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OBJETIVOS

Papel de la RM en el diagnostico, caracterizacion del
fenotipo, estratificacion de riesgo y diagnostico diferencial

de la MCH

REVISION DEL TEMA

Introduccion

La miocardiopatia hipertrofica es la cardiopatia
hereditaria mas comun, afectando a un 0.2% de Ia
poblacion general.

En |la mayoria de los pacientes tiene una base genetica,
con un patron de herencia autosomico dominante en el
60% de los casos. En el 40-70% de los pacientes se
detectan mutaciones de genes de proteinas
sarcomericas, silendo las mutaciones de los genes
MYBPC3 y MYH7 las mas frecuentes. La penetrancia es
variable, edad-dependiente e Incompleta. Esta
heterogeneidad genéetica da lugar a una expresion
fenotipica variable.

Los hallazgos histologicos caracteristicos son la
hipertrofia de las fibras miocardicas, desorganizacion de
los haces musculares, fibrosis del espacio intersticial vy
reduccion del calibre de Ilas arteriolas coronarias
Intramiocardicas por engrosamiento de su pared. Tambien
puede asocliarse a anomalias en la valvula mitral.
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=l diagnostico clinico se basa en la deteccion de un
aumento del grosor de |la pared del ventriculo izquierdo en
un ventriculo no dilatado y en ausencia de condiciones de
carga anomalas, mediante cualquier téecnica de imagen

Las anomalias funcionales del fenotipo clasico se
caracterizan por una cavidad ventricular pequena con una
contractilidad normal O aumentada(fraccion de
eyeccion>65%), disfuncion diastolica del VI, dilatacion de la

Al, disfuncion microvascular y fibrosis intersticial.

*Todos los pacientes con MCH tienen algun grado de
disfuncion diastolica e incluso puede aparecer antes que la
hipertrofia. Es secundario a cambios en las propiedades
elasticas del miocardio, a alteraciones en los miocitos y a la
fibrosis intersticial.

[_a dilatacion de la auricula izquierda(figura 1) se relaciona
con la disfuncion diastolica del VI y, si existe, con la
Insuficiencia mitral asociada a la obstruccion al tracto de
salida del VI o0 la debida a anomalias estructurales en la
valvula

RM en el diagnhostico v estratificacion de riesgo

£l criterio diagnostico habitual es un grosor del miocaradio
en telediastole >= 15 mm en adultos(grosor normal<12
mm), >= de 2 desviaciones estandar por encima de la
media para la edad, el sexo 0 el tamano corporal en ninos y
>= 13 mm en familiares de primer grado de un enfermo con

MCH(figura 1)
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Para el estudio de l|la MCH realizamos secuencias
funcionales cine-RM turbo eco de gradiente durante la
apnea espiratoria en los planos eje corto desde la base al
apex Vl(figura 2), eje largo horizontal(3 camaras)(figura 3),
4 camaras(figura 4) y 2 camaras auricula Izquierda-
ventriculo izquierdo(figura 5), secuencia STIR en eje corto,
secuencia contraste de fase en raiz de aorta y pulmonar,

Tras la administracion de gadolinio realizamos una
secuencia de perfusion de primer paso en eje corto e
Imagenes de Inversion-recuperacion potenciadas en 11 a
los 10 minutos(realce tardio), con un tiempo de inversion
ajustado a cada paciente entre 200-400 ms, en los planos
eje corto, 2C y 4C.

L a secuencias cine-RM proporcionan una mejor exactitud
diagnostica que la ecocardio en la definicion del tamano
ventricular, magnitud vy distribucion de la hipertrofia,
especialmente en la valoracion del ventriculo derecho, y de
la pared anterolateral y el apex del ventriculo izquierdo.

Permite determinar el grado de obstruccion del tracto de
salida del VI, el movimiento sistolico anterior(3 camaras) y
la Insuficiencia mitral, volumenes, contractilidad, la fraccion
de eyeccion y la masa miocardica, asi como el diametro y
area de la auricula izquierda.

El diametro de |la Al, la obstruccion al tracto de salida del
Vi(definido como un gradiente basal>30 mmHQg) y la
hipertrofia severa(>= de 30 mm) son marcadores
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Incluidos para el calculo de estratificacion de riesgo de
muerte subita(Sociedad Europea de Cardiologia)

El realce tardio no se ha incluido como marcador de
rlesgo pero si se relaciona con el riesgo de muerte subita
y de arritmias

‘En |la secuencia STIR pueden observarse areas focales
de aumento de senal(figura 6 y 7), que frecuentemente se
corresponde con regiones de realce tardio. (figura 8 y 9)

La relacion entre el aumento de senal y el realce tardio
podria ser explicado por la evolucion de la fibrosis: esta
podria comenzar cCoOmo Isquemia aguda O
iInflamacion(hipersenal en T12) y terminar como tejido
floroso maduro

Con |la secuencia contraste de fase calculamos Ia
velocidad maxima sistolica y el gradiente de presion a
traves del tracto de salida del ventriculo izquierdo. El
gradiente se considera significativo si es mayor de 30
mmMmMHQ

L a secuencia de perfusion puede mostrar defectos de
perfusion(figura 10) por obstruccion microvascular en
areas de maxima hipertrofia, que se corresponde con area
de realce tardio, lo que sugiere que las anomalias
microvasculares predisponen al desarrollo de fibrosis.
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* E| realce tardio con gadolinio permite identificar
regiones con fibrosis miocardica(figuras 11, 12, 13y 14).

Este suele ser mesocardico, parcheado y localizarse en los
segmentos de mayor hipertrofia en una distribucion no
coronaria. Se localiza frecuentemente en los puntos de
Insercion anterior y posterior del ventriculo derecho con el
septo, en la pared libre y septo, en el apex y tambien en los
musculos papilares .

La extension del realce tardio refleja una mayor expresion
de la enfermedad. Existe una relacion entre la extension
del realce tardio con la hipertrofia severa, el deterioro de la
funcion sistolica del VI(mayor numero de segmentos
hipocinéticos y menor fraccion de eyeccion) dilatacion
ventricular progresiva, y mayor eventos de muerte subita

Fenotipos/ patrones morfologicos

La afectacion asimetrica del septo interventricular es la
forma mas comun de la enfermedad

Otras formas menos frecuentes son la hipertrofia
concéntrica y difusa, I|a afectacion del tercio
mediocentricular, localizarse solo en los segmentos
apicales, ser focal simulando una masa 0 la extension al
VD.
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FENOTIPO CLASICO
MCH asimeétrica

Forma de presentacion mas frecuente. Es normalmente
asimétrica y esta mas frecuentemente afectado el
miocardio anteroseptal. La hipertrofia septal puede estar
imitada al area subaortica, localizarse a nivel
medioventricular 0 afectar al septo apical. Puede afectar
sOolo a uno 0 dos segmentos, mas frecuentemente el
miocardio anteroseptal basal, anterior basal, pared libre
anterolateral, septo inferior y el apex

*Se diagnostica cuando el grosor del septo es >=15 mm O
cuando el ratio del grosor septal/ grosor pared inferior
es>1.5 a nivel medioventricular

Es clinicamente importante distinguir entre la forma
obstructiva y la no obstructiva, en base a la presencia o
ausencia de un gradiente entre el tracto de salida del Vl y
la aorta.

-La hipertrofia del miocardio anteroseptal, MCH de
contorno septal sigmoide, resulta en un contorno
sigmoide del septo(figura 15 y 16) que estrecha el
tracto de salida del ventriculo izquierdo(TSVI)
causando obstruccion al tracto de salida OTSVI
en reposo en el 30% de los casos. Se asocia con
movimiento sistolico anterior(SAM)(figura 17), que es
el movimiento anterior del velo anterior de la mitral
durante la sistole; este a su vez debido a un aumento
de |la velocidad de flujo
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de la sangre al pasar el tracto de salida del VI
estrecho(efecto Venturi). Con el tiempo el SAM
produce et de Insuficiencia mitral dirigido
posteriormente a l|a auricula izquierda, obstruccion
subaortica, una lesion en el septo(fibrosis del
endocardio), engrosamiento de el velo anterior de la
mitral. Si el JET de Iinsuficiencia mitral es anterior 0
central, deberian excluirse otras anomalias
estructurales(prolapso,...).

El SAM no es patognomonico de la MCH. Tambien
puede aparecer en paciente con cardiopatia
hipertensiva, en diabéticos, infarto agudo de miocardio
O en disfuncion de la valvula mitral

-La MCH asimétrica con contorno septal en "S”
invertida(figura 19). No causa obstruccion al tracto
de salida del ventriculo izquierdo

MCH concéntrica

Es el segundo fenotipo mas frecuente.

‘Hipertrofia simetrica que afecta a |la pared del ventriculo
Izquierdo, sin preferencias regionales; condiciona una
disminucion del tamano de la cavidad del ventriculo
Izquierdo. El diagnostico debe ser hecho en ausencia de
causas secundarias de hipertrofla, como HTA vy Ila
estenosis aortica
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MCH apical

*Se diagnostica cuando el engrosamiento esta
confinado al apex, con un espesor de la pared >15
mm O un ratio grosor de la pared del VI apex/
basal >1.3-1.5(figura 20 y 21). Criterios mas
subjetivos Incluyen obliteracion de la cavidad apical
del VI en sistole y la no reduccion progresiva del
espesor de la pared hacia el apex.

La porcion apical del VD esta a menudo tambien
afectada. Algunos pacientes tienen MCH apical
mixta, sI ademas tienen hipertrofia del septo
iInterventricular, pero la hipertrofila es maxima en el
apex.

*Se caracteriza por una obliteracion de la cavidad del
VI a nivel del apex dando una caracteristica
configuracion en "as de picas (figura 22)( en
telediastole en la eje 2 camaras Al-Vl(inicialemente
descrito en los estudios angiograficos), ondas T
gigantes negativas en las derivaciones precordiales
del ECG y es mas frecuente en la poblacion
Japonesa que en la occidental.

[_as complicaciones especificas incluyen el
desarrollo de infartos apicales con el resultado de
formacion de aneurismas, que incrementan el riesgo
de formacion de trombos.
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MCH medioventricular

Es una forma rara de presentacion. Hay una marcada
hipertrofia que afecta al tercio medio del Vl(figura 23), con
una caracteristica morfologia en “reloj de arena’, que
puede producir obstruccion intracavitaria a nivel
medioventricular durante la sistole. En casos severos de
obstruccion se produce una sobrecarga de presion en la
cavidad del ventriculo i1zquierdo a nivel del apex,
iIncremento del estres y disminucion de la perfusion que
leva a fibrosis y desarrollo de aneurisma apical.

L a formacion de aneurisma apical en la MCH tiene una

predileccion por el fenotipo medioventricular y el apical,
con una prevalencia del 28% y 18% respectivamente

MCH focal a modo de masa

Marcado engrosamiento focal de un segmento del VI
simulando una masa.

Afectacion del VD

Se ve hasta en un 17% de los casos. Tipicamente afecta
a la porcion media y apical del VD
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REMODELADO ADVERSOQO Y FASE FINAL DE LA MCH

*QOcurre entre un 5-15% de los pacientes. Se produce una
disminucion progresiva del grosor del miocardio con
dilatacion del VI, dilatacion de la auricula 1zquierda
moderada O severa, deterioro de |la funcion
sistolica(fraccion de eyeccion normal 0 disminuida) y
disminucion 0 desaparicion de los gradientes obstruccion
al tracto de salida del VI . Los defectos de perfusion
subendocardicos son frecuente y el realce mesocardico y
transmural por fibrosis es mas extenso y frecuente que en

el fenotipo clasico.

L_os dos tipos de remodelado adverso y fase final de la
MCH son la forma dilatada, en |la que predomina la
dilatacion del VI y una forma restrictiva con un VI de
pequeno tamano y dilatacion de ambas auriculas

MCH PRECLINICA

Pacientes genotipo positivo fenotipo negativo,
portadores de las mutaciones geneticas relacionadas con
la MCH antes del desarrollo de la hipertrofia

L_as hendiduras o criptas miocardicas, la elongacion de la
valva anterior de la valvula mitral, el aumento de
trabeculacion del VI en los segmentos apicales y el
ventriculo hiperdinamico son marcadores prefenotipicos
sugeridos como predictores de desarrollo de MCH.
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Diagnostico diferencial (fenocopias

MCH concéntrica

El diagnostico diferencial de la MCH conceéntrica incluye
la estenosis aortica, |la cardiopatia hipertensiva, el
corazon del atleta y las enfermedades Infiltrativas y de
deposito, como l|a amiloidosis, la sarcoidosis y la
enfermedad de Fabry

En |la estenosis aodrtica el jet turbulento del flujo se
observa a traves de la valvula asociado a un descenso
del area valvular en sistole, mientras que en la MCH el jet
se observa en la region subaortica

*En la cardiopatia hipertensiva la fraccion de eyeccion es
normal O disminuida, el tamano del VI es normal-
aumentado, el espesor de la pared raramente excede 16
mm(figura 24 y 25)

ENn ambas, estenosis aortica y cardiopatia hipertensiva,
puede verse realce tardio

*En el corazon del atleta existe una historia de actividad
fisica Intensa que causa hipertrofia concéentrica leve-
moderada(normalmente < 15 mm), aumento de los
volumenes ambos ventriculos(VTD VI>55 mm), aumento
de la masa, y la relacion grosor telediastole/ volumen
telediastole del VI es < de 0.15 mm/m2/ml(con una
sensibilidad del 80% y una especificidad del 99%).
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Con el cese del ejercicio, a diferencia de los que
ocurre en la MCH, la hipertrofia regresa 2-5 mm en un
periodo aproximado de 3 meses. EsS muy raro que
exista realce tardio

L a amiloidosis(figura 26 y 27) causa engrosamiento
concentrico de la pared del VI, pero tambien de la
pared libre de I|a auricula derecha y del septo
interatrial(normalmente >6 mm). Si existe afectacion
del VD, el engrosamiento es normalmente simetrico,
mientras que en la MCH es normalmente apical. E
realce es difuso predominantemente subendocardico
en una distribucion no vascular. Se observa derrame
pericardico y pleural hasta en el 50% de los casos.

[_a sarcoidosis tipicamente causa una infiltracion

granulomatosa del miocardio que produce un
engrosamiento difuso 0 basal. Normalmente |la pared
ibre del VI es |la mas frecuentemente afectada,
seguida del septo Iinterventricular(fenocopia de la

MCH asimeétrica), los musculos papilares, el ventriculo

derecho y la auricula. Se pueden observar areas focales

de aumento de senal en T2/ STIR y realce tardio en una
distribucion no vascular subepicardico y mesocardico. La
afectacion del mediastino y pulmonar es otro dato que nos
orienta a sarcoldosis.
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-En la enfermedad de Fabr se observa
engrosamiento concentrico de la pared del VI vy
realce tardio mesocardico inferolateral basal

MCH apical

Diagnosticos diferenciales de la MCH apical

Incluyen la miocardiopatia no compactada, el
trombo mural, v |1a miocardiopatia hipereosinofilica

La cardioRM permite diferenciar la MCH apical de la
miocardiopatia no compactada, que tipicamente
muestra trabeculas prominentes Yy recesos
Intertrabeculares profundos en el apex. Mediante
ecocardio, las trabeculas prominentes pueden ser
confundidas con hipertrofia del apex

MCH focal a modo de masa

Una masa cardiaca verdadera no se contrae. La
MCH mostrara grados variables de contractilidad

CONCLUSIONES

La precision de la RM en el analisis morfologico vy
funcional de la MCH y su capacidad de caracterizacion
tisular, aportan una Informacion con Iimplicaciones
pronosticas y que ayuda a establecer el diagnostico
diferencial de las fenocopias de las MCH
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Eje corto (EC) 4 camaras(4C)

Hipertrofia septal asimetrica: hipertrofia segmentos
septales basales y medioventricular e inferior basal >15
mm. Dilatacion de auricula izquierda
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Figura 3 3C

Figura 4 4C Figura 5 2C

Figura 2, 3y 4: MCH asimétrica septal
Figura 5: MCH apical
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Figuras 8 y 9: focos de realce intramiocardico y de musculo papilar

'

Figura 10. Video
perfusion. Se observa
foco de hipoperfusion
cara inferior
medioventricular
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Figura 11: foco de realce Figura 12: realce
anterior e inferior apical en anteroseptal basal en MCH
MCH apical asimetrica septal

Figura 13y 14: realce en cara inferior v anterior del apex en
MCH apical
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Figuras 15 y 16: Hipertrofia septal asimeétrica con jet
subaortico por aumento de la velocidad en tracto de salida VI

por hipertrofia anteroseptal

Figuras 17(3C) v 18(EC) : MCH septal asimétrica. En el
plano 3C se observa jet hipointenso subvalvular vy
movimiento sistolico anterior de la valva anterior de la

mitral
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Figura 19, 3C:MCH
asimetrica con contorno
septal en S invertida

Figura 22: iImagen en as
de picas
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Figura 23: MCH
medioventricular
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Figuras 24(2C) Y 25(EC): hipertrofia leve

concentrica en paciente con HTA
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Figura 26.
Amiloidosis.
Hipertrofia
concéntrica del VI
v dilatacion de
auriculas

Figura 27/.
Amiloidosis. Realce

difuso del
miocardio
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