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Editorial
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La miocardiopatia hipertréfica (MCH)'? es una enfermedad
del miocardio caracterizada por hipertrofia ventricular izquierda
no atribuible a causas valvulares o a hipertension. En la mayoria
de los casos es de causa genética y se hereda de forma autosémica
dominante, con penetrancia variable. La MCH tiene su origen
genético en mutaciones en los genes que codifican las proteinas
del sarcomero. Hay mas de diez genes conocidos y numerosi-
simas mutaciones causantes de MCH. Los avances en genética de
las Gltimas décadas han aumentado el conocimiento y a la vez
han identificado numerosas lagunas a la hora de entender los
resultados arrojados por las tecnologias de secuenciacion
genética de nueva generacion. El procesado de los datos
mediante algoritmos de computacién, asi como la dificultad
afiadida para interpretar el resultado de estos, ha arrojado en los
tltimos tiempos numerosas y fascinantes cuestiones que hacen
que el cuidado y el consejo genético de estos pacientes se
beneficien atin mas de consultas especializadas con expertos
en cardiogenética.

La heterogeneidad es una de las caracteristicas de la MCH que
afecta a la edad de presentacion, puede manifestarse a cualquier
edad, y al grado de hipertrofia o grosor ventricular, ya sea leve,
moderado o grave. La localizacion de la hipertrofia ventricular es
también heterogénea: puede ser de predominio apical o distal, de
caracter mas excéntrico o, con mayor frecuencia, de caracteristicas
asimétricas y afectar sobre todo al septo basal. La cavidad
ventricular suele ser mas reducida, aunque en casos de hipertrofia
muy localizada los valores pueden ser casi normales. Ademas de
la hipertrofia, pueden coexistir anomalias de la valvula mitral, ya
sean intrinsecas —afectando a la longitud de los velos, a veces
redundantes, o al aparato subvalvular— o funcionales, debidas a la
insercion de los musculos papilares.

Esta heterogeneidad de la MCH también afecta a los sintomas y
el prondstico; la limitacion de la capacidad funcional con el
esfuerzo es uno de los sintomas mas frecuentes de la MCH, por
aparicion de disnea, dolor toracico o ambos.
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La evaluacidon de los pacientes con MCH mediante estudio
ecocardiografico permite clasificarlos segin sufran o no obstruc-
cion del ventriculo izquierdo y planificar asi el tratamiento.

La evaluacion en reposo de los pacientes con miocardiopatias
tiene importantes limitaciones a la hora de entender el origen de
los sintomas, que en su mayoria se relacionan con el esfuerzo. Es
practica habitual realizar maniobras de provocacion del gradiente,
como la de Valsalva forzado, durante el estudio ecocardiografico. El
problema de las maniobras de provocacion es el grado de
reproducibilidad. El estudio ecocardiografico tiene que ser lo
mas completo posible, y ademas de los valores ecocardiograficos
morfologicos y las velocidaes valvulares, es importante que
también se recoja un analisis detallado de la diastole y de los
Doppler de las velocidades tisulares.

El estudio en reposo a menudo no explica las limitaciones
funcionales de algunos pacientes a los que se clasifica inicialmente
como obstructivos. El ecocardiograma de esfuerzo es muy (til para
identificar a este grupo de pacientes, pues segiin algunos autores,
hasta el 70% de los pacientes con MCH y sintomas con el esfuerzo
tienen obstruccién®*,

El protocolo que mejor identifica a los pacientes con obs-
truccion es aquel que maximiza los factores de provocacion como
el esfuerzo y el ortostatismo; la evaluacion se realiza en
bipedestacién y usando cicloergémetro o cinta sin fin®.

Los factores que limitan hipotéticamente la capacidad de
esfuerzo en los pacientes con MCH dependen de las adaptaciones
sistOlicas y diastdlicas de la cavidad ventricular, la respuesta
presora periférica y la respuesta adecuada de la frecuencia cardiaca
a la estimulacién adrenérgica con el ejercicio®.

Aunque es tedricamente facil enumerar las posibles causas de
las limitaciones funcionales en estos pacientes, hay sin embargo
mucha variabilidad en cuanto a los hallazgos basales y la
prediccion teérica de las limitaciones funcionales. La capacidad
de reserva y el aumento del volumen minuto a través del
aumento de la relajacion son caracteristicas que varian de forma
dindmica. A nivel molecular, aunque el grado de hipertrofia
ventricular esté determinado genéticamente durante la vida del
paciente, se desarrolla un proceso activo de remodelacion
y adaptacién paralelo al proceso de envejecimiento, con
disminucion de la relajacion e insuficiencia diastolica. La
presencia de fibrosis refleja a la histologia una caracteristica
propia de la progresion de la enfermedad y en definitiva del
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envejecimiento cardiaco, con insuficiencia diastolica y sistolica
progresiva’.

Los pacientes con obstruccion se benefician de estrategias
terapéuticas para reducir el gradiente del tracto de salida del
ventriculo izquierdo. La gravedad de los sintomas no guarda
relacion directa con el grosor ventricular maximo ni con el
gradiente maximo en el tracto de salida del ventriculo izquierdo,
sino que reflejan la capacidad de la reserva funcional, la capacidad
de ajuste instantianeo a las demandas del ejercicio y las
consecuencias hemodinamicas de la obstruccién dinamica del
tracto de salida del ventriculo izquierdo.

Los autores del articulo® evaltan el uso del eco-Doppler de
ejercicio en 87 pacientes con MCH; de ellos, un porcentaje elevado
sufria obstruccién, pardmetro que es uno de los factores
determinantes. Estos pacientes tenian mayor dilatacion auricular
izquierda y grado de regurgitaciéon mitral. Los indices de funcion
diastélica y la edad también se encontraron como factores
independientes en los grupos de pacientes con obstruccion. En
los demas pacientes, la limitaciéon de la capacidad funcional se
asoci6 a los volimenes de las cavidades izquierdas.

Los datos presentados explican parte de las variables de la
limitacion funcional con el ejercicio con una R ajustada baja (0,49),
pero en todo caso mejor que la R ajustada en reposo.

Los pacientes con enfermedades cardiovasculares hereditarias
se benefician de seguimiento en unidades con profesionales
expertos en la evaluacion y tratamiento especificos. La evaluacion
dinamica de los pacientes con MCH ayuda a entender los sintomas
de estos pacientes, planear mejor el tratamiento y evaluar el
prondstico de riesgo.

La evaluacién profunda del fenotipo y la mejor caracterizacion
de los pacientes ayudaran a elegir el mejor tratamiento en el
momento adecuado, ya que el proceso lento pero progresivo
de envejecimiento en la MCH afecta de manera sutil a los
parametros en ejercicio y solo en la fase terminal a los parametros
en reposo®1°.
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