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Forma asociada familiar 
de miocardiopatía no compactada 
y poliquistosis renal

Sra. Editora:

La forma aislada de miocardiopatía no compac-
tada (MNC) es una enfermedad infrecuente, cuya 
casuística está aumentando debido a un mayor co-
nocimiento y al desarrollo de las herramientas de 
diagnóstico por imagen.

Su causa es la interrupción del proceso embrio-
nario de compactación del miocardio, que ocurre 
entre la quinta y la octava semana de vida intraute-
rina y genera que el miocardio tenga un aspecto hi-
pertrabeculado con dos capas, una externa epicár-
dica compactada y una interna endocárdica no 
compactada, con unos recesos intertrabeculares 
profundos en comunicación con la cavidad 
ventricular1,2. 

La MNC es una enfermedad con frecuente pre-
sentación familiar; en las series estudiadas, hasta un 
50% de los familiares están afectados en mayor o 
menor medida.

Se han identificado mutaciones en diversos genes. 
El G 4.5 implicado en la función mitocondrial (pro-
teína taffazina) y otros relacionados con el esque-
leto celular (alfa distrobrevina y distrofina) se he-
redan de forma recesiva ligada al sexo. Por el 
contrario, genes que codifican proteínas del sarcó-
mero como el LDB3 (proteína Cypher/Zasp), pre-
sente en el cromosoma 10q21-q23, o proteínas del 
citoesqueleto como alfaactina o cadena pesada de 
la betamiosina, se heredan de forma autosómica 
dominante3.

La afección cardiaca se manifiesta clásicamente 
por la tríada de insuficiencia cardiaca, arritmias y 
embolias, pero el actual diagnóstico precoz de 
formas incipientes hace que la expresión clínica sea 
frecuentemente oligosintomática. Se asocia a mani-
festaciones extracardiacas, de las que las neuromus-
culares son las más frecuentes. Sin embargo, el aba-
nico es variado: dismorfias faciales, alteraciones 
hematológicas, endocrinas o renales, que incluyen 
riñón en herradura, glomerulonefritis o poliquis-
tosis renal2.

Presentamos el caso de dos hermanos afectos de 
MNC y poliquistosis hepatorrenal. El caso índice es 
una mujer de 65 años hipertensa, dislipémica, en 
diálisis por insuficiencia renal secundaria a poli-
quistosis, que ingresó con cuadro de disnea de mí-
nimos esfuerzos, ortopnea, oliguria y edemas peri-
féricos. El ECG mostraba un ritmo sinusal con 

criterios de crecimiento de ventrículo izquierdo. Se 
solicitó ecocardiograma, que mostró unas cavidades 
izquierdas dilatadas con zonas de hipertrabecula-
ción distal, entre las que se introducía el contraste 
ecocardiográfico con una fracción de eyección mo-
deradamente deprimida, presión pulmonar límite, 
todo ello compatible con «miocardiopatía no com-
pactada». Se confirmó el diagnóstico mediante re-
sonancia magnética (fig. 1). Tras tratamiento con 
bloqueadores beta y diuréticos, la paciente mejoró 
clínicamente. 

Revisando su historia familiar encontramos a un 
hermano de 63 años hipertenso y dislipémico, tras-
plantado renal desde 1995 por enfermedad poliquís-
tica. Debido a sus antecedentes, se le habían reali-
zado diversas ecocardiografías, todas ellas 
informadas como dilatación de cavidades izquierdas 
con disfunción sistólica moderada e hipertrabecula-
ción apical, compatible con MNC (fig. 2). 

La poliquistosis renal es una de las principales 
causas de enfermedad renal crónica. Presenta ca-
rácter hereditario y la producen mutaciones princi-
palmente en dos genes, PKD 1 y PKD 2 (policistina 
1 y 2), situados en los cromosomas 16 y 4 y trans-
mitidos de forma autosómica dominante y recesiva, 
respectivamente. Los quistes renales se asocian a 
quistes hepáticos. Se manifiesta por dolor en fosa 
renal, hematuria y procesos infecciosos urinarios 
intercurrentes. Las manifestaciones cardiovascu-
lares típicamente asociadas incluyen hipertensión 
arterial, prolapso mitral y aneurismas intracra-
neales. 

La asociación entre MNC y enfermedad poliquís-
tica renal ha sido publicada únicamente en 3 casos 
en toda la literatura, y todas son descripciones de la 
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Fig. 1. Plano eje corto de resonancia magnética en el que se ve las dos 
capas del miocardio, con una relación entre ellas > 2,3 en diástole. 
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presencia de estos dos trastornos en un único pa-
ciente4-6. Presentamos la primera agregación de 
ambas enfermedades en más de un caso dentro de 
la misma familia. Ambos hermanos estaban diag-
nosticados de poliquistosis hepatorrenal y presen-
taban alteraciones cardiacas que cumplían criterios 
de MNC. 

Está demostrada la influencia genética de estas 
enfermedades. En el caso de la MNC, parece que 
todavía quedan varios genes causales por identi-
ficar. No sabemos hasta qué punto la asociación de 
estas dos afecciones es un hecho casual o el resul-
tado de la alteración de un mismo mecanismo cro-
mosómico. Sin duda, el estudio genético de los 
casos descritos ayudará a solucionar esta incógnita.

Sem Briongos-Figuero, Fernando Ruiz-Rejón, 

José Julio Jiménez-Nacher y Alicia Megías
Servicio de Cardiología. Hospital Ramón y Cajal. Madrid. España.

BIBLIOGRAFÍA

1. Ichida F, Hamamichi Y, Miyawaki T, Ono Y, Kamiya T, 

Akagi T, et al. Clinical features of isolated noncompaction 

of the ventricular myocardium: long-term clinical course, 

hemodynamic properties, and genetic background. J Am Coll 

Cardiol. 1999;34:233-40.

2. Stollberger C, Finsterer J, Blazek G. Left ventricular 

hypertrabeculation/noncompaction and association with 

additional cardiac abnormalities and neuromuscular disorders. 

Am J Cardiol. 2002;90:899.

3. Monserrat Iglesias L. Miocardiopatía no compactada: 

una enfermedad en busca de criterios. Rev Esp Cardiol. 

2008;61:112-5.

4. Moon J-Y, Chung N, Seo H-S, Choi EY, Ha JW, Rim SJ. 

Noncompaction of the ventricular myocardium combined with 

polycystic kidney disease. Heart Vessels. 2006;21:195-8.

5. Lau TK, Flamm SD, Stainback RF. Noncompaction of the 

ventricular myocardium. Circulation. 2002;105:e57.

6. Komeyama M, Nozomi W, Etsuko I, Fukuda H, Yoshida 

K. Left ventricular non-compaction combined with familial 

polycystic kidney. J Echocardiogr. 2007;5:61-3.

Estimulación desde ventrículo 
izquierdo. ¿Es siempre mejor 
que la estimulación desde 
ventrículo derecho?

Sra. Editora:

Una mujer de 55 años era seguida en otro centro 
por valvulopatía y fibrilación auricular (FA) pa-
roxística. Un ecocardiograma (ECG) de junio de 
2008 describía valvulopatía degenerativa, insufi-
ciencia mitral (IM) moderada II/IV, insuficiencia 
aórtica (IAO) moderada II/IV, ligera dilatación de 
ventrículo izquierdo (VI) y fracción de eyección 
(FE) del 60%. Había sido sometida a dos procedi-
mientos de ablación de venas pulmonares. 
Finalmente, por FA persistente con mal control de 
la respuesta ventricular, en julio de 2008, se realizó 
ablación del nodo auriculoventricular y colocación 
de un marcapasos VVIR. 

Vista por vez primera en nuestro centro en fe-
brero de 2009, la paciente refería un empeora-
miento del grado funcional los últimos meses, 
hasta presentar disnea de mínimos esfuerzos. En 
la exploración destacaban la inflamación y re-
tracción en la bolsa del generador. El ECG (fig. 
1A) mostraba FA, con ritmo de marcapasos 
ventricular con imagen de BRD. En la radio-
grafía de tórax (fig. 2A) aparecía cardiomegalia 
severa y el electrodo tenía una situación poste-
rior. Todo ello hacía sospechar que el electrodo 
estaba situado en la vena posterior del seno co-
ronario (SC). Un ecocardiograma mostró valvu-
lopatía degenerativa, IM severa IV/IV, IAO mo-
derada, ventrículo izquierdo muy dilatado 
(diámetro diastólico, 72 mm) con hipocinesia ge-
neral y FE del 42%; insuficiencia tricuspídea 
(IT) severa y presión sistólica pulmonar (PSP) 
de 58 mmHg. El electrodo pasaba al interior del 
SC (creemos que se colocó en esta posición in-
advertidamente). 

Antes de remitir a la paciente a cirugía de re-
cambio valvular, y ante los signos de infección de 
la bolsa del generador, se decidió reemplazar el 
marcapasos. Al inhibir la estimulación, aparecía 
ritmo de la unión a 35 lat/min. Se explantaron ge-
nerador y electrodo. En muestras tomadas del in-
terior de la bolsa, creció Staphylococcus epider-
midis. Los hemocultivos fueron negativos. Un 
ecocardiograma realizado en ritmo de la unión 
mostró que el grado de IM ya era moderado. Se 
sospechó entonces que la estimulación del marca-
pasos habría generado un incremento de la IM y 
disfunción sistólica. Se decidió realizar estimula-
ción directa del His1, lo que no fue posible, pero sí 
se consiguió estimular el septo adyacente al His 

Fig. 2. Ecocardiografía en plano apical de cuatro cámaras en la que se 
aprecia una zona de hipertrabeculación en el segmento medio de la pa-
red anterolateral y en ápex, con espesor 2 veces mayor que el de la capa 
compactada.


