, hombres < 50 años, sin FRCV [HTA, DBT, TBQ, DLP]) para 

descartar EAC epicárdica

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 IIb C

 IIb C

9.4 Manejo del paciente con valvulopatías asociadas 
9.4.a Valvulopatía aórtica
Estenosis aórtica (EAo): no es frecuente que un paciente con diagnóstico previo de MCH presente en su evo-
lución cambios degenerativos de la válvula aórtica y gradiente a dicho nivel compatibles con EAo. Más común, 
aunque también poco prevalente, es el hallazgo en un paciente en general añoso, sin antecedentes personales ni 
familiares de MCH, de severa HVI en el ECO, con cambios degenerativos a nivel valvular aórtico compatibles 
con EAo severa. En estos casos se plantea la duda sobre si es solo EAo o combinación de patologías. En general, 
la HVI que acompaña a la EAo no supera los 15 mm y suele ser concéntrica, aunque la evaluación con RMC nos 
ha demostrado que la HVI que acompaña a la EAo no guarda relación con su severidad, y que hasta un 27% de 
los pacientes con EAo evaluados con este método pueden tener un patrón asimétrico de grosor parietal (remo-
delado o hipertrofia), sobre todo si son añosos, hipertensos y con gran espesor parietal por ECO (17 mm o más). 
Asimismo, se ha sugerido que podría haber genotipos relacionados con los causantes de MCH que predisponen 
a esta respuesta de remodelado asimétrico4,461. Por otra parte, un estudio de RMC que evaluó pacientes con HVI 
secundaria a EAo y a MCH demostró que la fibrosis (realce tardío) es infrecuente en la HVI secundaria a EAo, 
excepto cuando es muy marcada (espesor septal mayor de 18 mm)462. Asimismo se ha informado presencia de 
MAS en la EAo que complica la evaluación de los gradientes valvulares. Hecho el diagnóstico de EAo severa, la 
indicación quirúrgica es la habitual (síntomas o disfunción del VI)463,464. Dada la poca casuística, resulta contro-
vertida la realización concomitante de miectomía, en un intento de suprimir la aparición de gradiente subaórtico 
que estaba latente y se expresa luego del reemplazo valvular y, por otra parte, mejorar la función diastólica y 
disminuir la masa y la HVI en el posoperatorio alejado. Al respecto, un trabajo italiano reciente mostró que la 
miectomía asociada es segura y mejoró los parámetros ecográficos de función diastólica465.
Insuficiencia aórtica (IAo): la IAo de grado leve es común, probablemente secundaria a la obstrucción suba-
órtica. Las formas moderadas a severas son menos frecuentes, en general por enfermedad degenerativa valvular 
concomitante, posendocarditis o por presencia de mecanismo asociado como membrana subaórtica. La evaluación 
e indicación de tratamiento es similar a otras formas de IAo, aunque el tamaño del VI en la MCH no correlaciona 
con la severidad de la IAo4,463,464.

9.4.b Valvulopatía mitral
Insuficiencia mitral: las alteraciones del aparato valvular mitral integran los hallazgos habituales de la MCH 
y pueden considerarse parte de su expresión fenotípica. Estos incluyen hipertrofia y/o implantación anómala de 
los músculos papilares (anterior e interno), elongación de los velos de la válvula mitral y/o presencia de tejido 
mitral accesorio, entre otros94,95. La insuficiencia mitral (IM) y la obstrucción dinámica del VI secundaria a MAS 
de la VM son las consecuencias de estas alteraciones y no exclusivamente secundarias al efecto Venturi. El MAS 
se observa en forma espontánea en un 30 a 35% de los pacientes con MCH y OTSVI; ambos son directamente 
proporcionales96. La IM funcional asociada al MAS suele ser de grado leve a moderado, se dirige habitualmente 
a la pared libre de la AI y está relacionada con la modificación de la zona de coaptación, especialmente de la 
valva anterior mitral, acompañada frecuentemente por el aumento de la longitud de los velos valvulares con 
desplazamiento del punto de coaptación de ambas valvas hacia el cuerpo de estas, a la vez que deja libre el borde 
que entonces se flexiona y produce el contacto de los velos de la VM y/o parte de su aparato subvaluar con el 
miocardio septal anterior, durante una fracción variable de la sístole. La longitud de la valva anterior mitral/
diámetro del TSVI > 2 es significativamente más común entre pacientes con gradiente ≥ 30 mm Hg. En la 
práctica clínica existe una amplia heterogeneidad en la severidad de la IM aun con gradientes equivalentes; esta 
variabilidad se relaciona con la longitud y movilidad del músculo papilar posterior y sus cuerdas93,95,466. La IM es 
secundaria a alteraciones en el aparato valvular mitral en el 15% de los pacientes como consecuencia de altera-
ciones estructurales o dinámicas en los velos valvulares, en el aparato cordal o en el número y características de 
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los músculos papilares. El MAS contribuye con el origen de la IM. El tratamiento de la IM requiere plástica o 
reemplazo valvular mitral cuando la estructura del aparato valvular está alterada. Cuando la IM tiene su origen 
en el MAS puede corregirse únicamente con la miectomía465,467.

9.4. c Recomendaciones para pacientes con valvulopatías asociadas (véase Tabla 30)

Tabla 30. Recomendaciones para pacientes con MCH que tienen valvulopatías asociadas

 – RVAo en paciente con EAo severa sintomática (espontáneos o provocados)

 – RVAo en paciente con EAo severa asintomática con disfunción del VI (FEy < 50%)

 – RVAo en paciente con IAo severa sintomática

 – RVAo en paciente con IAo severa asintomática con disfunción del VI (FEy < 50%) 

 – Cirugía de la IM severa orgánica (plástica por sobre reemplazo VM) sintomática o asintomática con 

disfunción del VI (FEy < 60%)

 – Debe considerarse la posibilidad de miectomía agregada al RVAo en la EAo severa con HVI marcada 

y asimétrica

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I C

 I C

 I C

 I C

 

 IIb C

9.5. Embarazo
9.5.a Manejo del embarazo 
El embarazo es bien tolerado y seguro en la mayoría de las pacientes con MCH; la mortalidad materna es baja 
pero más alta que en la población general3,4,468,469. Las pacientes asintomáticas, sin gradiente, con buena función 
sistodiastólica ventricular en general cursan el embarazo sin complicaciones (la morbilidad aproximada es del 
5%)468-470. Las pacientes con gradiente intraventricular ≥ 50 mm Hg, en reposo o provocado, no controlado por 
tratamiento farmacológico, deberían contar con la asistencia de un equipo de alto riesgo materno-fetal y la estrecha 
colaboración de un médico cardiólogo3,4,468-474 . El antecedente de miectomía, ASA o implante de CDI no contra-
indica el embarazo, pero se debe evaluar cada caso en particular470-476. Las pacientes que están bien controladas 
con betabloqueantes no deben suspender esta medicación durante el embarazo, pero deben tener un cuidadoso 
control del desarrollo fetal (potencial bradicardia fetal, mayor retardo de crecimiento, hipoglucemia, etc.)3,4,470. 
La anticoagulación se indica en pacientes que presentan FA, IC o alguna complicación trombótica3,4. Los nuevos 
anticoagulantes orales están proscriptos. El ECO fetal no se recomienda de rutina debido a que la expresión fetal 
de MCH es muy baja; sólo está indicado en aquellos casos de síndromes o enfermedades metabólicas3,4.

9.5.b Manejo del parto 
La mayoría de las pacientes con MCH pueden sobrellevar el parto por vía natural. Las pacientes con IC, arrit-
mias, gradiente intraventricular severo o anticoaguladas tienen indicación de cesárea3,4,472. Se debe continuar 
con un control estricto de la madre dentro de las 48 horas posteriores al parto, debido a que los grandes cambios 
de volumen que se producen durante ese período pueden conducir a EAP3,4,473,474.

9.5.c Asesoramiento durante la preconcepción 
Si uno de los miembros de la pareja tiene diagnóstico de MCH se recomienda asesoramiento genético antes de la 
concepción4,468,472,473. La mujer debe recibir información sobre los riesgos potenciales del embarazo y se aconseja 
desalentar la gestación en las situaciones de más alto riesgo, como es el caso de las pacientes de mayor edad, 
OTSVI importante, DS con FEy ≤ 50% o disfunción diastólica severa, y en aquellas con mayor riesgo de MS3,4,385. 
La evaluación de riesgo debe realizarse antes de la concepción, usando la clasificación modificada de la Organi-
zación Mundial de la Salud4,468 (véase Tabla 31).

9.5.d Anticoncepción 
Los métodos anticonceptivos de barrera son los menos eficaces. Los anticonceptivos orales con derivados de 
estrógenos están contraindicados en aquellas pacientes con arritmia, IC o episodio previo de trombosis3,4,468. Los 
derivados con progestágenos pueden provocar retención de líquido. Las combinaciones en bajas dosis son efica-
ces. Pueden indicarse dispositivos intrauterinos, pero deben implantarse en medio hospitalario y bajo control 
cardiológico a causa del riesgo de reacciones vasovagales durante su implante3,4.
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9.5.e Recomendaciones en el embarazo y en el parto (véase Tabla 32)

Tabla 31. Clasificación modificada de la OMS del riesgo cardiovascular materno en la MCH

 I

 

 II

 

 III

 

 IV

Clase de riesgo Riesgo de embarazo Aplicado a pacientes con MCH

Sin riesgo detectado de mortalidad materna. Sin 

morbilidad materna o con morbilidad materna leve

Aumento leve del riesgo de mortalidad o aumento 

moderado de la morbilidad materna

Riesgo de mortalidad elevado.

Morbilidad severa

Riesgo de mortalidad extremadamente alta o severa 

morbilidad materna; contraindicación de embarazo 

– 

– La mayoría de las pacientes con MCH

– OTSVI leve a moderada

– Asintomática con medicación o sin ella

– Arritmia bien controlada

– Función sistólica conservada o disfunción  leve

– Operada, tratada con ASA, implante de CDI

– DS del VI moderada

– Insuficiencia cardíaca o arritmias a pesar de la 

medicación óptima

– DS del VI severa

– OTSVI sintomática severa

Tabla 32. Recomendaciones en el embarazo y en el parto para pacientes con  MCH

 – Se recomienda que todas las mujeres en edad fértil tengan una evaluación de riesgo de embarazo*

 – Se recomienda que todas las mujeres en edad fértil reciban asesoramiento sobre  anticoncepción 

segura y eficaz

 – Se recomienda que todas las parejas reciban asesoramiento y consejo genético sobre la probabilidad 

de transmisión de la enfermedad a la descendencia

 – Las pacientes que están bien controladas con betabloqueantes no deben suspender esta medicación 

durante el embarazo (se recomienda preferentemente metoprolol)

 – Se recomienda que las pacientes que desarrollen síntomas durante el embarazo inicien tratamiento 

con betabloqueantes (preferentemente metoprolol)

 – Se recomienda que las pacientes que reciban tratamiento con betabloqueantes tengan un estricto 

control de la potencial bradicardia fetal u otras complicaciones relacionadas con el tratamiento

 – El parto vía natural y programado está recomendado como primera opción para la mayoría de las 

pacientes

 – El parto por cesárea está recomendado en las pacientes de mayor edad, OTSVI importante, IC y en 

aquellas con mayor riesgo de MS

 – Se recomienda que tanto el parto por vía natural como la cesárea se realicen con estrecha monitori-

zación obstétrica y cardiológica materno-fetal

 – El seguimiento cardiológico de las pacientes se recomienda una vez por trimestre en ausencia de 

complicaciones

 – Se recomienda que las pacientes sintomáticas (con riesgo II y III de la clasificación modificada de la OMS) 

se evalúen en centros materno-infantiles con servicio de cardiología, en forma mensual o bimestral

 – Se recomienda que los tratamientos de fertilidad se realicen en pacientes con riesgo II, pero deben 

evitarse en el grupo de riesgo III de la clasificación modificada de la OMS

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I C

 I C

 IIa C

 I C

 I C

 I C

 

 I C

 I C

 I C

 I C

 I C

9.6 Evaluación prequirúrgica y anestesia
9.6.a Evaluación de riesgo en cirugía no cardíaca  
La estimación de riesgo de los pacientes con MCH destinados a intervenciones quirúrgicas dista de la evaluación 
convencional, dado que −como se comentó previamente− la MCH es una entidad con gran variabilidad en la 
expresión fenotípica y, por lo tanto, puede tener manifestaciones fisiopatológicas diferentes477,478. Por ese motivo, 
en la evaluación de riesgo de un paciente con MCH que será sometido a cirugía no cardíaca se debe tener en 

* Puede utilizarse la escala de riesgo modificada de la Organización Mundial de la Salud (OMS) (Tabla 31).
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cuenta: a) la forma de presentación y gravedad de la cardiopatía, b) la clase funcional, c) el nivel de complejidad 
del procedimiento que se llevará a cabo; d) el grado de urgencia de la intervención quirúrgica478. Cuando la cirugía 
se realiza en forma programada se deberá evaluar la presencia de OTSVI mediante un ECO-Doppler cardíaco 
color, pues en dicha condición el corazón es más susceptible a la disminución de la precarga que se produce 
durante la inducción y el mantenimiento anestésico. La evidencia disponible sobre riesgo perioperatorio en la 
MCH es escasa y se basa en estudios no aleatorizados que incluyeron cohortes pequeñas y con resultados no 
concluyentes474,479-484 (véase Tabla 33).

9.6.b Anestesia 
En un paciente con MCH que será sometido a una cirugía no cardíaca se recomienda administrar premedicación 
con ansiolíticos porque existe un aumento de la estimulación simpática como consecuencia de la laringoscopia, 
intubación y el estrés quirúrgico. Durante la anestesia y todo el perioperatorio se deberá tener como objetivo 
mantener una poscarga controlada, ritmo sinusal/sincronía AV con frecuencias cardíacas bajas y una precarga 
normal a alta, a fin de no acrecentar o generar la aparición de gradiente en el TSVI482-484. Ante situaciones de 
hipotensión se deberá corregir la precarga (expansión con cristaloides, posición de Trendelenburg para favorecer 
el retorno venoso) y administrar fármacos que aumenten la resistencia vascular sistémica sin ocasionar mayor 
obstrucción ventricular y sin aumentar la contractilidad y la frecuencia cardíaca como lo hacen, por ejemplo, la 
fenilefrina o la vasopresina485. Se deben evitar los diuréticos y los agentes inotrópicos a fin de no generar la apari-
ción de gradiente intraventricular. De presentar gradiente obstructivo de novo y mantenerse el paciente estable, 
se puede considerar el uso de betabloqueantes intravenosos como el esmolol de corta duración, el metoprolol o el 
labetalol. Ante un paciente que presenta episodios intraoperatorios de FA y se encuentra hemodinámicamente 
estable se recomienda el control de la frecuencia con betabloqueantes o bloqueantes cálcicos como verapamilo o 
diltiazem, junto con la corrección de factores predisponentes como lo son las alteraciones hidroelectrolíticas, el 
aumento exagerado de la poscarga o una precarga baja que conlleven una falla diastólica482,486. Si bien algunos 
autores sugieren realizar CVE temprana, recomendamos controlar el ritmo con CVE solamente cuando el pa-
ciente presente signos de descompensación hemodinámica474,486. En los pacientes con un dispositivo implantado 
(MCP/CDI) se recomienda reprogramarlo a modo de frecuencia fija y anular la función de desfibrilador. Para 
esto se debería realizar una reprogramación del dispositivo previa a la intervención o colocar un imán externo 
sobre el generador. Se deberá limitar el uso de electrobisturí bipolar, y sus circuitos deberán estar alejados del 
generador dado que esta señal se puede interpretar erróneamente como actividad ventricular/arritmia, lo cual 
podría provocar inhibición de la función de MCP o una descarga inapropiada del CDI487. Se recomienda una re-
programación del dispositivo en la recuperación anestésica inmediata. En el caso de una paciente que requiera 
un parto por cesárea, ya sea por indicación obstétrica o cardiológica, si bien habitualmente se realiza anestesia 
general, también se han comunicado casos de anestesia peridural482,488. Los pacientes con MCH no tienen indica-
ción de realizar profilaxis antibiótica preoperatoria de acuerdo con el consenso SAC 2015 de valvulopatías. Sin 
embargo, dicha profilaxis debe ser considerada en el caso de que el paciente tenga una valvulopatía asociada 
(véase sección 8.4)489 (véase Tabla 33). 

9.6.c Recomendaciones para evaluación prequirúrgica y anestesia (véase Tabla 33)

9.7 Diagnóstico y tratamiento de la miocardiopatía hipertrófica en pediatría
9.7.a Estudio genético en pacientes pediátricos
La MCH suele seguir un patrón de herencia autosómico dominante, es decir que los hijos de un individuo afectado 
tienen 50% de riesgo de heredar la enfermedad independientemente del sexo. Cuando una mutación patogénica 
se detecta en un familiar afectado, el estudio genético predictivo permite identificar a los portadores asintomá-
ticos de esa mutación (quienes podrían o no desarrollar la enfermedad más adelante), así como a quienes no 
son portadores de la mutación encontrada en la familia descartando la enfermedad. Como en otras cuestiones 
de la salud de sus hijos, los padres son responsables por ellos y tienen la autoridad para tomar decisiones en su 
nombre; el asesoramiento genético es fundamental y debe realizarse siguiendo protocolos a partir de un enfoque 
multidisciplinario guiado por el concepto de los “mejores intereses del niño”, que conlleva la importancia que el 
“consentimiento informado” tiene en adultos1,3,4,490-492. 

En ausencia de estudios aleatorizados, esta sección provee recomendaciones basadas en su mayoría en opi-
niones de expertos490-502 (véanse Tabla 34 y Tabla 35).

9.7.b Indicación de tratamiento farmacológico o invasivo, o ambos, en niños.
Los objetivos del tratamiento en esta población están destinados a mejorar la calidad de vida aliviando los síntomas 
y a estratificar el riesgo de MS para prevenir su ocurrencia501. Las recomendaciones son empíricas y por consenso 
por falta de estudios prospectivos aleatorizados controlados503. En niños mayores se desaconsejan actividades 
físicas exageradas o exhaustivas. En presencia de síntomas se utilizan betabloqueadores o antagonistas del calcio 
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como el verapamilo246. No se aconseja el uso combinado y tampoco el verapamilo en presencia de obstrucción 
importante e HTP por el riesgo de EAP. La disopiramida no se encuentra disponible en nuestro país, pero sí se 
usa con frecuencia en hospitales pediátricos de otros países del mundo con buenos resultados502-504. Por el mal 
pronóstico en presentación temprana (neonato y lactante) se aconseja el tratamiento farmacológico aún en casos 
asintomáticos505. Los pacientes que evolucionan con DS deben tratarse de acuerdo con las guías para IC384,385,396,408. 
Los tratamientos invasivos se reservan para las MCH sintomáticas. Si bien el procedimiento de referencia (gold 
standard) es la cirugía con miomectomía extendida1, esta no es posible en niños pequeños puesto que el abordaje 
se realiza a través de la válvula aórtica, lo que impide una cirugía satisfactoria que sí puede efectuarse en niños 
mayores506. La ASA no es aconsejable en pediatría507. Si la respuesta al tratamiento farmacológico es pobre y 
están presentes las limitaciones de la edad, puede utilizarse el marcapaseo DDD, aunque controvertido, pero 
con resultado favorable en un razonable número de pacientes508. Para quienes han evolucionado con DS o tienen 
formas restrictivas severas se debe considerar el trasplante cardíaco si persisten con síntomas en CF III-IC NYHA 
a pesar del tratamiento médico óptimo415,417 (véase Tabla 36) .

9.7.c Riesgo de muerte súbita e implante de cardiodesfibrilador en niños
En lactantes y niños, la mortalidad por causas cardíacas es infrecuente y la prevalencia es similar para las MS y 
las no súbitas501. En adolescentes y adultos jóvenes con MCH, en cambio, la MS por TV o FV es predominante, 
sobre todo en jóvenes deportistas454. Este es el fundamento para desalentar la práctica de deportes intensos y a 
nivel competitivo (véase sección 9.2). Se han informado muchos factores de riesgo pero pocos han sido confir-
mados en los niños, y la estratificación de riesgo de MS en niños por lo tanto difiere de la utilizada en pacientes 
adultos509,510. El estudio genético, que se pensó iba a permitir determinar evolución y pronóstico y así estratificar 
el riesgo de MS, hasta ahora tampoco permite esto por ser una enfermedad de manifestación muy heterogénea 
genética y fenotípicamente. Maron y col.510,511 sugieren como factores de riesgo de MS: a) paro cardíaco o taqui-
cardia ventricular sostenida, b) historia familiar de MS, c) HVI masiva (≥ 30 mm o ≥ Z-score 6), d) síncope de 
causa desconocida, e) episodios de TVNS en Holter ambulatorio y f) RAPAE. Este último punto sería aplicable 
a adolescentes. El score (puntaje) de riesgo publicado en las Guías 2014 de la ESC no es aplicable, porque no ha 
sido validado en pacientes menores de 16 años4,70. El CDI es el único tratamiento que ha demostrado extender la 
sobrevida en esta cardiopatía512,513. Sin embargo, el sinnúmero de complicaciones que presentan estos dispositi-
vos en esta edad son la causa principal para evaluar cuidosamente la indicación de un CDI en este grupo etario. 
Por otra parte, es muy importante que se informe al niño/adolescente (en el nivel del entendimiento y contexto 

Tabla 33. Recomendaciones para evaluación prequirúrgica y anestesia en la MCH

 – Se recomienda que en el caso de una cirugía no cardíaca de urgencia se extremen las medidas de 

monitorización intraoperatoria y perioperatoria

 – Se recomienda que la cirugía se lleve a cabo con monitorización electrocardiográfica continua dado 

que estos pacientes tienen riesgo incrementado de presentar arritmias supraventriculares y ventriculares

 – Se puede considerar la realización de un ECO-Doppler cardíaco color a todo paciente con MCH que 

tenga programada una cirugía no cardíaca (en situación clínica estable y sin riesgo de vida)

 – Durante la anestesia es aconsejable tener como objetivos mantener una poscarga controlada, ritmo 

sinusal/sincronía AV con frecuencias cardíacas bajas y una precarga normal a alta a fin de no acrecentar 

o generar la aparición de gradiente en el TSVI

 – Es aconsejable evitar los diuréticos y los agentes inotrópicos a fin de evitar la aparición de gradiente 

intraventricular

 – En el caso de que durante la anestesia se genere gradiente obstructivo de novo y si el paciente se 

mantiene estable, se puede considerar el uso de betabloqueantes intravenosos como el esmolol de 

corta duración, el metoprolol o el labetalol

 – Se puede considerar el inicio de betabloqueantes o bloqueantes cálcicos no dihidropiridínicos o ambos, 

antes de una intervención quirúrgica programada en pacientes con MCH con OTSVI y/o síntomas 

 – Ante episodios de FA intraoperatoria en un paciente estable hemodinámicamente es aconsejable el 

control de la frecuencia con betabloqueantes o bloqueantes cálcicos, y realizar CVE para control del 

ritmo ante los primeros signos de descompensación hemodinámica

 – En el caso de que el paciente tenga un dispositivo implantado (MCP/CDI) es aconsejable reprogramarlo 

a modo de frecuencia fija y anular la función de desfibrilador, y luego reprogramar el dispositivo en 

la recuperación anestésica inmediata 

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I C

 IIb C

 IIb C

 IIb C

 IIb C

 IIb C

 IIb C

 IIb C
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personal) y a su familia, sobre los beneficios y eventuales complicaciones relacionados con el CDI4,514. Un estudio 
no aleatorizado no controlado mostró beneficio en sobrevida en MCH asociada a TV en pacientes tratados con 
amiodarona515. En niños o adolescentes se puede considerar el tratamiento con dicha droga como puente al CDI, 
en aquellos en el que el CDI estuviera desaconsejado o en pacientes con CDI que tienen arritmias frecuentes 
(véase Tabla 37).

9.7.d Recomendaciones en pediatría (véanse Tablas 34 a 37)

Tabla 34. Recomendaciones sobre estudio genético en pacientes pediátricos

 – Se recomienda el asesoramiento genético adecuado al nivel de entendimiento y contexto personal 

del niño/adolescente tanto para él, si es caso índice, como para la familia cuando la MCH no puede 

ser explicada por causas genéticas

 – Se recomienda que el asesoramiento genético sea realizado por profesionales entrenados en estas 

tareas trabajando en conjunto con un equipo multidisciplinario de especialistas

 – En niños con MCH que son el único caso índice en la familia, después de un minucioso asesoramiento 

genético, el estudio genético (EG) se recomienda para detectar una mutación patogénica específica, 

si esto pudiera beneficiar a otros familiares potencialmente afectados

 – En niños asintomáticos podría recomendarse el EG predictivo (EGP) cuando una mutación patogénica 

fue previamente identificada en un familiar adulto de primer grado con firme diagnóstico de MCH

 – En niños asintomáticos, el EGP podría recomendarse a partir de los 10-12 años. Antes de esa edad, el 

EGP en niños asintomáticos debe discutirse caso por caso basado en las circunstancias personales del 

niño y del contexto (familias con fuerte historia de MS o presencia de enfermedad grave en edades 

tempranas) 

 – Cuando una mutación patogénica fue detectada en la familia de un paciente con MCH, en niños con 

síntomas o sospecha clínica de presencia de la enfermedad, el EG podría considerase antes de los 10 

años basado en un cuidadoso análisis caso por caso

 – En niños asintomáticos portadores de una mutación patogénica familiar se recomienda que la evalua-

ción cardíaca inicial incluya además un ECG, un ECO, un Holter de 24 h y una prueba ergométrica

 – En niños asintomáticos portadores de una mutación patogénica familiar se recomienda que los con-

troles cardiológicos que incluyan al menos un ECG y un ECO sean anuales entre los 10 y los 21 años 

de edad

 – En niños asintomáticos que no son portadores de la mutación patogénica familiar, los controles car-

diológicos no serían necesarios; sin embargo, debe alertarse que una nueva consulta es necesaria en 

caso de que el niño presente síntomas o si algún nuevo dato relevante aparece en la familia

 – Cuando no se identifica una mutación patogénica en un paciente adulto con MCH, se recomienda 

que los niños familiares de primer grado sean evaluados con un ECG y un ECO por año entre los 10 

y los 21 años de edad 

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I B

 

 IIa B

 IIa B

 

 IIa C

 IIa C

 

 IIb C

 IIa C

 IIa B

 

 IIa C

 IIa C

9.8 Seguimiento de los pacientes y sus familiares
9.8.a Recomendaciones para el seguimiento
Se recomienda que los pacientes con MCH tengan un seguimiento de por vida para pesquisar cambios en la 
sintomatología, evidenciar la aparición de arritmias o trastornos en la conducción, objetivar la presencia de 
deterioro de la función del VI y el aumento del gradiente en el TSVI y re-estratificar el riesgo de MS en forma 
periódica18,493,499,516. Dado que la MCH es una cardiopatía familiar, es importante tener presente que el segui-
miento de los familiares también se debe realizar en forma periódica porque, como se comentó previamente, 
existen mutaciones genéticas que tienen penetrancia tardía y por lo tanto se expresarían clínicamente en etapas 
avanzadas de la vida18,66,406,499. En las familias que pueden acceder a estudio genético se puede considerar el alta 
en el seguimiento de aquellos familiares que no tienen evidencia de la mutación genética que se identificó en 
el caso índice, siempre después de una revisión clínica que incluya ECG y ECO normales. Esta práctica evitará 
errores clínicos en aquellas familias con mutaciones adicionales que no fueron detectadas en el estudio del caso 
índice18,66,406,499. El resto de los fundamentos para indicar el seguimiento del caso índice y sus familiares se ha 
desarrollado extensamente en este Consenso, motivo por el cual en este ítem nos hemos limitado a hacer la 
siguiente tabla de recomendaciones a modo de resumen final (véase Tabla 38).
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Tabla 35. Recomendaciones de estudio genético en situaciones pediátricas particulares

 – Cuando la MCH se acompaña de hallazgos atípicos sugestivos de una miocardiopatía provocada por 

una entidad poco frecuente (Fabry, amiloidosis familiar, Danon, etc.), el EG se recomienda después 

de una detallada evaluación clínica y asesoramiento genético independientemente de la edad, dado 

que la confirmación diagnóstica puede tener implicaciones directas en el tratamiento 

 – Actualmente no existen tratamientos guiados por algún tipo de mutación específica, por lo tanto el 

EG no debe recomendarse con fines terapéuticos

 – El análisis molecular post mórten (necropsia) puede ser considerado en el paciente pediátrico inde-

pendientemente de la edad cuando él/ella es el único paciente con MCH dentro de la familia 

 – En la mayoría de los niños con diagnóstico definitivo de MCH, el EG no está recomendado para 

confirmar la enfermedad

 – El EG no debe recomendarse sistemáticamente para estratificación de riesgo o pronóstico en pacientes 

pediátricos con MCH (solo podría ser considerado en pacientes seleccionados luego de una detallada 

evaluación clínica por un equipo multidisciplinario de expertos)

 – En pacientes pediátricos asintomáticos portadores de una mutación patogénica en quienes no hay 

evidencia de HVI por ECO por RMC, en ausencia de historia familiar de MS, la participación en deportes 

competitivos debería ser individualizada y determinada por un equipo multidisciplinario de expertos

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 IIa B

 III B

 IIa C

 III C

 III C

 IIa C

Tabla 36. Recomendaciones para tratamiento farmacológico o invasivo, o ambos, en niños

 – Se pueden considerar betabloqueantes o verapamilo en niños con OTSVI en reposo o provocada, 

pero deben vigilarse cuidadosamente los posibles efectos adversos, como fatigabilidad, alteración en 

el rendimiento escolar o depresión

 – Se puede considerar la miectomía septal quirúrgica en un centro con experiencia, en aquellos pacientes 

pediátricos con una OTSVI en reposo ≥ 50 mm Hg refractario al tratamiento farmacológico  

 – En los niños o adolescentes que evolucionan con DS (FEy < 50%) se debe considerar el trasplante 

cardíaco, si persisten con síntomas en CF III-IV a pesar del tratamiento médico óptimo

 – En los niños o adolescentes con MCH no obstructiva y FEY ≥ 50% se puede considerar el trasplante 

cardíaco, si persisten con síntomas en CF III-IV NYHA producidos por disfunción diastólica a pesar del 

tratamiento farmacológico óptimo

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 IIb C

 IIb C

 IIa B

 IIb B

Tabla 37. Recomendaciones para implante de un cardiodesfibrilador en niños

 – Se debe informar al nivel de entendimiento y contexto personal del niño/adolescente y a su familia sobre 

calidad de vida, riesgo de descargas inapropiadas, complicaciones con el implante y las implicaciones 

ocupacionales y psicosociales de un paciente con un CDI

 – Se recomienda el implante de CDI en sobreviviente de un paro cardíaco con TV o FV documentada, 

o TV sostenida documentada con síncope o descompensación hemodinámica y una expectativa de 

vida > 1 año

 – Se debe considerar el implante de un CDI en niños con dos o más factores de riesgo clínicos pediátricos 

mayores de MS

 – Se puede considerar el implante de un CDI en niños con un solo factor de riesgo clínico pediátrico 

mayor de MS

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I B

 IIa C

 IIb C
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Tabla 38. Recomendaciones para el seguimiento de pacientes con MCH y sus familiares

 – Se recomienda que los pacientes con MCH tengan un seguimiento de por vida realizando una consulta 

con cardiología clínica cada 6 meses o en intervalos más cortos en el caso de que manifiesten nuevos 

síntomas, deterioro de la función del VI, arritmias o aumento significativo de la OTSVI  

 – Se recomienda que en cada una de las consultas de rutina se realice una reestratificación del riesgo 

de MS

 – Se recomienda realizar un ECG de 12 derivaciones y un ECO por año, o en intervalos más cortos en 

el caso de que el paciente manifieste nuevos síntomas

 – El paciente que fue sometido a miectomía o ASA debe ser evaluado con ECG, ECO y Holter entre el 

primero y tercer mes posterior al procedimiento invasivo y luego a los 6-12 meses durante el segui-

miento 

 – Se recomienda un Holter por año en el paciente asintomático 

  Se recomienda Holter de 48 h c/6 meses en pacientes en RS y AI ≥ 45 mm.                                                                                                                                     

El Holter está indicado en pacientes con palpitaciones o síncope

 – En pacientes estables se puede considerar realizar RMC cada 5 años y cada 2 a 3 años en pacientes 

con aneurismas apicales, progresión de los síntomas, deterioro en la capacidad funcional y/o de la 

función del VI evaluada por otros métodos

 – Para el cribado clínico de los familiares de primer grado de pacientes con MCH se debe considerar 

realizar un ECG y un ECO por año entre los 10 y 21 años de edad, y cada 2-5 años en los mayores de 

21 años. En los < 10 años de edad es opcional a menos que desarrollen síntomas, exista historia familiar 

de MS prematura o complicaciones adversas, exista sospecha clínica de HVI o practique deportes de 

alto rendimiento

 – Sí se identifica una mutación genética en el caso índice, se recomienda luego hacer un cribado genético 

en cascada de los familiares. El miembro de la familia que esté afectado por la misma mutación debe 

tener un seguimiento de por vida

 – Los familiares que no sean portadores de la mutación causal podrán recibir el alta después de al menos 

una evaluación clínica con ECG y ECO normales. Deberían ser revaluados si aparecen nuevos síntomas 

o aparece nueva información genética en la familia

 – Sí no se identifica una mutación en el caso índice a pesar de un estudio genético completo, se debe 

continuar con el seguimiento clínico de los familiares, sumado a un ECG y un ECO en forma periódica

Recomendación Clase Nivel de   
  evidencia

 I C

 I C

 I C

 IIa C

 I C

 IIb C

 IIa C

 

 I B

 IIa B

 IIa C
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10.  MATERIAL SUPLEMENTARIO

Etiologia Enfermedad Fisiopatología Síntomas, signos y ECG Ecocardiografía Resonancia magnética Laboratorio y  patología Genes

    afectación de otros

    órganos 

Tabla 39. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales 

Causa más fre-

cuente de MCH

(40-60%)4 

Contractilidad anormal, 

alteraciones en la sensi-

bilidad y ciclo del calcio, 

incremento de fibrosis 

intersticial, alteración 

en el sensado de estrés 

biomecánico, anormal 

homeostasis energética, 

disfunción microvascu-

lar517

La afectación es predo-

minantemente cardíaca. 

Los pacientes en los que 

se identifican mutaciones 

sarcoméricas tienen más 

disfunción microvascular 

y fibrosis miocárdica518. 

Las manifestaciones clí-

nicas dependerán del 

grado de disfunción 

diastólica y/o sistólica, y 

de la presencia o no de 

OTSVI3,4

HVI, alteraciones 

del segmento 

ST, de la onda 

T  y  ondas  Q 

patológicas que 

pueden prece-

der a la aparición 

de la HVI

El ECO detecta la presencia, 

distribución y severidad de la 

hipertrofia.

Detecta y cuantifica las dos 

formas de obstrucción, la 

subaórtica (más frecuente) 

y la medioventricular (5%) 

Determina el grado de dis-

función diastólica. Evalúa 

las anormalidades asociadas 

de la válvula mitral y de los 

músculos papilares

↑ del espesor parietal en 

uno o más segmentos (≥ 

15 mm) del VI con o sin ↑ 

de la masa ventricular3,4,17. 

Las formas asimétricas son 

frecuentes y comprometen 

en general el septum o la 

región apical. Las formas 

asimétricas septales pueden 

derivar en obstrucción diná-

mica del VI193,213,216,519-521. El 

realce de gadolinio expresa 

fibrosis en general en los 

segmentos de > espesor con 

un patrón focal intramiocár-

dico193,519-521***

Cifras elevadas de BNP, NT-

pro-BNP, troponina T se 

asocian con eventos cardio-

vasculares80,96

Anatomía patológica: hiper-

trofia de los miocardiocitos, 

desorganización miofibrilar y 

fibrosis intersticial

MYH7

MYBPC3

TNNC1

TNNT2

TNNI3

ACTC1

MYL2

MYL3

TPM1

Transmisión autosó-

mica dominante

SA
R

C
O

M
ÉR

IC
A

S
Er

ro
re

s 
co

n
g

. M
et

ab
o

lis
m

o

↓ o actividad ausente 

de la enzima a-GAL 

(a-galactosidasa A). No 

se catabolizan glicoes-

fingolípidos de mem-

brana, sobre todo Gb3 

(globotriaosilceramida) 

y liso-Gb3, los cuales se 

depositan en piel, cora-

zón, riñón, SNC, nervios 

periféricos y vasos san-

guíneos19-23,522

Acroparestesias, an-

gioqueratomas, córnea 

verticilata, intolerancia 

al frío y calor, hipohi-

drosis, dolores abdomi-

nales. Los pacientes en 

etapas avanzadas de la 

enfermedad (HVI severa 

y evidencia de fibrosis por 

RMC), tienen mayor tasa 

de eventos fatales y no 

fatales (ACV, IC, MS)523

PR corto, HVI, 

HVD, en fases 

avanzadas tras-

tornos de con-

ducción progre-

sivos y arritmias 

ven t r i cu l a r e s 

graves que pue-

den requerir CDI  

MCH simétrica, compromiso 

biventricular, FSVI conserva-

da, hipertrofia de músculos 

papilares. Dilatación leve 

de la aorta e insuficiencias 

valvulares leves. El strain lon-

gitudinal pico sistólico está 

disminuido sobre todo en los 

segmentos posterolaterales.  

Hay informes en los que la 

enfermedad se manifestó 

con MCH apical, obstrucción 

medioventricular  y miocardio 

no compactado524-526

La HVI es habitualmente 

concéntrica19,82. Puede haber 

formas asimétricas pero no 

son obstructivas82.

El realce de gadolinio revela 

la presencia de fibrosis, que 

comúnmente se localiza en 

los segmentos inferolaterales 

a nivel de la capa media del 

miocardio o en el subepicar-

dio223,527,528**

Bajos niveles de a-GAL en ♂ 

confirman diagnóstico. 

En el 40% de las ♀ hetero-

cigotas el dosaje de a-GAL 

es normal, por lo cual en las 

♀ se debe realizar estudio 

genético222,529,530.

Anatomía patológica: Hiper-

trofia de miocitos con grados 

variables de fibrosis intersti-

cial. Microscopía electrónica:  

membranas concéntricas de 

glucoesfingolípidos en los li-

sosomas en forma de catáfilas 

de cebolla o cuerpos de cebra

GLA

Transmisión ligada al 

cromosoma X de tipo 

dominante 

(las ♀ heterocigotas 

pueden estar afectadas 

en forma más leve y 

tardía)

Enfermedad        

de FABRY

Prevalencia en la 

MCH  0,5-1%19-

23,522
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* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados. 
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   afectación de otros

   órganos 

Tabla 40. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales  

Déficit     

PRKAG2

Prevalencia en la 

MCH  1%4

 

Pérdida de función de 

la proteína subunidad 

gamma 2 de la pro-

teincinasa activada por 

adenosina monofosfato              

PRKAG2  es un impor-

tante regulador de la 

homeostasis energética 

de la célula y del meta-

bolismo del glucógeno 

(produce vacuolas de 

glucógeno intracelula-

res) 24,531

Palpitaciones por episo-

dios frecuentes de TPSV 

en adolescentes. 

Es una MCH que se aso-

cia con miopatía proxi-

mal en el 15% de los 

pacientes

Es muy frecuente 

encontrar síndro-

me de preexcita-

ción (sin relación 

con haces acce-

sorios). 

P u e d e  t e n e r 

disfunción del 

NS, trastornos 

de conducción 

progresivos y 

arritmias ventri-

culares graves 

q u e  p u e d e n 

requerir  MCP 

o CDI

La MCH es simétrica en el 

65% de los casos  y asimé-

tricas en el 34% 

Pocos casos tienen formas 

obstructivas. 

Con la progresión de la HVI 

puede aparecer hipocinesia 

global con DS 

En estadios tempranos,  in-

cremento de los espesores 

inferolaterales sin signos de 

realce tardío de gadolinio, 

y en estadios más avanza-

dos, hipertrofia difusa con 

especial compromiso de los 

segmentos septales y gado-

linio intramiocárdico focal o 

difuso532*

BEM: miocitos con depósito 

de glucógeno intracelular  

(no lisosomal)  y  fibrosis 

intersticial

PRKAG2 

Transmisión autosó-

mica dominante

G
LU

C
O

G
EN

O
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S
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ro
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s 
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n

g
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Pérdida de función de 

la enzima a-glucosidasa 

ácida o maltasa ácida. 

La deficiencia conduce a 

la acumulación de glucó-

geno en los lisosomas de 

los tejidos4,25,533

Forma infantil: aspecto 

mongoloide, hipotonía 

generalizada, macroglo-

sia. La MCH es tan severa 

que en el 95% de los 

casos provoca la muerte 

en la infancia (sobrevida 

cercana al año). Forma 

juvenil: escaso dismor-

fismo, hepatomegalia, 

predomina la miopatía 

con hipotonía, y de los 

músculos respiratorios. 

Adultos: de progresión 

más lenta, suelen no 

tener cardiopatía

E s  f r e c u e n -

te  encont ra r 

s í nd rome  de 

preexc i tac ión 

(sin relación con 

vías accesorias)

H V I  e x t r e m a 

(Sokolow >50)

 

HVI concéntrica severa con 

fisiología restrictiva (espesor 

de la pared ≥ 30 mm)

Hipertrofia difusa del ventrí-

culo izquierdo. Raramente 

gadolinio con patrón intra-

miocárdico en los segmentos 

laterobasales533,534*

Laboratorio: aumento de 

CPK. Disminución de la 

ácido-maltasa en leucocitos

Biopsia muscular: miopatía 

vacuolar con depósitos de 

glucógeno 

GAA

Transmisión autosó-

mica recesiva

Enfermedad        

de POMPE

Prevalencia en la 

MCH < 1%
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* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados. 
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   afectación de otros
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Tabla 42. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales 

HURLER

      Y

HURLER-

SCHEIE

C a u s a  m u y      

infrecuente de 

MCH

 

Pérdida de función de 

la enzima a-iduronidasa 

que impide degradar glu-

cosaminoglicanos (GAG), 

por lo que se produce 

acumulación lisosomal 

de mucopo-lisacáridos 

(MPS)28-30

Hurler: es la MPS más 

grave, aparece en el   1.er 

año de vida con deterioro 

neurológico, facies de 

gárgola, deformidades 

torácicas, opacidades 

corneales, enanismo y 

disostosis múltiple, MCH 

o MCD (fallecen en la 

infancia)

Hurler-Scheie: Menos 

grave, menor dismorfis-

mo, aparece tardíamen-

te, la MCH es menos 

frecuente

Con o sin au-

mento del volta-

je, en general no 

presentan signos 

de HVI

HVI asimétrica septal o si-

métrica

La MCH es más frecuente en 

la MPS tipo I que en la tipo II

En el 80% de los casos 

el engrosamiento valvular 

produce insuficiencia o es-

tenosis aórtica o mitral, que 

a veces son severas y requie-

ren tratamiento quirúrgico.

No informado Laboratorio: dosaje urinario 

con aumento de la excreción 

de GAG. El dosaje enzimáti-

co detecta la deficiencia de 

la enzima 

Rx de pies  y manos: disos-

tosis múltiple, déficit en la 

formación de cartílagos

BEM: miocitos aumentados 

de tamaño con vacuolas in-

tracitoplasmáticas por depó-

sitos de mucopolisacáridos

IDUA 

Transmisión autosó-

mica recesiva

M
U

C
O
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Causada por la deficien-

cia de la enzima idurona-

to-2-sulfatasa (IDS) que 

produce acumulación 

lisosomal de dos MPS: 

sulfato de dermatán (DS) 

y el sultato de heparán 

(HS). Afecta casi exclu-

sivamente a varones28,29

Formas graves: el inicio 

de la enfermedad ocu-

rre entre los 2 y 4 años 

con dismorfismo facial, 

hepatoesplenomegalia, 

disostosis múltiple, retar-

do mental. Los depósitos 

de GAG en el corazón 

llevan a MCH y valvu-

lopatías. Fallecen en la 

adolescencia. Formas 

leves: llegan a la adultez 

sin daño intelectual. La 

MCH es poco frecuente. 

Se asocia con sordera

Con o sin au-

mento del vol-

taje, trastornos 

de conducción, 

bloqueo AV   

MCH simétrica o asimétrica. 

Valvulopatía mitral y aórtica 

en el 57% de los casos  

Compromiso de la válvula 

mitral y tricúspide con re-

ducción de la movilidad. Sin 

signos de realce tardío en el 

miocardio548,549*

Laboratorio: dosaje urinario 

de mucopolisacáridos 

El dosaje enzimático detecta 

deficiencia de la enzima IDS 

en leucocitos y plasma 

BEM: miocitos aumentados 

de tamaño con vacuolas in-

tracitoplasmáticas por depó-

sitos de mucopolisacáridos

IDS 

Transmisión ligada  al 

cromosoma X de tipo 

recesiva

(Solo los portadores va-

rones están afectados)

HUNTER

Causa muy   

infrecuente de 

MCH
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* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados.

 Enfermedad Fisiopatología Síntomas, signos y ECG Ecocardiografía Resonancia magnética Laboratorio y  patología Genes

   afectación de otros

   órganos 

Tabla 41. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales

Enfermedad   

de DANON

Prevalencia de 

MCH 1-2,7%4

 

Pérdida de función de 

la proteína LAMP2 (pro-

teína 2 de membrana 

asociada a lisosomas) que 

causa almacenamiento 

de glucógeno en los li-

sosomas)26,535-540

En general la MCH apa-

rece entre los 8 y 30 

años y predomina en 

varones con la tríada 

de IC, miopatía esque-

lética y retraso mental. 

Hay alteraciones visuales 

(retinitis pigmentaria). 

El pronóstico es pobre, 

con comienzo temprano 

de los síntomas y rápida 

progresión a IC y muerte 

a edad temprana (< 25 

años)

Es frecuente en-

contrar síndrome 

de preexcitación 

(sin relación con 

haces accesorios)

HV I  e x t r ema 

(Sokolow  > 50)

Trastornos de 

conducción.

La MCH es simétrica y se 

expresa con HVI masiva 

(espesores septales entre 40 

y 60 mm).

La obstrucción dinámica es 

muy poco frecuente. La mio-

cardiopatía es típicamente 

hipertrófica en los hombres, 

pero suele ser dilatada en 

las mujeres, y casi siempre 

asociadas a síndrome de 

preexcitación

Hipertrofia del ventrículo 

izquierdo. El realce de gado-

linio es frecuente con patrón 

subendocárdico caracterís-

tico y también con patrón 

intramiocárdico541-543*

Laboratorio: ↑ de CPK y tran-

saminasas hepáticas, pero 

con actividad de maltasa 

ácida normal.

BEM o biopsia de músculo 

esquelético: Hipertrofia de 

fibras musculares conte-

niendo múltiples vacuolas 

citoplasmáticas y fibrosis 

intersticial focal. Microscopía 

electrónica: fibras muscula-

res con dilatación del retículo 

sarcoplásmico.

Las técnicas de inmunohis-

toquímica detectan el déficit 

de LAMP2.

LAMP2

Transmisión ligada al 

cromosoma X de tipo 

dominante 

(las ♀ heterocigotas 

pueden también estar 

afectadas).
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Pérdida de función de la 

enzima desramificante de 

glucógeno (amilo-alfa-1, 

6-glucosidasa, 4-alfa-glu-

canotransferasa) Existen 

4 isoformas

Solo los tipos IIIa y IIIc 

producen afección mus-

cular (esquelética, car-

díaca) y hepática27,544,545

Niños: con severa hepa-

tomegalia, hipoglucemia 

y retardo del crecimiento. 

Adolescentes: predo-

mina la miopatía, con 

debilidad muscular  y 

atrofia. En un 50%  de 

los pacientes, miocardio-

patía, hepatomegalia y 

complicaciones hepáticas 

como  cirrosis, carcinoma 

hepatocelular. 

HVI o biventri-

cular.  

HVI simétrica con compromi-

so del VD en algunos casos. 

La hipertrofia comienza en 

la primera década de la vida, 

en algunos pacientes per-

manece estable y hay casos 

reportados de regresión de la 

misma  con dietas hipohidro-

carbonadas e hiperproteicas. 

Hipertrofia difusa y marcada 

del ventrículo izquierdo con 

realce tardío de gadolinio ex-

tenso, con patrón intramio-

cárdico. También hipertrofia 

del ventrículo derecho546,547*

Laboratorio: Aumento de 

CPK, hipoglucemias, transa-

minasas hepáticas aumenta-

das. Fibroblastos con dosaje 

enzimático disminuido a 

ausente. 

Biopsia hepática, muscu-

lar o endomiocárdica con 

depósito de glucógeno en 

citoplasma y miofibrillas 

Ausencia de actividad de 

enzima desramificante en 

tejidos.

AGL

Transmisión autosó-

mica recesiva

Enfermedad 

de

CORI-FORBES 

C a u s a  m u y 

infrecuente de 

MCH

G
LI

C
O

ES
FI

N
G

O
LÍ

PI
D

O
S 

III

* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados. 
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Tabla 43. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales

Síndrome de

Noonan/símil

Noonan

Prevalencia de la en-

fermedad 1/1.000 

a 1/2.500 nacidos 

vivos

 

Ganancia de función (ac-

tivación constitutiva) de 

proteínas que participan 

en la vía de señalización 

RAS/MAPK. Esta vía es 

normalmente activada 

por factores de creci-

miento31,550,551

Deformaciones toráci-

cas (pectus excavatum/ 

carinatum), talla baja, 

criptorquidia, hipertelo-

rismo, puente nasal bajo, 

epicanto, nariz corta, ore-

jas de implantación baja 

y con rotación posterior, 

micrognatia, implanta-

ción baja del pelo en la 

nuca y ptosis palpebral

HVI de ambos 

ventrículos.

Desviación ex-

trema del eje del 

QRS a la derecha 

por hipertrofia 

de la pared libre 

y del tracto de 

salida del VD

La cardiopatía está presente 

en el 50-80% de los casos. 

Estenosis pulmonar en el 

20-30%: asimétrica septal 

y en 1/3 es simétrica. La 

obstrucción biventricular es 

frecuente. Menos frecuente: 

CIA, CIV, tetralogía de Fallot 

y coartación de aorta

Hipertrofia biventricular 

con obstrucción dinámica 

subaórtica y subpulmonar. 

Pueden presentarse con hi-

pertrofia septal asimétrica. 

El realce de gadolinio es 

parcheado. La estenosis de 

la válvula pulmonar es fre-

cuente552-556*

Laboratorio: alta frecuencia 

de trastornos hematológicos 

y de leucemias. Puede haber 

disminución de hormona de 

crecimiento

PTPN11 - SOS1 /2 -

RAF1 - RIT1 - KRAS -

SHOC2 - BRAF - NRAS   

MAP2K1/2 - A2ML1 - 

LZTR1 - RASA2 - RRAS -

SPRED1

Transmisión autosó-

mica dominante

Ganancia de función (ac-

tivación constitutiva) de 

proteínas que participan 

en la vía de señalización 

RAS/MAPK 357,557,558

L: Lentiginosis múltiple             

E: ECG anormal

O: Hipertelorismo Ocular  

P: Estenosis Pulmonar o  

    MCH

A: Anormalidades 

     Genitales

R: Retardo de creci-

miento

D: Deafnes (sordera)

Pueden tener dificultad 

en el aprendizaje o re-

tardo mental

HVI, se asocia 

con bloqueo AV, 

EV y TV     

La MCH se observa en el 

71% de los casos.

El 35% tienen estenosis 

pulmonar

Hipertrofia de ambos ven-

trículos con predominio del 

septum y segmentos apica-

les. Realce de gadolinio con 

patrón intramiocárdico en 

los segmentos con hipertro-

fia559-561*

PTPN 11

RAF 1 

BRAF

MAP2K1 

Transmisión autosó-

mica dominante

Mutaciones de novo 

frecuentes

S í n d r o m e  d e 

Noonan con len-

tiginosis múltiple              

(o síndrome de 

LEOPARD) 

Muy poco frecuenteR
A

SO
PA

TÍ
A

S

* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados. 

Síndrome de 

Costello 

Muy poco frecuente

 

Ganancia de función (ac-

tivación constitutiva) de 

proteínas que participan 

en la vía de señalización 

RAS/MAPK33,562

Es multisistémica, se 

manifiesta con retraso 

mental, macrocefalia, 

labios gruesos, piel laxa, 

hiperqueratosis palmo-

plantar. Pueden desa-

rrollar tumores benignos 

de piel, neuroblastoma, 

rabdomiosarcomas, y 

carcinoma de hígado

La mayoría de los pacientes 

tienen MCH y algunos pue-

den desarrollar estenosis 

pulmonar

No informado Laboratorio: ocasionalmente 

pueden presentar alteracio-

nes del metabolismo de la 

glucosa y en algunos casos 

existe déficit de la hormona 

de crecimiento

HRAS

Transmisión autosó-

mica dominante

Mutaciones de novo 

frecuentes
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Tabla 44. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales 

Síndrome

de MELAS

Síndrome

de MERRF

Síndrome

de LEIGH

Causa muy rara de 

MCH 

Presentación pe-

diátrica

Pérdida de función de 

proteínas que partici-

pan en el metabolismo 

energético mitocondria 

Las proteínas mitocon-

driales son sintetizadas 

en el núcleo celular y 

en el ADN mitocondrial 

(ADNmt)35,36,563-566

MELAS: talla baja, hi-

poacusia, ceguera, en-

cefalopatía, acidosis 

láctica con episodios de 

epilepsia, ACV

MERFF: epilepsia mio-

clónica, demencia, atro-

fia óptica, hipoacusia, 

neuropatía periférica, 

debilidad muscular

LEIGH: encefalopatía 

necrozante subaguda, 

retraso psicomotor, ata-

xia, convulsiones, oftal-

moplejía, acidosis láctica, 

debilidad muscular

Se deben sospechar 

ante MCH con afección 

neuromuscular y retardo 

mental

Trastornos de 

conducción, blo-

queo AV, arrit-

mias ventricula-

res graves (alto 

riesgo de MS)

Es frecuente en-

contrar síndrome 

de preexitación

MCH no obstructiva en el 

40% de los pacientes y me-

nos frecuentemente formas 

dilatadas,  raramente res-

trictivas y no compactadas.

Progresan con DS más fre-

cuentemente que las mio-

cardiopatías sarcoméricas 

Hipertrofia difusa concén-

trica con realce tardío de 

gadolinio con patrón carac-

terísticamente intramiocár-

dico567-571**

BEM o biopsia de músculo 

esquelético: es el procedi-

miento de referencia. Hay 

aumento de las fibras mio-

cárdicas con prominentes 

vacuolas lipídicas citoplasmá-

ticas y aumento del tamaño 

mitocondrial. Con  tinción 

tricrómica de Gomori se 

observan las características  

fibras rojas rasgadas o des-

estructuradas, indicativo de 

proliferación mitocondrial 

Pueden observarse proteinu-

ria, disminución del filtrado 

glomerular, hepatograma 

anormal y aumento del lac-

tato plasmático

Mutaciones en el ADN 

nuclear o mitocondrial.

Transmisión:

ADN nuclear: Autosó-

mica dominante, recesi-

va o ligada a X 

Genes: AARS2, ACAD9, 

ACADVL AGK, ATP5E, 

ATPAF2, COA5, COA6, 

COQ2, COX15, CO-

X6B1, DLD, FOXRED1, 

GFM1, LIAS, MLYCD, 

M R P L 3 ,  M R P L 4 4 , 

M R P S 2 2 ,  M T O 1 , 

PDHA1, SCO2, SL-

C25A3, SURF1, TAZ, 

TMEM70, TSFM, IDH2

ADN mitocondrial: he-

rencia matrilineal (madre 

a hijos de ambos sexos) 

Heteroplasmia: la expre-

sión de la enfermedad se 

relaciona con la propor-

ción de copias de ADNmt 

con mutaciones (umbral 

aproximado de 60%)67

Genes MT-TL1, MT-ND5, 

MT-TF, MT-TH, MT-TK, 

MT-TQ, MT-TS1, MT-

TS2, MT-ND1, MT-ND6
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* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados.  
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 Enfermedad Fisiopatología Síntomas, signos y ECG Ecocardiografía Resonancia magnética Laboratorio y  patología Genes

   afectación de otros

   órganos 

Tabla 45. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales 

Ataxia de

Friedreich

Prevalencia       

1-2:50.000

Defectos en        

FHL1

Causa infrecuente                    

de MCH

Desminopatía

Causa infrecuente                    

de MCH

Déficit en la función de 

frataxina, involucrada 

en la síntesis de sulfuro 

de hierro (componente 

esencial de la cadena 

respiratoria)37,572-574

La función deficiente es 

originada por expansión 

en ambos alelos del tri-

plete GAA en el exón 1 

(> 66, habitualmente de 

600 a 1.200 expansiones)

Pérdida de función de 

la proteína FHL1, la cual 

participa en la síntesis del 

sarcómero, ensamblado y 

sensado de estrés biome-

cánico38,579,580

La desmina forma parte 

de los filamentos inter-

medios en el músculo 

cardíaco, esquelético, 

liso y las fibras de Pur-

kinje39,584

Su síntesis defectuosa 

origina agregados tóxicos

Ataxia piramidal, reflejo 

miotático ausente, de-

terioro visual, diabetes, 

hipoacusia, disartria, 

severa escoliosis, y de-

bilidad neuromuscular. 

Inicio antes de los 25 

años de edad

El compromiso cardíaco 

es alto (más del 60% de 

los pacientes)

MCH con alta prevalencia 

de FA y miopatías. Sin 

embargo, el desarrollo 

de MCH puede ocurrir 

en ausencia de miopatía

Miopatía asociada a 

miocardiopatías: MCH, 

restrictiva o dilatada. Los 

trastornos de conducción 

son frecuentes

El ECG no mues-

tra la magnitud 

de la HVI porque 

hay  ↑ reemplazo 

por fibrosis. Se 

ven ondas T (-) 

anterolaterales

Trastornos de con-

ducción (BAVC), 

FA, arritmias ven-

triculares graves

 

Típico de MCH

Trastornos de 

conducción AV 

Arritmias ventri-

culares. Pueden 

preceder al desa-

rrollo de miocar-

diopatía

MCH simétrica no obstruc-

tiva (el grosor ventricular 

en diástole no suele superar 

los 15 mm), sin gradiente 

intraventricular

La FEy se mantiene con-

servada hasta el final con 

dilatación, adelgazamiento 

parietal y disfunción ven-

tricular por fibrosis extensa

Hipertrofia septal asimé-

trica58

En pacientes que desarrollan 

MCH predomina el patrón 

restrictivo de llenado. La 

hipertrofia suele ser leve39

 

Hipertrofia ventricular con-

céntrica. En general la hi-

pertrofia es de grado leve a 

moderado. Pueden presentar 

realce tardío de gadolinio 

intramiocárdico en etapas 

avanzadas575-578*

Hipertrofia ventricular asi-

métrica, compromiso de 

los segmentos mediales y/o 

apicales. Realce tardío de 

gadolinio focal intramio-

cárdico en los segmentos 

hipertróficos. Apariencia 

espongiforme de sectores 

del VI. Focos intramurales 

hipointensos en las imágenes 

de cine-rresonancia y focos 

hiperintensos en las secuen-

cias de T1581-583*

Hipertrofia  ventricular si-

métrica que puede ser ma-

siva asociada a ↑ AI. Pueden 

presentar realce tardío de 

gadolinio focal intramio-

cárdico. Puede presentarse 

como variante restrictiva 

con ventrículos pequeños 

y masivo agrandamiento 

auricular585-587*

BEM: hipertrofia de los mio-

citos y fibrosis intersticial. 

Gran tamaño de las mito-

condrias en detrimento de 

las fibras contráctiles 

BEM: hipertrofia, disarrray y 

fibrosis intersticial68

Biopsia muscular: agrega-

dos de desmina (miopatía 

miofibrilar)69

FXN

Transmisión autosó-

mico-recesiva

Expansión sin fenóme-

no de anticipación

FHL1

Transmisión ligada al 

X de tipo dominante 

(las f heterocigotas 

pueden estar también 

afectadas)68

DES

Transmisión autosó-

mica dominante

(hay informes de 

transmisión autosómi-

ca recesiva)588
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* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados.  
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Tabla 46. Miocardiopatía hipertrófica. Etiología y diagnósticos diferenciales 

Amiloidosis

Prevalencia en MCH 

hasta 5% (tipo fa-

miliar, especialmen-

te individuos año-

sos)589,590

Oxalosis 

miocárdica

Causa muy rara           

de MCH

Depósitos de amiloide en 

distintos tejidos:

AL (amiloidosis primaria) 

es la forma más frecuen-

te y se debe a la acumu-

lación de cadenas livianas 

de inmunoglobulinas40,591

AA (amiloidosis secunda-

ria o reactiva).  Se deposi-

ta proteína amiloidea A40

ATTR (amiloidosis fa-

miliar). Se debe a la 

mutación de la TTR o 

transtiretina592

Pérdida de función de la 

enzima alanina glioxilato 

aminotransferasa hepá-

tica (AGXT). Produce un 

aumento de la produc-

ción de oxalato en sangre 

y orina (hiperoxalaturia). 

Los depósitos de oxalatos 

en el riñón y  la urolitiasis  

recurrente pueden pro-

ducir insuficiencia renal

AL Asociada a mieloma 

múltiple, polineuropa-

tía, síndrome nefrótico, 

macroglosia, síndrome 

de túnel carpiano, sobre 

todo cuando es bilateral 

y en m

AA Reactiva a enferme-

dades inflamatorias o 

infecciones crónicas (AR 

y TBC). La afectación 

cardíaca es rara

ATTR Nefropatía, neu-

ropatía y miocardiopatía

La insuficiencia renal  se 

acompaña de MCH simé-

trica, dilatada o restrictiva 

con FEy baja en casos 

avanzados. Las mani-

festaciones cardíacas y 

renales pueden revertir 

luego del trasplante he-

pático porque se corrige 

la sobreproducción de 

oxalatos. El trasplante 

hepático anticipado, es 

decir antes de que haya 

daño renal irreversible, 

evita el trasplante hepá-

tico y renal598

QRS con bajo 

voltaje a pesar 

del aumento del 

espesor parietal 

Patrón de pseu-

doinfarto inferior

Enf. del nódulo 

sinusal. Bloqueos  

AV o de rama 

progresivos

Voltaje del QRS 

normal o aumen-

tado Trastornos 

de conducción  

y bloqueo AV. 

arritmias ventri-

culares severas

↑ del espesor parietal biven-

tricular en forma simétrica, 

con cavidad pequeña. AI y 

AD dilatadas engrosamien-

to valvular y del tabique 

interauricular. Disfunción 

ventricular en las formas 

tardías con flujo mitral res-

trictivo. Tiene un patrón 

característico de la deforma-

ción miocárdica, con ↓ de la 

deformación longitudinal 

sistólica (strain bidimensio-

nal) en los segmentos basal 

y medial respetando el ápex 

(signo de la frutilla apical)

HVI simétrica con compro-

miso de ambos ventrículos 

por depósitos de oxalatos, 

con función sistólica normal 

y flujo mitral restrictivo. En 

casos avanzados hay dilata-

ción ventricular y DS

Incremento concéntrico del 

espesor de la pared del VI. El 

realce es circunferencial con 

patrón subendocárdico más 

frecuentemente

Anulación miocárdica difícil 

y frecuente anulación del 

pool sanguíneo. Es común 

el compromiso del VD y las 

aurículas. Se puede observar 

derrame pericárdico593-597  

RMC: anormalidades en las 

secuencias de mapeo de 

T2 se han informado en un 

paciente con oxalosis599 *

TAC: aumento de la atenua-

ción miocárdica por depósi-

tos de oxalatos

Las técnicas inmunohisto-

químicas  permiten diferen-

ciar amiloidosis AL, AA, ATTR 

Tanto la BEM, como de 

tejido extracardíaco (mucosa 

yugal o de grasa abdominal), 

permite poner en evidencia 

el depósito de amiloide. 

Con tinción de rojo Congo 

y luz polarizada, la sustancia 

amiloide se ve con birrefrin-

gencia de color verde. En 

casos negativos se completa 

con tinción de tioflavina 

Laboratorio: ↑ del oxala-

to plasmático y urinario. 

Una oxaluria > 63 mg/

día/1,73 m2 hace el diag-

nóstico de oxalosis sistémica 

Biopsia  hepática: 80% de las 

hiperoxalurias tienen ↓ de la 

enzima GRHPR (glioxalato-

reductasa/hidroxipiruvato 

reductasa)

Biopsia renal: ↑ de cristales 

de oxalatos en el intersticio 

BEM: aumento de los depó-

sitos de oxalato intracelular, 

sin inflamación ni necrosis

TTR en la forma familiar

Transmisión autosó-

mico dominante

AGXT

Transmisión autosó-

mica recesiva
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* Evidencia basada en informes de casos; ** Evidencia basada en informes de casos y series de casos; *** Evidencia basada en informes de casos, series de casos, cohortes y/o ensayos clínicos aleatorizados.
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