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Abreviaturas y acronimos

2D: bidimensional

99mTc-DPD: tecnecio-99m-3,3-acido difosfono-1,2-
propanodicarboxilico

ACO: anticoagulantes orales

ADN: 4cido desoxirribonucleico

Al: auricula izquierda

AL: amiloidosis de cadenas ligeras

ARA-II: antagonista del receptor de la angiotensina II

ARM: antagonista del receptor de mineralocorticoides

ASA: ablacién septal con alcohol

ATTR: amiloidosis de tipo transtirretina

AV: auriculoventricular

AVK: antagonista de la vitamina K

BiVAD: dispositivo de asistencia biventricular

BNP: péptido natriurético de tipo B

BRI: bloqueo de rama izquierda

CCS: Canadian Cardiovascular Society

CD: corriente directa

CFC: cardiofacialcutaneo

CHA,DS,-VASc: insuficiencia cardiaca, hipertensién, edad > 75
[doble puntuacién], diabetes, accidente cerebrovascular [doble
puntuacion] - enfermedad vascular, edad 65-74 y sexo [mujer]

DAI: desfibrilador automatico implantable

DAVI: dispositivo de asistencia del ventriculo izquierdo

DIU: dispositivo intrauterino

E/A: cociente entre la velocidad méxima de flujo mitral durante el
llenado inicial (E) y la velocidad de llenado final (A).

E/e’: cociente entre la velocidad de flujo mitral durante el llenado
inicial (E) y la velocidad inicial del anillo mitral (e’).

EACTS: European Association for Cardio-Thoracic Surgery

ECA: enzima de conversion de la angiotensina

ECG: electrocardiograma

EEF: estudio electrofisiolégico

ESC: Sociedad Europea de Cardiologia

ETE: ecocardiografia transesofagica

ETT: ecocardiografia transtoracica

FA: fibrilacién auricular

FDA: Food and Drug Administration de Estados Unidos

FE: fraccién de eyeccion

FHL1: Dominio 1 de LIM cuatro y medio.

FV: fibrilacién ventricular

HAS-BLED: hipertensién, disfuncién renal/hepética, accidente
cerebrovascular, historia de o predisposicién a sangrado, INR
labil, ancianidad (> 65 afios), consumo concomitante de drogas/
alcohol

hs-cTnT: troponina T cardiaca de alta sensibilidad

HTS: secuenciacién de alto rendimiento

HVI: hipertrofia ventricular izquierda

INR: razén internacional normalizada

LAMP-2: proteina de membrana 2 asociada a lisosomas

LEOPARD: lentigos, anomalias ECG, hipertelorismo ocular,
estenosis pulmonar, anomalias genitales, retraso del
crecimiento y sordera neurosensorial

MAPK: proteincinasa activada por mitégeno

MCH: miocardiopatia hipertréfica

MELAS: encefalomiopatia mitocondrial, acidosis lactica y eventos
cerebrovasculares

MERFF: epilepsia mioclénica con fibras rojas rasgadas

MSA: movimiento sistélico anterior

MSC: muerte stbita cardiaca

MYBPC3: forma cardiaca de proteina C que se une a la miosina

MYH?7: miosina-7 (cadena pesada de la betamiosina)

MYL3: cadena ligera 3 de la miosina

NACO: nuevos anticoagulantes orales

NT-proBNP: prohormona N-terminal del péptido natriurético
cerebral

NYHA: New York Heart Association

OMS: Organizacién Mundial de la Salud

OTSVI: obstruccién del tracto de salida del ventriculo izquierdo

PDES5: fosfodiesterasa 5

PET: tomografia por emision de positrones

PLE: precesion libre en equilibrio

PRKAG2: subunidad gamma-2 de la proteincinasa activada por
adenosina monofosfato

RA: regurgitacion aértica

RMC: resonancia magnética cardiaca

RMC-CF: resonancia magnética cardiaca de contraste de fases

RTG: realce tardio de gadolinio

S-ICD™: desfibrilador implantable con cable subcutaneo.

SPECT: tomografia por emisién monofot6nica

SRAA: sistema renina-angiotensina-aldosterona

TC: tomografia computarizada

TNNI3: troponina I del musculo cardiaco

TNNT2: troponina T del mdsculo cardiaco

TPM1: cadena alfa-1 de la tropomiosina

TRC: tratamiento de resincronizacién cardiaca

TRC-D: tratamiento de resincronizacién cardiaca con
desfibrilador

TRC-M: tratamiento de resincronizacién cardiaca con marcapasos

TSV: taquicardia supraventricular

TTR: transtirretina

TV: taquicardia ventricular

TVNS: taquicardia ventricular no sostenida

VD: ventriculo derecho

VI: ventriculo izquierdo

1. PREAMBULO

Las guias de practica clinica (GPC) resumen y evaldan toda la evi-
dencia disponible en el momento de redactarlas sobre un tema par-
ticular con el objeto de ayudar a los profesionales de la salud a escoger
la mejor estrategia de manejo para el tratamiento de un paciente indi-
vidual con una afeccién dada, teniendo en cuenta el impacto que va a
tener en el resultado clinico y también la relacién riesgo-beneficio de
un diagnéstico o procedimiento terapéutico en particular. Las GPCy
las recomendaciones deberian ayudar al clinico a tomar decisiones en
su practica diaria. No obstante, las decisiones finales sobre un
paciente individual deben tomarlas los médicos responsables, consul-
tandolo con el paciente y el cuidador cuando proceda.

En los dltimos afios diferentes organizaciones han elaborado un
gran nimero de GPC, como la Sociedad Europea de Cardiologia (ESC)
y otras sociedades y organizaciones. Debido al impacto que tienen en
la practica clinica, se han establecido criterios de calidad para el desa-
rrollo de las guias que permitan tomar las decisiones de forma trans-
parente para el usuario. Las recomendaciones para la elaboracién de
las GPC de la ESC pueden consultarse en la pagina web de la ESC
(http://www.escardio.org/guidelines-surveys/esc-guidelines/about/
Pages/rules-writing.aspx). Las GPC de la ESC representan la posicién
oficial de la ESC sobre un tema determinado y se actualizan regular-
mente.

Los miembros de este Grupo de Trabajo fueron seleccionados por
la ESC para representar a los profesionales implicados en el cuidado
médico de los pacientes con esta enfermedad. Una serie de expertos
en el tema realizaron una revisién global de las evidencias publicadas
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sobre el diagnéstico, manejo y prevencion de una enfermedad deter-
minada de acuerdo con la normativa del Comité de la ESC para la
Practica de las Guias (CPG). Se realiz6 una evaluacién critica de los
procedimientos diagnésticos y terapéuticos, incluyendo la evaluacién
de la relacién riesgo-beneficio. Cuando hubo datos disponibles, se
incluyeron también estimaciones de los resultados esperados sobre la
salud para poblaciones mas grandes. El nivel de evidencia y la fuerza
de la recomendacién de una opci6n terapéutica particular se sopesa-
ron y clasificaron de acuerdo con escalas predefinidas, tal como se
indica en las tablas 1y 2.

Los expertos de los paneles de redaccién y revisién han declarado
por escrito en formularios de conflictos de intereses cualquier rela-
cién que se pueda considerar fuente de conflicto de intereses real o
potencial. Estas declaraciones escritas se han agrupado en un tnico
documento y estan disponibles en la pagina web de la ESC (http://
www.escardio.org/guidelines). Cualquier modificacién en las declara-
ciones de conflictos de intereses que surjan durante el periodo de
redaccién tiene que ser notificada a la ESC y actualizada. El Grupo
de Trabajo ha sido financiado en su totalidad por la ESC sin ninguna
participacién de la industria.

El objetivo de la elaboracién de las GPC de la ESC no se limita a la
integracion de la investigacion mas reciente, sino también a la crea-
cioén de instrumentos educativos y programas de implementacién
para las recomendaciones. Para ayudar a la difusiéon de las GPC, se
producen versiones reducidas de bolsillo, diapositivas con restime-
nes, folletos con los principales mensajes y versiones electrénicas
para aplicaciones digitales (smartphones, etc.). Se trata de versiones
abreviadas y, por lo tanto, cuando sea necesario, hay que acudir al
texto integro original, que se encuentra disponible de forma gratuita
en la pagina web de la ESC. Se anima a las Sociedades Nacionales de
la ESC a promocionar, traducir e implementar las GPC de la ESC. Los
programas de implementacién son necesarios porque se ha demos-
trado que los resultados clinicos de los pacientes pueden verse
influidos favorablemente por la plena aplicacién de las recomenda-
ciones clinicas.

Los sondeos y registros son necesarios para verificar que la prac-
tica clinica en la vida real se ajusta a lo recomendado por las guias,
con lo que se completa el circulo entre la investigacién clinica, la
redaccién de las guias y su diseminacién e implementaciéon en
la practica clinica.

Se anima a los profesionales de la salud a tomar en plena conside-
racion las recomendaciones de las GPC de la ESC cuando ejerzan su
juicio clinico asi como en la determinacién e implementacién de
estrategias médicas preventivas, diagnésticas o terapéuticas. Sin
embargo, las GPC no pueden anular la responsabilidad individual de
los profesionales de la salud a la hora de tomar las decisiones mas
adecuadas en las circunstancias de cada paciente individual, después
de consultarlo con el propio paciente y, cuando sea adecuado o nece-
sario, con la persona que esta al cargo del paciente. También es res-
ponsabilidad del profesional sanitario comprobar las normas y
regulaciones aplicables a los farmacos y dispositivos en el momento
de prescribirlos.

Tabla 1
Clases de recomendacién

Tabla 2
Niveles de evidencia

Nivel de evidencia B Datos procedentes de un Ginico ensayo clinico
aleatorizado o de grandes estudios no aleatorizados

Nivel de evidencia C Consenso de opinién de expertos y/o pequefios

estudios, estudios retrospectivos, registros

2. INTRODUCCION
2.1. Definicion

Las miocardiopatias se definen por la existencia de anomalias
estructurales y funcionales del ventriculo izquierdo (VI) que no se pue-
den explicar por enfermedad coronaria con limitacién de flujo o por
condiciones de carga anémalas’. Histéricamente, este grupo de trastor-
nos se ha subdividido en enfermedad primaria, en la que el corazén es
el iinico 6rgano implicado, y formas secundarias, en las que la miocar-
diopatia es una manifestacién de un trastorno sistémico. Esta guia
adopta un sistema de clasificacién propuesto en una declaracién de
opinién reciente de la ESC en el que las miocardiopatias se definen por
criterios morfolégicos y funcionales especificos y posteriormente se
agrupan en subtipos familiares/genéticos y no familiares/no genéticos,
independientemente de la presencia de enfermedad extracardiaca'.

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) se define por la presencia de
aumento del grosor de la pared del VI que no se puede explicar tinica-
mente por condiciones de carga anémalas.

Esta definicion se aplica a nifios y adultos y no hace presunciones
sobre la etiologia y la afeccién miocardica. Aunque este enfoque amplia
el ambito de la guia y hace que las recomendaciones sean mas comple-
jas, se encuentra mas en la linea de la practica clinica diaria y tiene mas
posibilidades de mejorar la precisién diagnéstica y el tratamiento.

2.2. Ambito de la guia

Existen muy pocos estudios clinicos aleatorizados y controlados en
pacientes con MCH, algo excepcional por ser una enfermedad cardio-
vascular comun?, Por esta razén, la mayoria de las recomendaciones de
este documento se basan en estudios observacionales de cohortes y opi-
niones de consenso de expertos. El objetivo es proporcionar a los profe-
sionales de la salud un marco diagnéstico y terapéutico practico para
los pacientes de cualquier edad y, dado que la mayoria de los pacientes
tiene una enfermedad de causa genética, la guia también considera las
implicaciones del diagnéstico de sus familias y proporciona orientacién
especifica sobre reproduccién y anticoncepcion.

La adopcidén de una definicién de la enfermedad puramente mor-
folégica significa que el nimero de etiologias posibles es significa-
tivo, especialmente en nifios pequefios. Como no es practico
presentar un compendio exhaustivo de todas las posibles causas de

Grados de recomendaci6n Definicién

Expresiones propuestas

Clase I Evidencia y/o acuerdo general en que un determinado procedimiento diagndstico/tratamiento Se recomienda/esta indicado
es beneficioso, util y efectivo
Clase Il Evidencia conflictiva y/o divergencia de opini6n acerca de la utilidad/eficacia del tratamiento
Clase Ila El peso de la evidencia/opinion estd a favor de la utilidad/eficacia Se debe considerar
Clase IIb La utilidad/eficacia esta menos establecida por la evidencia/opinién Se puede recomendar
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MCH, la guia se centra en los subtipos genéticos y no genéticos mas
comunes, aunque se proporcionan referencias adicionales para otros
trastornos menos frecuentes. De manera parecida, las recomenda-
ciones del tratamiento se centran principalmente en aspectos gené-
ricos del manejo, pero se hace referencia a enfermedades raras
cuando corresponde.

3. EPIDEMIOLOGIA

Un niimero importante de estudios metodolégicamente diversos
de Norteamérica, Europa, Asia y Africa indican un incremento inexpli-
cado en la prevalencia del aumento del grosor del VI del orden de un
0,02-0,23% de los adultos (tabla web 1)*'2, Muchos estudios indican
una prevalencia que se relaciona con la edad, con tasas notablemente
menores en pacientes diagnosticados antes de los 25 afios®. En los
registros pediatricos, la prevalencia de MCH en nifios es desconocida,
pero los estudios poblacionales'>* indican una incidencia anual de
0,3-0,5/100.000 (tabla web 1). Mientras que la MCH se transmite fun-
damentalmente como un rasgo autosémico dominante (véase «Prue-
bas genéticas y cribado familiar»), la mayoria de los estudios indican
una ligera preponderancia masculina. Este hallazgo sigue sin explica-
cion, pero puede reflejar un sesgo en las estrategias de cribado y la
existencia de factores genéticos y hormonales moduladores. Las pre-
valencias de MCH por diferentes grupos étnicos son similares?-'2,

4. ETIOLOGIA

En hasta un 60% de los adolescentes y adultos con MCH, la enferme-
dad es un rasgo autosémico dominante causado por mutaciones en genes
de proteinas sarcoméricas cardiacas®".

Entre el 5 y el 10% de los casos de los adultos tienen su causa en
otras anomalias genéticas, incluidas enfermedades metabélicas y
neuromusculares hereditarias, anomalias cromosémicas y sindromes
genéticos (figura 1; tablas web 2 y 3)?°?!, Algunos pacientes tienen
trastornos no genéticos que semejan formas genéticas de la enferme-
dad, como la amiloidosis senil de tipo transtirretina (ATTR) y la ami-
loidosis de cadenas ligeras (AL)?2%3,

4.1. Mutaciones genéticas de proteinas sarcoméricas

Las mutaciones en los genes que codifican la cadena pesada de la
miosina beta (MYH7) y la forma cardiaca de proteina C que se une a
la miosina (MYBPC3) causan la mayoria de los casos; otros genes que
se encuentran afectados menos frecuentemente son la troponina car-
diaca Iy T (TNNI3, TNNT2), la cadena de la tropomiosina alfa-1
(TPM1) y la cadena ligera 3 de la miosina (MYL3). En general, los
pacientes con una mutacién de una proteina sarcomérica se presen-
tan mdas precozmente y tienen mas prevalencia de historia familiar de
MCH y muerte sdbita cardiaca (MSC) que los que no tienen muta-
cién™24, También suelen tener tendencia a una hipertrofia mas grave,
disfuncién microvascular y fibrosis miocardica®®. Diversos estudios
han sefialado que ciertas mutaciones de proteinas sarcoméricas
se asocian a peor prondstico que otras, pero estas observaciones se
basan en un nimero pequefio de sujetos afectados, algunas veces hay
inconsistencias entre los estudios y estan limitadas por la rareza de
cada mutacién?-32, Esta situacion deberia mejorar a medida que se
recojan mas datos sobre mutaciones individuales en bases de datos
internacionales como la ClinVar (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/).
Las mutaciones multiples de proteinas sarcoméricas estan presentes
en hasta un 5% de los sujetos y tienden a manifestarse antes y con un
fenotipo mas grave®-,

4.2. Trastornos metabdlicos

Muchas enfermedades metabdlicas hereditarias estan asociadas a
hipertrofia del VI. La mayoria de ellas se hereda como rasgo autosé-

mico recesivo, pero unas pocas estan ligadas al cromosoma X (figura 1;
tabla web 3)?. Los trastornos metabélicos mas comunes en los adul-
tos con MCH son la enfermedad de Anderson-Fabry, con una preva-
lencia en torno a un 0,5-1% de los pacientes mayores de 35-40 afios?,
y la enfermedad causada por mutaciones en el gen que codifica la
subunidad vy, de la proteincinasa activada por adenosina monofosfato
(PRKAG2), con una prevalencia del 1% aproximadamente?. La preva-
lencia descrita para las mutaciones de la proteina de membrana 2
asociada a lisosomas (LAMP-2) que causa la enfermedad de Danon
varia entre el 0,7 y el 2,7%®. Aunque siguen siendo raros, los trastor-
nos metabdlicos originan una mayor proporcién de MCH entre nifios
y adolescentes.

4.3. Miocardiopatias mitocondriales

Los trastornos mitocondriales primarios estan causados por muta-
ciones en el ADN nuclear o mitocondrial que se transmiten como ras-
gos autosémicos dominantes, autosémicos recesivos, ligados al
cromosoma X o heredados por via materna®. Los mas frecuentes son
los causados por mutaciones en genes que codifican complejos pro-
teicos de la cadena respiratoria (tabla web 3)?'. La presentacion clinica
de una enfermedad mitocondrial varia tipicamente en la edad de ini-
cioy el alcance y la gravedad de la afeccién organica.

4.4. Enfermedad neuromuscular

A excepcion de la ataxia de Friedreich*#, la MCH es una manifes-
tacion rara de una enfermedad neuromuscular (figura 1; tabla
web 3)?'. Se ha descrito en algunas distrofias musculares y miopatias
esqueléticas congénitas (p. ej., la miopatia nemalinica)*? (tabla
web 3)?'y en asociacion con debilidad muscular y contracturas causa-
das por mutaciones en el gen del dominio 1 de LIM cuatro y medio
(FHL-1)®. Las mutaciones del gen de la desmina suelen causar mio-
cardiopatias dilatadas y restrictivas, pero pueden presentarse como
MCH y bloqueo auriculoventricular (BAV)*.

4.5. Sindromes de malformaciéon

Varios sindromes de malformacién estan asociados a MCH (tabla
web 3). Los mas frecuentes son los causados por mutaciones en genes
que codifican proteinas de la via de la proteincinasa activada por Ras/
mitégeno (MAPK), incluidos los sindromes de Noonan*’, LEOPARD (len-
tigos, anomalias ECG, hipertelorismo ocular, estenosis pulmonar,
anomalias genitales, retraso del crecimiento y sordera neurosenso-
rial)*#7 y Costello*. La mayoria de ellos se diagnostican en la infancia,
pero algunas formas mas leves (especialmente el sindrome de Noonan)
se escapan de la deteccién precoz y se identifican mds tardiamente.

4.6. Enfermedad infiltrativa/inflamacion

La amiloidosis cardiaca produce un aumento progresivo del grosor
del miocardio del ventriculo derecho (VD) y el VI, el septo interauricular
y las valvulas auriculoventriculares (AV)*. La ALy la ATTR pueden afec-
tar solo al corazén o ser una afeccion multiorganica, mientras que la
ATTR en su forma silvestre (senil) afecta predominantemente al corazén
y el ligamento del tdnel carpiano. El edema miocardico y la infiltracién
celular de la miocarditis aguda pueden parecerse a una MCH, pero nor-
malmente se trata de un fenémeno transitorio, acompafiado por otros
signos clinicos y de laboratorio que orientan el diagnéstico®®,

4.7. Trastornos endocrinos

La hipertrofia ventricular transitoria se puede dar en recién naci-
dos de madres con diabetes mellitus, incluso después de un buen
control diabético durante la gestacién®2 En los adultos, la hipertrofia
ventricular izquierda (HVI) se ha descrito en asociacién con feocro-
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- FHL1
Enfermedades mitocondriales
- MELAS
- MERFF
Sindromes de malformacién
- Noonan
- LEOPARD
- Costello
- CFC
Amiloidosis
- ATTR familiar
- TTR silvestre (senil)
-AL
Neonato de madre diabética
Inducidas por farmacos
- Tacrolimus
- Hidroxicloroquina
- Esteroides
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Figura 1. Diversidad etioldgica de la miocardiopatia hipertréfica. La mayoria de los casos en adolescentes y adultos los causan mutaciones en genes de proteinas sarcoméricas.
AL: amiloidosis de cadenas ligeras; ATTR: amiloidosis de tipo transtirretina; CFC: cardiofaciocutineo; FHL-1: proteina del dominio 1 de LIM cuatro y medio; LEOPARD: lentigos,
anomalias electrocardiogréficas, hipertelorismo ocular, estenosis pulmonar, anomalias genitales, retraso del crecimiento y sordera neurosensorial; MELAS: encefalomiopatia
mitocondrial, acidosis lactica y eventos cerebrovasculares; MERFF: epilepsia mioclonica con fibras rojas rasgadas; MYBPC3: proteina C cardiaca unida a miosina; MYH7: miosina
7 (cadena pesada de la betamiosina); MYL3: cadena ligera 3 de la miosina; TNNI3: troponina I del misculo cardiaco; TNNT2: troponina T del misculo cardiaco; TPM1: cadena

alfa-1 de la tropomiosina; TTR: transtirretina.

mocitoma’® y acromegalia®*, pero el tratamiento del trastorno endo-
crino subyacente a menudo produce la resolucién de la hipertrofia.

4.8. Farmacos

El uso crénico de ciertos farmacos, incluidos los esteroides anabo-
lizantes, tacrolimus e hidroxicloroquina, puede causar HVI aunque
raramente producen un grosor de la pared del VI > 1,5 cm>>-7.

5. DIAGNOSTICO

El diagnéstico de MCH se basa en la deteccion de un aumento del
grosor de la pared del VI mediante cualquier modalidad de imagen,
aunque el fenotipo de la enfermedad también incluye la presencia de
fibrosis miocardica, anomalias morfolégicas del aparato de la valvula
mitral, funcién anémala de la microcirculacién coronaria y anomalias
electrocardiograficas. Debido a la etiologia diversa de la enfermedad,
la detecciéon del aumento del grosor de la pared del VI que no puede
explicarse por condiciones de carga deberia dar lugar sistematica-
mente a la bisqueda de la causa subyacente. En muchos pacientes,
esta bisqueda tiene que incluir pruebas especializadas de laboratorio
y, en algunas circunstancias, andlisis genéticos (figura 2).

5.1. Criterios diagnésticos
5.1.1. Adultos

En un adulto, la MCH se define por un grosor de la pared > 15 mm en
uno o mds segmentos miocdrdicos del VI —determinado por cualquier
técnica de imagen: ecocardiografia, imagen por resonancia magnética
cardiaca (RMC) o tomografia computarizada (CT)— que no puede expli-
carse tinicamente por condiciones de carga.

Los trastornos genéticos y no genéticos pueden presentarse con
menor engrosamiento de la pared (13-14 mm); en estos casos, el
diagnostico de MCH requiere la evaluacién de otros aspectos como
historia familiar, presencia de signos y sintomas no cardiacos, anoma-
lias en el electrocardiograma (ECG), pruebas de laboratorio y sistemas
multimodales de imagen cardiaca.

Entre las dificultades diagnésticas habituales estan:

* Presentacién en la fase avanzada de la enfermedad con un VI
dilatado o hipocinético y adelgazamiento de la pared del
VI (véase seccion 8.2).

* Hipertrofia fisiol6gica causada por un entrenamiento atlético
intenso (véase seccion 12.1).

* Pacientes con comorbilidades (véase seccién 12.2 sobre hiper-
tension y seccion 12.4 sobre diagndstico y manejo de la valvu-
lopatia).

* Hipertrofia septal basal aislada en ancianos (véase seccién 12.3).

5.1.2. Nifios

Igual que en los adultos, el diagnéstico de MCH requiere un engro-
samiento de la pared del VI que sea mayor que 2 desviaciones estan-
dar que la media esperable (z-score > 2, siendo el z-score el nimero de
desviaciones estandar a partir de la media poblacional).

5.1.3. Familiares

El diagnéstico clinico de MCH en familiares de primer grado de
pacientes con enfermedad inequivoca (HVI > 15 mm) se basa en la pre-
sencia inexplicable de un aumento del grosor del VI > 13 mm en uno o
mds segmentos miocdrdicos del VI, medido por cualquier técnica de ima-
gen (ecocardiografia, RMC o TC).
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Figura 2. Resumen esquematico del enfoque general para el diagnéstico de miocardiopatia

hipertrofica. Notas: 1. Es esencial asesorar antes y después de las pruebas de enferme-

dad genética. 2. Las pruebas genéticas estin recomendadas para pacientes que cumplan los criterios diagnésticos de MCH para permitir el cribado genético de sus familiares en
cascada. 3. Para las recomendaciones sobre investigaciones individuales, véanse las secciones correspondientes.

En familias con formas genéticas de MCH, los portadores de una
mutacion pueden tener anomalias morfoldgicas no diagndsticas que
algunas veces estan asociadas con hallazgos de ECG anémalos. Aun-
que la especificidad de este tipo de anomalias es baja, en el contexto
de una enfermedad familiar pueden representar una expresion tem-
prana o leve de la enfermedad, y la presencia de mltiples caracteris-
ticas aumenta la precision en la prediccion de la enfermedad en
poblaciones genotipificadas®*-%'. En general, la presencia de cualquier
anomalia (p. ej., imagen miocardica Doppler y strain anormales®264,
movimiento sist6lico anterior incompleto o elongacién de las valvas
mitrales y misculos papilares anormales), especialmente en presen-
cia de anomalias de ECG, aumenta la probabilidad de enfermedad en
los familiares>°6556,

5.2. Historia y exploracion fisica

La edad es uno de los mas importantes factores que tener en cuenta
cuando se consideran las causas posibles de MCH. Por ejemplo, los tras-
tornos metabdlicos hereditarios y los sindromes dismarficos congéni-
tos son mucho mads frecuentes en neonatos que en nifios mayores o
adultos, mientras que la ATTR de tipo silvestre es una enfermedad que
se da fundamentalmente en varones de mas de 65 afios.

La construccién de un arbol genealégico de tres a cuatro genera-
ciones ayuda a confirmar el origen genético de la enfermedad e iden-
tifica a otros miembros de la familia que estdn en riesgo. Algunos
rasgos especificos que hay que constatar en la historia familiar son
MSC, insuficiencia cardiaca de causa desconocida, trasplante cardiaco,
implante de marcapasos y desfibriladores y evidencia de enfermedad
sistémica (accidente cerebrovascular a edad temprana, debilidad
muscular esquelética, disfuncién renal, diabetes mellitus, sordera,
etc.). El andlisis del arbol geneal6gico también puede determinar la
probabilidad de herencia. La mayor parte de las presentaciones de
MCH son autosémicas dominantes (tabla web 2) y, por lo tanto, se
caracterizan por haber individuos afectados en cada generacién, con
una transmisién parental no ligada al sexo (incluida la transmisién de

varén a varén) y un 50% de riesgo de transmision a la descendencia. La
herencia ligada al cromosoma X debe sospecharse cuando los varones
sean los tnicos sujetos afectados o los que presentan la forma mas
extrema de la enfermedad y no haya transmisién de varén a varén. La
herencia autosémica recesiva, el patrén menos frecuente, es probable
cuando los dos progenitores de los casos indice no estan afectados y
son consanguineos. Cuando las mujeres —pero no los varones— trans-
miten la enfermedad a los nifios de cualquier sexo, se debe considerar
la posibilidad de mutaciones de ADN mitocondrial.

Muchos individuos con MCH aquejan pocos o ningiin sintoma. En
estos casos, el diagnéstico puede ser oportunista o el resultado de un
cribado. Algunos pacientes sufren angina, disnea, palpitaciones y sin-
cope (véase «Valoracion de los sintomas»). Cierto ndmero de sintomas
no cardiacos actiian como indicadores de diagnésticos especificos
(tabla 3)%”. De manera parecida, la exploracién fisica general puede
aportar claves diagndsticas en pacientes con causas sindrémicas o
metabdlicas de MCH. Paradéjicamente, la exploracién cardiovascular
suele ser normal, aunque en pacientes con obstruccién del tracto de
salida del VI (OTSVI) existen varios rasgos tipicos que se puede identi-
ficar, como ascenso y descenso rapidos del pulso carotideo y soplo
sistolico de eyeccion en el area esternal izquierda, que irradia hacia el
eje esternal superior derecho y el dpex. La intensidad del soplo
aumenta con maniobras que reducen la precarga o la poscarga ven-
tricular, como estar agachado y ponerse de pie y la exhalacién forzada
a través de una via aérea cerrada (maniobra de Valsalva). La mayoria
de pacientes con OTSVI tiene también signos de insuficiencia mitral.

5.3. Electrocardiografia en reposo y ambulatoria

El ECG estandar de 12 derivaciones puede ser normal en la presen-
tacién (el 6% de los pacientes en estudios de cohorte de referencia),
pero generalmente muestra una combinacién variable de HVI, anoma-
lias de las ondas Ty ST y ondas Q patoldgicas®. Cuando se interpreta
junto con los hallazgos ecocardiograficos y las imagenes por RMC, los
rasgos que normalmente indicarian otras condiciones, como la isque-
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Tabla 3 Tabla 4
Ejemplos de signos y sintomas que orientan a diagnésticos especificos (modificado Anomalias electrocardiograficas que orientan a diagnésticos especificos o variantes
de Rapezzi et al®) morfoldgicas®’

Sintoma/signo Diagnéstico Hallazgo Comentario

Dificultades en el aprendizaje, retraso

mental

* Enfermedades mitocondriales

» Sindrome de Noonan/LEOPARD/
Costello

* Enfermedad de Danon

Sordera neurosensorial

* Enfermedades mitocondriales
(sobre todo con diabetes mellitus)

* Enfermedad de Anderson-Fabry

* Sindrome LEOPARD

Defectos de visién

* Enfermedades mitocondriales
(enfermedad de la retina, atrofia
del nervio 6ptico)

* ATTR (opacidades vitreas como bolas

de algodén)

« Enfermedad de Danon (retinitis
pigmentosa)

» Enfermedad de Anderson-Fabry
(cataratas, opacidades corneales)

Trastorno de la marcha

» Ataxia de Friedreich

Parestesia/alteraciones sensoriales/
dolor neuropético

* Amiloidosis
» Enfermedad de Anderson-Fabry

Sindrome del ttnel carpiano

» ATTR (sobre todo si es bilateral
y en varones)

Debilidad muscular

* Enfermedades mitocondriales

* Enfermedades de depésito
del glucégeno

» Mutaciones FHL1

* Ataxia de Friedreich

Ptosis palpebral

* Enfermedades mitocondriales
* Sindrome de Noonan/LEOPARD
* Distrofia miot6nica

Lentigos/manchas café con leche

* Sindrome de LEOPARD/Noonan

Angioqueratoma, hipohidrosis

» Enfermedad de Anderson-Fabry

ATTR: amiloidosis tipo transtirretina; FHL1: dominio 1 de LIM cuatro y medio;
LEOPARD: lentigos, anomalias electrocardiograficas, hipertelorismo ocular, estenosis
pulmonar, anomalias genitales, retraso del crecimiento y sordera neurosensorial.

mia miocardica o el infarto, pueden (junto con la edad en el momento
del diagndstico, el patrén de herencia y las caracteristicas clinicas aso-
ciadas) sefialar un diagnéstico subyacente o aportar claves a la distribu-
cién de la hipertrofia y la cicatriz miocardicas (tabla 4). Por este motivo,
el ECG esta recomendado en la primera visita clinica de todos los indi-
viduos con sospecha de MCH o MCH conocida y debe repetirse siempre
que haya un cambio en los sintomas de los pacientes con diagnéstico
establecido. El ECG también es un marcador precoz sensible, aunque no
especifico, de enfermedad en los familiares®!,

Recomendaciones sobre electrocardiografia

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.*

Esté recomendado un I B
electrocardiograma estandar de

12 derivaciones para pacientes con

sospecha de miocardiopatia

hipertroéfica, para facilitar el

diagnéstico y proporcionar claves

sobre la etiologia subyacente

61,67,68

Se recomienda monitorizacién 1 B 69-73
ambulatoria con ECG de 48 h durante

la evaluacién clinica inicial, para

detectar arritmia ventricular

y auricular

ECG: electrocardiograma
*Clase de recomendacién.
PNivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

Intervalo PR corto/

La preexcitacion es una caracteristica frecuente

preexcitacion de las enfermedades de depdsito (Pompe, PRKAG2
y Danon) y mitocondriales (MELAS, MERFF).
Se observa un intervalo PR corto sin preexcitacion
en la enfermedad de Anderson-Fabry

BAV El retraso progresivo en la conduccion AV es

frecuente en las enfermedades mitocondriales,
algunas enfermedades de depésito (incluida la
de Anderson-Fabry), amiloidosis y desminopatias
y en pacientes con mutaciones PRKAG2

HVI extrema (score
de Sokolow > 50)

El voltaje QRS extremadamente elevado es tipico de
las enfermedades de depésito, como las de Pompe y
Danon, aunque puede causarlo la sola preexcitacién

Voltaje QRS bajo (o
voltajes normales a pesar
de aumento del grosor
de la pared del VI)

El voltaje QRS bajo en ausencia de efusion
pericardica, obesidad y enfermedad pulmonar

es raro en la MCH (limitado a casos con evolucién
terminal), pero se encuentra en hasta un 50% de los
pacientes con AL y el 20% de los pacientes con ATTR.
El diagnéstico diferencial entre MCH y amiloidosis
cardiaca se facilita con la determinacién del cociente
voltaje QRS/grosor de la pared del VI

Desviacién maxima
del eje QRS extrema
(«noroeste»)

Observada en pacientes con sindrome de Noonan
que tienen hipertrofia basal grave que se extiende
hacia el tracto de salida del VD

Inversion de la onda T
negativa gigante
(> 10 mm)

La inversion de la onda T negativa gigante en las
derivaciones precordial y/o inferolateral indica
afeccion del apex del VI

Ondas Q anémalas

> 40 ms y/o 2 25% de la
profundidad de la onda R
y/o 23 mm de
profundidad en al menos
dos derivaciones
contiguas, excepto avVR

Las ondas Q anormalmente profundas en las
derivaciones inferolaterales, normalmente

con una onda T positiva, se asocian a una distribucién
asimétrica de la HVL. Las ondas Q de duracién
anémala (> 40 ms) se asocian a areas de fibrosis

de sustitucién

Elevacién segmento ST
tipo coved en derivaciones
tordcicas laterales

En algunos pacientes con hipertrofia distal o apical,
se desarrollan pequefios aneurismas apicales, a
veces asociados a cicatriz miocardica. Solo son

detectables por RMC, ventriculografia o eco de
contraste, y ocasionalmente se asocian a elevacion
del segmento ST en las derivaciones toracicas
laterales

AL: amiloidosis de cadenas ligeras; ATTR: amiloidosis tipo transtirretina; AV:
auriculoventricular; BAV: bloqueo auriculoventricular; HVI: hipertrofia del VI; MCH:
miocardiopatia hipertréfica; MELAS: encefalomiopatia mitocondrial, acidosis lactica
y eventos cerebrovasculares; MERFF: epilepsia miocl6nica con fibras rojas rasgadas;
PRKAG2: subunidad gamma-2 de la proteincinasa activada por adenosina monofosfato;
RMC: resonancia magnética cardiaca; VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo.

La frecuencia de arritmias detectada en la monitorizacién electro-
cardiografica ambulatoria esta relacionada con la edad. La taquicardia
ventricular (TV) no sostenida (TVNS) asintomatica, a una frecuencia
entre 120y 200 Ipm, tiene lugar en un 25% de los adultos con MCH®°7,
Las arritmias supraventriculares paroxisticas ocurren en la monitori-
zacioén electrocardiografica ambulatoria en hasta un 38% de los
pacientes. La monitorizacién con ECG ambulatoria esta recomen-
dada en la valoracién clinica inicial para evaluar el riesgo de MSC
(véase «Muerte stibita cardiaca») y accidente cerebrovascular (véase
«Taquiarritmia auricular»).

5.4. Ecocardiografia

La ecocardiografia es central en el diagnéstico y la monitorizacién
de la MCH. En la mayoria de los pacientes, la hipertrofia afecta prefe-
rentemente al septo interventricular en los segmentos basales del VI,
pero a menudo se extiende hacia la pared lateral, el septo posterior y
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el dpex del VI’%, Como el aumento del grosor de la pared ventricular se
puede encontrar en cualquier localizacién (incluido el VD), se debe
documentar la presencia, la distribucién y la gravedad de la hipertro-
fia usando un protocolo estandar para imagenes de secciones trans-
versales a partir de diversas proyecciones. La orientacion correcta y la
alineacion del haz a lo largo de los planos ortogonales son esenciales
para evitar las secciones oblicuas y no sobrestimar el grosor de la
pared. Las medidas del grosor de la pared del VI deben realizarse en
telediastole, preferiblemente en perspectivas del eje corto. Si es posi-
ble, se debe evitar las mediciones en modo M en la proyeccién del eje
largo paraesternal, para no sobrestimae el grosor septal en cortes
oblicuos. Se debe seguir un enfoque estandarizado de segmentacion
miocardica y nomenclatura para todas las modalidades de imagen?.

5.4.1. Evaluacion del grosor de la pared ventricular izquierda

Existen diversos indices ecocardiograficos que proporcionan un
indice semicuantitativo de la HVI, pero para propdsitos diagndésticos
el parametro Gnico mas relevante es el grosor maximo de la pared del
VI a cualquier nivel.

En pacientes con MCH conocida o sospecha de MCH, es esencial que se
examinen todos los segmentos del VI desde la base al dpex, asegurdndose
de que el grosor de la pared se registre en los niveles mitral, medioventri-
cular y apical.

La valoracién precisa del grosor de la pared del VI puede ser un
reto cuando la hipertrofia se encuentra confinada a uno o dos seg-
mentos, especialmente en la pared anterolateral o en el apex del
VI7476-80 En estos casos, se precisa un cuidado especial durante la
adquisicién de las imagenes (p. ej., angulacion del transductor para
evitar problemas relacionados con la resolucién lateral y el escorzo).
De forma parecida, se precisa una imagen meticulosa del dpex
mediante perspectivas paraesternales y apicales mualtiples para
detectar MCH apical. Si un segmento no se visualiza adecuadamente,
se debe considerar la opacificacién del VI utilizando agentes de con-
traste de ultrasonidos o RMC®'.

5.4.2. Anomalias asociadas a la valvula mitral y al tracto
de salida del ventriculo izquierdo

Aproximadamente un tercio de los pacientes tienen en reposo
movimiento sistdlico anterior de las valvas de la valvula mitral que
produce OTSVI, mientras que otro tercio tiene obstruccién latente
solo durante las maniobras que cambian las condiciones de cargay la
contractilidad del VI (véase «Evaluacién de obstruccién latente»)s2-85,
Otras caracteristicas morfolégicas que contribuyen a la OTSVI son las
anomalias del masculo papilar (hipertrofia, desplazamiento anterior
e interno, insercion directa en la valva anterior de la valvula mitral) y
las anomalias de las valvas mitrales como la elongacion o tejido acce-
sorio’886-%°, Aunque la OTSVI dinamica es frecuente en pacientes con
MCH, también ocurre en otras circunstancias, como calcificacién del
anillo mitral posterior, hipertension, hipovolemia y estados hipercon-
tractiles.

Por convencion, la OTSVI se define como un pico instantaneo del
gradiente Doppler de presion del tracto de salida del VI> 30 mmHg en
reposo o durante la provocacion fisiolégica como en la maniobra de
Valsalva, al ponerse de pie y en ejercicio. Un gradiente > 50 mmHg se
suele considerar como el valor umbral en que la OTSVI se convierte en
hemodinamicamente importante. Este concepto procede de estudios
que demuestran una impedancia progresiva al flujo por encima de
este valor’s.

Cuando un gradiente se detecta en la cavidad del VI, es importante
excluir sistemdticamente la presencia de obstruccion no relacionada con
movimiento sistélico anterior, incluyendo las membranas subadrticas, las
anomalias de las valvas de la vdlvula mitral (valva mitral) y la obstruc-
cion medioventricular, especialmente cuando se prevén intervenciones
para aliviar la obstruccién del flujo del VI.

La ecocardiografia sistematica bidimensional (2D) y Doppler suele
ser suficiente para determinar el mecanismo y la gravedad de la
OTSV], pero cuando las imagenes no invasivas sean malas, se puede
considerar la ecocardiografia transesofagica (ETE) o las medidas inva-
sivas de presién combinadas con RMC para pacientes seleccionados.

El movimiento sist6lico anterior de la valvula mitral casi siempre
produce un fallo de la coaptacién normal de las valvas e insuficiencia
mitral, que es tipicamente de mesosistdlico a telesistélico y orientado
inferolateralmente; determinar la velocidad y el tiempo del chorro
mitral ayudan a diferenciarlo de la turbulencia del tracto de salida del
VI. La insuficiencia mitral relacionada con el movimiento sistélico
anterior es de naturaleza inherentemente dindmica y su intensidad
varia con el grado de OTSVI789192,

Ante un chorro de insuficiencia mitral central o de orientacién ante-
rior se debe sospechar una anomalia intrinseca de la vdlvula mitral y
revaluarlo con ETE cuando sea necesario.

5.4.3. Evaluacion de obstruccion latente

La identificacién de la OTSVI es importante en el manejo de los
sintomas y la evaluacién del riesgo de MSC (véase «Muerte stbita car-
diaca»). La ecocardiografia Doppler y 2D durante una maniobra de
Valsalva en sedestacion y semisupinacién, y luego en posicion erecta
si no se provoca gradiente, se recomienda para todos los pacientes
(figura 3)8%%, La ecocardiografia de esfuerzo esta recomendada para
pacientes sintomaticos si las maniobras a la cabecera de la cama no
son capaces de inducir una OTSVI > 50 mmHg. No se recomienda la
provocaciéon farmacolégica con dobutamina, ya que no es fisioldgica y
puede ser mal tolerada. De manera similar, los nitratos no reproducen
los gradientes inducidos por ejercicio y deben reservarse para pacien-
tes que no pueden realizar procedimientos fisiol6gicamente estresan-
tes?. Hay alguna evidencia de que los gradientes posprandiales son
mayores que en ayunas y que el pretratamiento con bloqueadores
beta a menudo reduce la incidencia y la intensidad de los gradientes
del tracto de salida del VI inducidos por ejercicio®. Debido a que hay
pocos datos de comparacién entre protocolos ecocardiograficos de
estrés?395-% Jos laboratorios deben desarrollar y validar sus propios
protocolos y asegurarse de que el personal estd adecuadamente
entrenado en el procedimiento.

En pacientes asintomaticos, las maniobras de provocacién a la
cabecera de la cama son (tiles para la estratificacion del riesgo (véase
«Muerte sdbita cardiaca»), pero la ecocardiografia de esfuerzo siste-
maticamente en esta situacién no se ha evaluado prospectivamente y
solo debe considerarse para pacientes seleccionados cuando el gra-
diente de la OTSVI sea relevante para la orientacién sobre el estilo de
vida y las decisiones sobre el tratamiento médico.

5.4.4. Dilatacion ventricular izquierda

La auricula izquierda (Al) a menudo esta dilatada y su tamafio
aporta importante informacién prondstica’’*%°, Aunque la mayoria
de los estudios publicados usan el didmetro anteroposterior de la
Al se han descrito resultados comparables usando el volumen de
la Al indexado por el area de superficie corporal’®*'®2, La causa de la
dilatacién de la Al es multifactorial, pero los mecanismos mas fre-
cuentes son la insuficiencia mitral relacionada con movimiento sist6-
lico anterior y las presiones de llenado del VI altas.

5.4.5. Evaluacion de la funcién diastélica

Los pacientes con MCH suelen tener disfuncién diastélica, y la eva-
luacién de las presiones de llenado del VI puede ser ttil para valorar
los sintomas y el estado de la enfermedad. Los pardmetros de ecocar-
diografia Doppler son determinaciones sensibles de la funcién diasté-
lica, pero estan influidos por las condiciones de carga, la frecuencia
cardiaca y la edad, y no hay un Ginico parametro ecocardiografico que
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Ecocardiografia 2D y Doppler en reposo,
Valsalva y de pie

|
!

)

Pico maximo provocado
0TSVI > 50 mmHg

Pico maximo provocado
0TSVl < 50 mm Hg

' J

|

Sintomatico

Véase «9.1. Obstruccion del tracto Asintomtico™
de salida del ventriculo izquierdo»
Repetir ecocardiografia
a1 afo

Ecocardiografia de esfuerzo

! !

Pico maximo provocado
oTSvVI >

Pico maximo provocado
50 mmHg 0TSVI < 50 mmHg

| |

Véase «9.1. Obstruccion del
tracto de salida del ventriculo

Tratamiento médico
(véase «9. Manejo de los sintomas

izquierdo» y complicaciones»)

Figura 3. Protocolo para evaluacién y tratamiento de la obstruccién del tracto de salida del ventriculo izquierdo (OTSVI). *Se puede considerar ecocardiografia de esfuerzo para
pacientes individuales cuando el gradiente del tracto de salida del VI sea relevante para el asesoramiento sobre el estilo de vida y el tratamiento médico.

pueda usarse como marcador especifico diagnéstico de disfuncién
diastdlica del VI'®, Por lo tanto, se recomienda una evaluacién global
de la funcién diastélica, que incluya imagen miocardica Doppler, velo-
cidades de flujo de la vena pulmonar, presion sistélica de la arteria
pulmonar y tamafio de la Al, como parte de la evaluacién habitual de
la MCH'%, Los pacientes con un patrén de llenado del VI restrictivo
—cociente entre la velocidad maxima de flujo mitral durante el lle-
nado inicial (E) y la velocidad de llenado final (A) > 2; tiempo de dece-
leracién de la onda E < 150 ms— pueden tener mayor riesgo de
resultados adversos, incluso cuando la fraccién de eyeccién (FE) se
encuentre conservada'®*'%, Los datos sobre la estimacion de la pre-
sién de llenado del VI seglin imagen miocardica Doppler no invasiva y
los estudios invasivos de presién son contradictorios', pero algunos
estudios muestran correlacién entre alto cociente velocidad de flujo
mitral durante el llenado inicial (E)/velocidad inicial del anillo mitral
(e’) > 12-15 y elevacién de la presion telediastélica del VI, capacidad
de esfuerzo y prondéstico0%1,

5.4.6. Funcién sistélica

La funcién contractil radial (FE o acortamiento fraccional) es tipi-
camente normal o aumentada en pacientes con MCH. Sin embargo, la
FE es mal marcador del rendimiento sistélico del VI cuando hay hiper-
trofia'®. Las velocidades longitudinales miocardicas y los parametros
de deformacion o strain (deformacién y velocidad de deformacion),
derivados de la imagen miocardica Doppler o técnicas de rastreo de
textura (speckle tracking), suelen estar reducidos a pesar de una FE
normal y pueden ser anormales antes del engrosamiento de la pared
en familiares genéticamente afectados. La deformacién longitudinal
miocardica esta tipicamente reducida en el lugar de la hipertrofia'®.

5.4.7. Valor de la ecocardiografia en el diagnostico diferencial

Existen diversos parametros ecocardiograficos que pueden apun-
tar a un diagnéstico especifico (tabla 5)%”. La hipertrofia concéntrica es

mas comn en los trastornos metabdlicos e infiltrativos, mientras que
la hipertrofia biventricular y la obstrucciéon del flujo de salida de
ambos ventriculos es frecuente en el sindrome de Noonan y los tras-

Tabla 5
Caracteristicas ecocardiograficas que orientan a etiologias especificas (modificado de
Rapezzi et al®?)

Hallazgo Enfermedades especificas que considerar

Aumento del grosor del septo Amiloidosis

interauricular

Aumento del grosor de la valvula Amiloidosis; enfermedad de Anderson-
AV Fabry

Amiloidosis, miocarditis, enfermedad
de Anderson-Fabry, sindrome de Noonan
y enfermedades relacionadas

Aumento del grosor de la pared
libre del VD

Efusién pericardica de leve Amiloidosis, miocarditis

a moderada

Miocardio ventricular con aspecto Amiloidosis
de vidrio esmerilado en la

ecocardiografia 2D

HVI concéntrica Enfermedad de depésito de glucégeno,
enfermedad de Anderson-Fabry,

mutaciones PRKAG2

Enfermedad de Danon, enfermedad
de Pompe

HVI concéntrica extrema (grosor
de la pared > 30 mm)

Enfermedad mitocondrial, ATTR,
mutaciones PRKAG2, enfermedad de
Danon, miocarditis, MCH sarcomérica
avanzada, enfermedad de Anderson-Fabry

Hipocinesia general del VI
(con o sin dilatacién del VI)

OTSVD Sindrome de Noonan y enfermedades
asociadas
2D: bidimensional; AV: auriculoventricular; HVI: hipertrofia del VI; MCH:

miocardiopatia hipertréfica; OTSVD: obstruccién del tracto de salida del VD; PRKAG2:
subunidad gamma-2 de la proteincinasa activada por adenosina monofosfato; TTR:
transtirretina; VD: ventriculo derecho; VI: ventriculo izquierdo.
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tornos asociados. Las claves que indican la existencia de enfermedad
miocardica de depdsito o infiltracién son textura miocardica granular
o centelleante, ligera efusién pericardica, engrosamiento del septo in-
terauricular, engrosamiento nodular de la valvula aértica y FE leve-
mente reducida con fisiologia restrictiva.

5.4.8. Ecocardiografia de contraste

La hipertrofia apical se puede pasar por alto debido a artefactos de
campo préximo. Una mala visualizacion de la pared lateral del VI
también puede dificultar la identificacién de hipertrofia localizada.
En caso de duda, se puede usar agentes intravenosos de contraste
para delinear el endocardio con ultrasonidos®’.

Para todos los pacientes que vayan a someterse a ablacion septal con
alcohol (ASA), estd recomendada la ecocardiografia de contraste intraco-
ronario para asegurar la localizacién correcta del alcohol (véase «Abla-
cién septal con alcohol»)™M-113,

5.4.9. Ecocardiografia transesofagica

Se debe considerar la ETE para pacientes con ventanas transtoraci-
cas pobres como alternativa o como estudio complementario a la
RMC. Es especialmente (til en pacientes con OTSVI cuando el meca-
nismo no esté claro, se deba evaluar el aparato de la valvula mitral
antes de un procedimiento de reduccién septal o haya sospecha de
insuficiencia mitral grave causada por anomalias intrinsecas de las
valvas!#17 Se debe realizar ETE perioperatoria a pacientes que se
sometan a miectomia septal con el fin de guiar la estrategia quirtrgica
y detectar complicaciones quirtrgicas (defectos septales ventricu-
lares y regurgitacién aértica [RA]) y OTSVI residual6-"'8, Raramente se
necesita ETE con inyeccion intracoronaria de contraste en las arterias
perforantes septales candidatas para guiar la ASA cuando las ventanas
transtoracicas sean insuficientes para visualizar el contraste dentro
del miocardio.

5.5. Imagen cardiovascular por resonancia magnética

La imagen cardiovascular por resonancia magnética abarca varias
modalidades que proporcionan informacién detallada sobre la morfo-

Recomendaciones sobre ecocardiografia transesofagica

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda ETE perioperatoria para 1 C 114-118
pacientes que se sometan a miectomia

septal, para confirmar el mecanismo de

OTSVI, guiar la estrategia quirdrgica, evaluar

las complicaciones posquirirgicas y detectar

una OTSVI residual

Se debe considerar una ETE para pacientes Ila C 114-117
con OTSVI si el mecanismo no esta claro, se

evalda el aparato mitral antes de un

procedimiento de reduccién septal o se

sospecha insuficiencia mitral grave causada

por anomalias valvulares intrinsecas

Se debe considerar una ETE con inyecci6n Ila C 122
intracoronaria de contraste en la arteria

perforante septal candidata para guiar la

ablacién septal con alcohol cuando las

ventanas transtoracicas sean insuficientes

para la visualizacién adecuada del

ecocontraste dentro del miocardio

ETE: ecocardiografia transesofdgica; OTSVI: obstruccién del tracto de salida del
ventriculo izquierdo.

Clase de recomendacion.

"Nivel de evidencia.

Referencias que respaldan las recomendaciones.

logia cardiaca, la funcién ventricular y las caracteristicas del tejido
miocardico'?, La evaluacién por resonancia magnética cardiovascular
de los pacientes con MCH conocida o sospechada debe ajustarse a las
recomendaciones vigentes de la ESC (http://www.escardio.org/com-
munities/EACVI) y deben realizarla e interpretarla equipos con expe-
riencia en imagen cardiaca y evaluacién de enfermedades del
miusculo cardiaco.

5.5.1. Evaluacion de la morfologia y la funcion ventriculares

Se debe considerar la RMC en la evaluacién basal de pacientes con
MCH si los recursos locales y la experiencia del equipo lo permiten.

Recomendaciones sobre evaluacion por ecocardiografia transtoracica de la miocardiopatia hipertréfica

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref<

Se recomienda ETT Doppler y 2D en la evaluacién inicial de todos los pacientes con MCH, en reposo y con maniobra de Valsalva 1 B 72-74,76,

en sentacién y semisupinacién, y luego de pie si no se provoca gradiente 78,82,83,
99,119-121

Se recomienda determinar el grosor telediastélico maximo de la pared usando perspectivas 2D de eje corto en todos los segmentos 1 C 74-80

del VI desde la base al apex

Se recomienda evaluacién general de la funcién diastélica del VI, incluido Doppler pulsado o flujo de entrada de la valvula mitral, 1 C 103-105

velocidades de Doppler tisular en el anillo mitral, velocidades de flujo en vena pulmonar, presion arterial sistélica pulmonar

y cuantificacién de tamafio y volumen de la Al

En pacientes sintomaticos con pico instantdneo de gradiente del tracto de salida del VI en reposo o provocado? < 50 mmHg, se 1 B 84,85,93,94

recomienda ecocardiografia Doppler o 2D en ejercicio en pie, sedestacién o semisupinacién, para detectar OTSVI de provocacién

e insuficiencia mitral inducida por ejercicio

Para pacientes sintomaticos con pico instantaneo de gradiente del tracto de salida del VI en reposo o provocado? < 50 mmHg, se 1Ib C 84,85,93,94

puede considerar ecocardiografia Doppler o 2D en ejercicio —en pie, sedestacion o semisupinacién— cuando la presencia de un

gradiente del TSVI sea relevante para orientar sobre estilo de vida y las decisiones sobre el tratamiento médico

Para pacientes con imagenes subéptimas o sospecha de hipertrofia apical del VI o aneurisma, se puede considerar la ETT con Ila C 81

opacificacién de la cavidad del VI con agentes de contraste ecocardiograficos intravenosos, como alternativa a la imagen por RMC

Se recomienda ecocardiografia para todos los pacientes que se sometan a ASA, para asegurar la correcta localizacién del alcohol [ B 111-113

2D: bidimensional; Al: auricula izquierda; ASA: ablacion septal con alcohol; ETT: ecocardiografia transtoracica; OTSVI: obstruccion del tracto de salida del VI; RMC: resonancia

magnética cardiaca; VI: ventriculo izquierdo.
*Clase de recomendacién.
"Nivel de evidencia.
‘Referencias que respaldan las recomendaciones.
dProvocacion mediante Valsalva, ponerse en pie o nitratos orales.
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En pacientes con buenas imagenes ecocardiograficas, la RMC pro-
porciona informacién similar sobre la funciéon y la morfologia ven-
triculares''25, pero puede ser de ayuda para establecer el diagnéstico
de MCH en pacientes con ventanas acusticas pobres o cuando algunas
regiones del VI, como las de la pared anterolateral, el dpex del V1 y el
VD no se visualizan bien'?6'?7, Al igual que ocurre con la ecocardiogra-
fia 2D, la sobrestimacion del grosor de la pared puede deberse a sec-
ciones oblicuas (especialmente en el apex del VI) o la inclusién de
estructuras paraseptales como la banda moderadora o tendones fal-
sos. También se puede sobrestimar el grosor de la pared en imagenes
de gradiente ecocardiografico de mala calidad, por lo cual es preferi-
ble realizar secuencias de cine de precesién libre en equilibrio (PLE).
La imagen por RMC es superior a la ecocardiografia transtoracica para
la cuantificacién de la masa del VI, aunque esta tiene una correlacién
baja con el grosor maximo de pared y puede ser normal en pacientes
con MCH asimétrica, sobre todo cuando estan involucrados menos de
dos segmentos del VI'>4128, La imagen por RMC es superior a la ecocar-
diografia estandar 2D para la deteccién de HVI apical y anterolateral,
aneurismas'® y trombos', y es mas sensible para la deteccién de
marcadores sutiles de enfermedad, como las criptas miocardicas y las
anomalias del misculo papilar en pacientes con mutaciones genéti-
cas de proteinas sarcoméricas®>'133,

Las secuencias de mapeo de velocidad del flujo pueden usarse para
determinar el pico de flujo sanguineo a partir del tracto de salida del VI
en pacientes con OTSVI, pero se necesita mucho tiempo para conseguir
una alineacién correcta del plano de la imagen que permita obtener las
maximas velocidades de flujo, y el proceso no esta exento de error.
El desfase en el voxel y la pérdida de sefial por errores de desplaza-
miento de fase también dificultan la cuantificacién precisa del flujo
turbulento, y solo en reposo se puede cuantificar los gradientes de
salida del VI. Por todas estas razones, la ecocardiografia Doppler es la
modalidad de eleccién para la cuantificacion de la OTSVI. Del mismo
modo, mientras que las velocidades mitrales de entraday el flujo de las
venas pulmonares obtenidas por RMC de contraste de fase (RMC-CF)
proporcionan datos precisos y muy reproducibles en manos expertas,
la ecocardiografia es el método preferido para la evaluacién de la fun-
cién diastélica en la practica habitual'®,

Para casos seleccionados cuyas imagenes ecocardiograficas sean
subdptimas, la RMC puede ser de ayuda en la planificacién preopera-
toria de la miectomia quirdrgica, especialmente para pacientes con
obstruccién del VI en mdltiples niveles (tracto de salida y medioven-
tricular) y pacientes con anomalias en el tracto de salida del VD. La
RMC también puede cuantificar la cantidad de necrosis tisular indu-
cida por la ASA, asi como la localizacién de la cicatriz y la regresién de
la masa del VI después del procedimiento34!%5,

5.5.2. Fibrosis miocardica

Utilizando las propiedades magnéticas intrinsecas de los diferentes
tejidos y la distribucién de los agentes de contraste basados en gadoli-
nio, la RMC puede usarse para detectar la expansion del intersticio
miocardico causada por la fibrosis. El realce tardio de gadolinio (RTG)
esta presente en un 65% de los pacientes (oscila entre el 33 y el 84%),
tipicamente en forma de patrones irregulares de la pared media en
areas de hipertrofia y en los puntos de insercion anterior y posterior
del VD™, El RTG es raro en los segmentos no hipertréficos, excepto en
estadios avanzados de la enfermedad, cuando es frecuente que el RTG
de grosor completo vaya asociado a adelgazamiento de la pared™s. El
RTG puede ir asociado a un aumento de la rigidez miocardica y remo-
delado adverso del VI, y el grado de RTG se asocia a mayor incidencia
de anomalias regionales del movimiento de la pared. El RTG varia sig-
nificativamente segin el método de cuantificacién utilizado, y la téc-
nica de 2 desviaciones estandar es la tnica validada frente a la
necropsia'?. La evaluacién del RTG antes del tratamiento invasivo de
la OTSVI puede ser (til para la seleccién del tratamiento mds adecuado
al evaluar el grado de fibrosis septal (véase seccion 9.1).

5.5.3. Realce tardio del gadolinio y pronéstico

La asociacion entre RTG y resultados a largo plazo se ha examinado
en seis estudios'®43, cuatro de los cuales estan incluidos en un meta-
nalisis (tabla web 4)™4, Todos los estudios publicados se encuentran
limitados por sesgos de seleccién y referencia, evaluacién incompleta
del riesgo y diferencias en los protocolos de escaneo y de cuantifica-
cion del RTG. Los datos agrupados apuntan a una relacion entre RTG
y mortalidad cardiovascular, muerte por insuficiencia cardiaca y
muerte por cualquier causa, pero solo muestran tendencia a aumento
del riesgo de MSC', El RTG esta asociado a TVNS en la monitoriza-
cién Holter0142,

En resumen, el grado de RTG en la RMC tiene alguna utilidad para
la prediccion de la mortalidad cardiovascular, pero los datos disponi-
bles hasta la fecha no apoyan el uso de RTG para la prediccion de
riesgo de MSC.

5.5.4. Diagnéstico diferencial

La imagen por RMC raramente distingue las causas de MCH
mediante sus propiedades magnéticas tinicamente, pero la distribu-
cién y la gravedad de la expansién intersticial, puesta en su contexto,
puede orientar a un diagnéstico especifico. La enfermedad de Anderson-
Fabry se caracteriza por una reduccion de la sefial T1 sin contraste y
por la presencia de RTG posterolateral'#>'6, En la amiloidosis cardiaca,
suele haber un RTG global subendocardico o segmentario y un patrén
muy especifico de cinética miocardica y sanguinea del gadolinio cau-
sado por unas sefiales T1 miocardicas y sanguineas similares?'¥. La
ausencia de fibrosis puede ser de ayuda para diferenciar la MCH de la
adaptacion fisiolégica de los deportistas, pero el RTG puede estar
ausente en sujetos con MCH, sobre todo jévenes o con enfermedad
leve.

Recomendaciones para evaluaciéon por resonancia magnética cardiovascular
en miocardiopatia hipertrofica

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref<

Se recomienda que los estudios de RMC sean I C
realizados e interpretados por equipos

expertos en imagen cardiaca y evaluacién

de miocardiopatias

148,149

En ausencia de contraindicaciones, se I B
recomienda RMC con RTG para pacientes

con sospecha de MCH que tengan ventanas

ecocardiograficas inadecuadas, para

confirmar el diagnéstico

126,127

En ausencia de contraindicaciones, se debe Ila B 124,126,
considerar RMC con RTG para pacientes que 127,130,
cumplan los criterios diagnésticos de MCH, 136,
para evaluar anatomia cardiaca, funcién 138-143
ventricular y presencia y extensién

de fibrosis miocdrdica

Se debe considerar RMC con imagen de RTG Ila C
para pacientes con sospecha de hipertrofia
apical o aneurisma

127129

Se debe considerar RMC con imagen de RTG Ila C
para pacientes con sospecha de amioloidosis
cardiaca

22,147

Se puede considerar la RMC con RTG antes 15] C
de la ablacién septal con alcohol o

miectomia para evaluar extensién y

distribucién de la hipertrofia y la fibrosis

miocardica

150,151

MCH: miocardiopatia hipertréfica; RMC: resonancia magnética cardiaca; RTG: realce
tardio de gadolinio.

Clase de recomendacién.

bNivel de evidencia.

‘Referencias que respaldan las recomendaciones.
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5.6. Imagen nuclear y tomografia computarizada

La imagen nuclear, como la tomografia por emision de positrones
(PET), se ha usado para cuantificar el flujo sanguineo miocardico y
para detectar defectos en la perfusién miocardica de pacientes con
MCH, pero su valor en el diagnéstico de la MCH es escaso’?'%5, La
principal contribucién clinica de la imagen nuclear es la deteccion de
ATTR. La transtirretina es una proteina transportadora plasmatica
tetramérica que se sintetiza en el higado; es, ademas, la proteina pre-
cursora en la amiloidosis sistémica senil y la ATTR familiar'*¢'’, Varios
estudios seflalan que las fibrillas derivadas de TTR muestran avidez
por los trazadores 6seos, en especial por el **™Tc-3,3-acido difosfono-
1,2-propanodicarboxilico (**"Tc-DPD), mientras que no se produce
captacion del trazador en corazones de pacientes con MCH causada
por mutaciones genéticas de proteinas sarcoméricas. Por este motivo,
se debe considerar la gammagrafia 6sea (idealmente con *™Tc-DPD)
para pacientes con posible ATTR (edad > 65 afios, historia de sindrome
de tdnel carpiano bilateral, ausencia de historia familiar de MCH y
caracteristicas de ECG e imagen cardiaca compatibles con amiloidosis
cardiaca)6-1%8,

La alta resolucién de contraste de la TC proporciona una delimita-
cién clara del miocardio y una medida precisa del grosor de la pared,
los volimenes ventriculares, la FE y la masa del VI que se correlacio-
nan bien con las medidas obtenidas por RMC, ecocardiografia y tomo-
grafia computarizada por emisién monofoténica (SPECT)
sincronizada®™®. La TC cardiovascular permite simultanear imagenes
de las arterias coronarias y las valvulas y puede usarse para guiar la
ablacién por catéter de la arritmia supraventricular’®. Los datos sobre
cateterizacion de tejido miocardico en cohortes pequeiias indican que
la TC de contraste puede ser ttil para la deteccién de fibrosis miocar-
dica de sustitucién, aunque se requieren estudios adicionales para
confirmarlo''¢', La TC cardiaca debe considerarse para pacientes con
imagen ecocardiografica inadecuada y contraindicaciones para
RMC™S,

Recomendaciones para gammagrafia nuclear

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref<
Se debe considerar gammagrafia 6sea Ila B 156-158
(especialmente con *™Tc-DPD) para

pacientes con sintomas, signos y pruebas

invasivas compatibles con ATTR

Se debe considerar TC cardiaca para Ila C 159

pacientes con imagen ecocardiografica
inadecuada y contraindicaciones para RMC

9#mTc-DPD:  Tecnecio-99m-3,3-dcido  difosfono-1,2-propanodicarboxilico; ~ ATTR:
amiloidosis tipo transtirretina; RMC: resonancia magnética cardiaca; TC: tomografia
computerizada.

Clase de recomendacién.

"Nivel de evidencia.

Referencias que respaldan las recomendaciones.

5.7. Biopsia endomiocardica

Muchas MCH de causas genéticas y no genéticas tienen una apa-
riencia histolégica caracteristica, pero el diagnéstico de MCH es cli-
nico y se basa, en primera instancia, en pruebas no invasivas. Como la
etiologia subyacente puede determinarse habitualmente mediante
valoracion clinica, andlisis del arbol genealégico, imagen no invasiva,
pruebas de laboratorio y analisis genéticos moleculares, la biopsia
endomiocardica no es parte del proceso diagnéstico habitual, aunque
se puede considerar en escenarios clinicos en que se sospeche de
depésito o infiltracién miocardica después de realizar pruebas espe-
cializadas (como biopsiar otros tejidos mas accesibles)62163,

5.8. Pruebas de laboratorio

Las pruebas de laboratorio habituales ayudan a detectar condicio-
nes extracardiacas que causan o exacerban la disfuncién ventricular
(p. ej., enfermedad tiroidea, disfuncién renal y diabetes mellitus) y
disfuncién organica secundaria en pacientes con insuficiencia car-
diaca grave. Cifras elevadas de péptido natriurético tipo B (BNP)¢4,
prohormona N-terminal del BNP (NT-proBNP)'6> y troponina T car-
diaca de alta sensibilidad (hs-cTnT) se asocian a episodios cardio-
vasculares, insuficiencia cardiaca y muerte. A pesar de unos valores
comparables en el grosor de la pared ventricular, los valores plasma-
ticos de BNP son de 3 a 5 veces mas altos en pacientes con amiloidosis
cardiaca que en aquellos con MCH de otras causas. En la tabla 6 se
muestra una lista de las pruebas de laboratorio recomendadas.

Las pruebas de laboratorio de primera linea en nifios son similares
alas de los adultos y deben incluir hematologia, glucosa, enzimas car-
diacas (creatincinasa, aspartato aminotransferasa, alanina amino-
transferasa, lactato deshidrogenasa), pruebas de funcién renal y
hepatica, pH, electrolitos y acido trico. Después de la evaluacién por
parte del especialista, a menudo se precisan pruebas adicionales,
como la determinacién de lactato, piruvato, amoniaco, cuerpos ceté-
nicos, acidos grasos libres, perfil de carnitina, acidos organicos urina-
rios y aminodacidos.

Recomendaciones para la biopsia endomiocdrdica

Recomendaciones Clase* Nivel® Ref*

Se puede considerar biopsia endomiocardica IIb C
cuando los resultados de otras evaluaciones

clinicas apunten a infiltracién miocardica,

inflamacién o enfermedad de depésito que

no pueda confirmarse por otros medios

162,163

Clase de recomendacion.
PNivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

6. PRUEBAS GENETICAS Y CRIBADO FAMILIAR

En la mayoria de los casos, la MCH se hereda como un rasgo gené-
tico autosémico dominante con un 50% de riesgo de transmisién a la
descendencia®4. Algunos casos se explican por mutaciones de novo,
aunque parecen dar lugar a casos esporadicos debido a una penetran-
cia incompleta en el progenitor y, con menos frecuencia, en otras oca-
siones se produce una herencia autosémica recesiva. En los pacientes
que cumplen los criterios diagnésticos de MCH, la secuenciacién de
los genes de las proteinas sarcoméricas identifica una mutacién cau-
sante de enfermedad en hasta un 60% de los casos?*#'%’, La probabilidad
de encontrar una mutacién causal es mds alta en pacientes con enfer-
medad familiar y mas baja en pacientes mayores y en sujetos con
caracteristicas no clasicas.

6.1. Asesoramiento a los casos indices

El asesoramiento genético estd recomendado para todos los pacientes
cuya MCH no pueda explicarse tinicamente por causas no genéticas's.

El asesoramiento debe realizarlo personal entrenado que trabaje
en equipos multidisciplinarios para ayudar a los pacientes a entender
y manejar las implicaciones psicolégicas, sociales, profesionales, éti-
cas y legales de una enfermedad genética'®®173, El asesoramiento
genético también facilita la recopilacién de informacién de otros
miembros de la familia, como la presencia de sintomas cardiacos y no
cardiacos y los informes autépsicos, que pueden usarse para construir
un arbol genealégico familiar detallado. El analisis del arbol geneald-
gico ayuda a determinar la probabilidad de enfermedad familiar y la
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Pruebas de laboratorio recomendadas para pacientes adultos con miocardiopatia

hipertréfica

Prueba

Comentario

Hemoglobina

La anemia exacerba el dolor tordcico y la disnea, y se
debe excluirla siempre que se produzca un cambio
en los sintomas

Funcién renal

La funcién renal puede estar alterada en pacientes
con disfuncién grave del VI

Puede haber TFG alterada y proteinuria en la
amiloidosis, enfermedad de Anderson-Fabry
y enfermedades del ADN mitocondrial

Transaminasas hepaticas

Las pruebas hepaticas pueden estar alteradas en las
enfermedades mitocondriales, enfermedad de Danon
y defectos de la oxidaci6én beta

Creatincinasa

La creatincinasa sérica estd aumentada en las
enfermedades metabdlicas tipo Danon
y enfermedades mitocondriales

Alfa galactosidasa A en
plasma/leucocitos
(varones mayores

de 30 afios)

En varones con enfermedad de Anderson-Fabry, la
alfa galactosidasa A en plasma y leucocitos es escasa
(< 10% del valor normal) o indetectable*

La concentracién enzimadtica en plasma y leucocitos
suele estar dentro del intervalo normal en mujeres
afectadas, por lo que se puede considerar pruebas
genéticas si hay sospecha clinica

Andlisis de la cadena
ligera libre de
inmunoglobilina sérica,
inmunofijacién urinaria

Se debe considerar si hay sospecha de amiloidosis
a partir de la historia y pruebas no invasivas. La
confirmacién del diagnéstico suele requerir analisis
histolégico

y sérica y electroforesis
urinaria

Glucosa en ayunas Puede estar elevada en algunas enfermedades del

ADN mitocondrial.

Puede estar baja en enfermedades de los acidos
grasos y de la carnitina

Péptido natriurético de
tipo By troponina T

Concentraciones plasmaticas de BNP, NT-proBNP y
troponina T elevadas se asocia, a mayor riesgo de
eventos cardiovasculares, insuficiencia cardiaca

y muerte

Pruebas de funcién
tiroidea

Hay que realizarlas durante el diagnéstico y controlar
cada 6 meses a los pacientes tratados con
amiodarona

Acido lactico en plasma Elevado en algunos pacientes con enfermedades

mitocondriales

ADN: 4cido desoxirribonucleico; BNP: péptido natriurético de tipo B; NT-proBNP:
prohormona N-terminal del péptido natriurético tipo B; TFG: tasa de filtrado glomerular.

*Se puede observar una seudodeficiencia en algunas variantes genéticas como
D313Y'e6,

forma mas probable de herencia y proporciona claves para entender
la etiologia®. Se debe explicar las consecuencias de una prueba posi-
tiva para el paciente y los familiares y hay que proporcionar informa-
cion a los pacientes sobre los grupos de soporte y otras fuentes de
informacion, incluidas las paginas web aprobadas.

6.2. Métodos de cribado genético molecular de los casos
indice

La practica genética convencional utiliza los analisis del arbol
genealdgico y la evaluacion clinica para orientar las pruebas molecu-
lares hacia el diagnéstico mas probable. Las nuevas tecnologias de
secuenciacién de alto rendimiento, capaces de analizar exomas ente-
ros con un coste y una precision similares a los de los métodos de
secuenciacién convencionales, ofrecen una alternativa en la que no se
hacen presunciones sobre la causa de la enfermedad'*'75, No obs-
tante, el cribado de grandes cantidades de genes da lugar a la identifi-
cacién de muchas variantes genéticas raras que no son sinonimicas y

Recomendaciones sobre asesoramiento genético

Recomendaciones Clase* Nivel® Ref.c

El asesoramiento genético esta I B 169-173
recomendado en todos los pacientes con

MCH cuando su enfermedad no pueda

explicarse Ginicamente por causas no

genéticas, independientemente de si las

pruebas genéticas o clinicas vayan a usarse

para el cribado de los miembros de la

familia.

El asesoramiento genético debe realizarse Ila C 168-173
por profesionales entrenados

especificamente para esta tarea que trabajen

dentro de un equipo especializado

multidisciplinar.

MCH: miocardiopatia hipertroéfica.
Clase de recomendacién.
bNivel de evidencia.
¢Referencias que apoyan las recomendaciones

cuyo significado es desconocido'>'”7, Un enfoque intermedio es el
andlisis de un panel predefinido de genes relacionados con la MCH
usando secuenciacién de alto rendimiento, pero todavia no se ha
determinado el beneficio de esta estrategia respecto a otras™.

Independientemente de la metodologia de secuenciacién empleada,
el analisis genético debe incluir los genes de las proteinas sarcoméricas
implicados mas frecuentemente (figura 1; tabla web 2). En pacientes
con caracteristicas que sefialen a una enfermedad genética rara especi-
fica (véase seccién 5), se debe realizar una bisqueda racional de muta-
ciones patégenas en otros genes. Todos los andlisis de las mutaciones
deben cumplir los principios generales de las pruebas genéticas,
y deben realizar las pruebas diagnésticas laboratorios certificados que
usen métodos validados de andlisis e informes genéticos*-173,

6.3. Indicaciones para las pruebas genéticas de los casos
indice

El grupo de trabajo reconoce que los recursos limitados pueden
hacer que la implementacién de las pruebas genéticas sea un reto en
algunos sistemas de salud. Sin embargo, la identificacién de mutacio-
nes causales facilita el diagndstico presintomético de los miembros
de una familia, la vigilancia clinica y el asesoramiento reproductivo.

Por esta razén, las pruebas genéticas estdn recomendadas para
pacientes que cumplan los criterios diagnésticos de MCH para permitir el
cribado genético de sus familiares en cascada**175178-130,

La falta de datos robustos sobre las asociaciones genotipo-fenotipo
especificas significa que el impacto de las pruebas genéticas en el
manejo clinico esté limitado fundamentalmente a algunas de las cau-
sas genéticas de MCH raras. Las pruebas genéticas pueden tener poco
valor cuando los familiares de primer grado no estén disponibles o no
deseen realizar un cribado de la enfermedad.

Las pruebas genéticas de sujetos con diagndstico clinico inequi-
voco (p. €j., atletas e hipertensos) solo deben realizarse después de
una evaluacion clinica y familiar detalladas por equipos expertos en el
diagndstico y el manejo de miocardiopatias, ya que la ausencia de
mutacién sarcomérica no excluye la existencia de una MCH familiar y
las variantes de significado incierto son dificiles de interpretar'e,

Los andlisis genéticos de tejido post mértem o muestras de ADN
pueden ser valiosos para la evaluacién de familiares supervivientes,
pero se debe interpretarlos a la luz de un examen post mértem deta-
llado del corazén y de acuerdo con las normas convencionales sobre
la asignacién de patogenicidad a variantes genéticas's!182,

6.4. Cribado genético y clinico de los familiares

El marco legal para informar a los familiares sobre la presencia de
una enfermedad potencialmente heredable en su familia varia consi-
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Recomendaciones sobre pruebas genéticas de los casos indice

Recomendaciones Clase? Nivel® Refs
Se recomiendan pruebas genéticas I B 24,175,
para pacientes que cumplan criterios 178-180
diagnésticos de MCH si ello permite el

cribado genético de sus familiares

en cascada

Se recomienda que las pruebas genéticas se I C 168,172,
realicen en laboratorios diagnésticos 183
certificados con experiencia en la

interpretacién de las mutaciones

relacionadas con las miocardiopatias

En presencia de sintomas y signos de I B 36-40,
enfermedad que indiquen causas especificas 43-46,67
de MCH, se recomiendan pruebas genéticas

para confirmar el diagnéstico

Las pruebas genéticas de pacientes con Ila C 168
diagnéstico de MCH en el limite? solo deben

realizarse después de una evaluacién

detallada por un equipo especializado

Se debe considerar el anélisis genético post la C 181,182

mortem de tejido almacenado o ADN de
pacientes fallecidos con MCH confirmada
patolégicamente, para permitir el cribado
genético de sus familiares en cascada

ADN: acido desorribonucleico; MCH: miocardiopatia hipertroéfica.

*Clase de recomendacion.

"Nivel de evidencia.

‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

dGrosor de la pared ventricular izquierda de 12-13 mm en adultos; hipertrofia
ventricular izquierda en presencia de hipertensién, entrenamiento deportivo,
valvulopatia.

derablemente entre los distintos paises del mundo. En la mayoria de
los paises es el caso indice (normalmente la primera persona de la
familia en ser diagnosticada), y no el clinico, quien debe informar a
los familiares e invitarlos a someterse a un cribado genético en nom-
bre del sistema de salud™*. A veces el paciente recibe una carta infor-
mativa para ayudarle en este proceso'®’. Debido a que la mayoria de
loa familiares no presentan sintomas en el cribado clinico inicial, es

importante que reciban informacién sobre las consecuencias de un
diagndstico para seguro de vida, pension, trabajo, actividades depor-
tivas y la decisién de tener descendencia propia o en adopcién antes
de someterse al andlisis genético.

6.4.1. Familias con mutaciones genéticas definidas

Cuando se identifica una mutacién genética causal definida en un
paciente, sus familiares deben pasar primero por pruebas genéticas y
después por la evaluacién clinica si se encuentra que son portadores de la
misma mutacion (figura 4).

Los modelos econémicos de decisién han comparado el coste-
efectividad del cribado molecular con el cribado tGnicamente clinico, y
han mostrado que la combinacién de las pruebas genéticas y el cri-
bado clinico identifica a mds sujetos en riesgo de sufrir la enfermedad
y permite conseguir mayor ndmero de altas de seguimiento>6, Por
este motivo, se puede ofrecer pruebas genéticas en cascada a todos
los familiares cuando se identifique una mutacién definida en el caso
indice. Cuando la mutacién estd ausente, debe darse el alta clinica a
los familiares, pero se les debe recomendar una revaluacién si apare-
cen sintomas o hay datos nuevos clinicamente relevantes en la fami-
lia. Se puede considerar un enfoque distinto en los nifios, teniendo en
cuenta aspectos del consentimiento y de las implicaciones a largo
plazo de una prueba genética positiva. Cuando lo soliciten los padres
o el representante legal, la evaluacion clinica puede preceder o ser
sustituida por la evaluacién genética, siempre que haya acuerdo sobre
la mejor opcién para los intereses del nifio.

6.4.2. Familias sin mutaciones genéticas definidas

A los familiares adultos de primer grado se les debe ofrecer el cri-
bado clinico con ECG y ecocardiograma cuando no se realice una
prueba genética al caso indice o el analisis genético no sea capaz de
identificar una mutacion definida o identifique una o mas variantes
genéticas de significado desconocido (figura 4)168185187188,

Es importante tener presente que el fendmeno de penetrancia debida a
la edad significa que una evaluacion clinica normal no excluye la posibili-
dad de que la enfermedad ocurra en el futuro; por lo tanto, a los familiares
de primer grado se les debe ofrecer una revaluacion's.

Pruebas genéticas

l

Mutacion definida

A,
Variante de significado

|

Ausencia de mutacion

desconocido/incierto
l . Y
Prueba genética Realizar analisis de Reconsiderar otras
en cascada segregacion cuando genocopias/fenocopias

sea posible

Mutacion positiva Mutacion
+ fenotipo clinico negativa

l l

Seguimiento
a largo plazo Alta

Cribado clinico en cascada

—

MCH Normal
Seguimiento a Repetir cribado
largo plazo a intervalos

Figura 4. Diagrama de flujo para el cribado genético y clinico de los casos indice y sus familiares. Prueba genética en cascada: cribado de los familiares de primer grado de pa-

cientes ya diagnosticados de miocardiopatia hipertréfica (MCH).
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La frecuencia del cribado clinico en ausencia de un diagnéstico
genético debe guiarse por la edad de inicio y la gravedad de la miocar-
diopatia dentro de la familia (p. ej., la ocurrencia de muertes stbitas
multiples y precoces) y por la participacién activa en deportes com-
petitivos. Los sujetos que tienen caracteristicas clinicas no diagnésti-
cas compatibles con enfermedad precoz deben visitarse inicialmente
a intervalos de 6-12 meses y después con menos frecuencia si no hay
progresion. Se debe revaluar inmediatamente a todos los familiares
que tengan sintomas cardiovasculares nuevos.

Recomendaciones para pruebas genéticas y clinicas de familiares adultos

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda el cribado genético en I B
cascada, previo asesoramiento, de los

familiares adultos de primer grado de

pacientes con una mutacién definida

causante de enfermedad

24,175,
178-180

Se recomienda evaluacién clinica, usando I C 168
ECG y ecocardiografia y seguimiento a largo

plazo, de los familiares de primer grado que

tengan la misma mutacién causante

de enfermedad que el caso indice?

Se debe liberar de ulterior seguimiento a los Ila B
familiares de primer grado que no tengan la

misma mutacién causante de enfermedad

que el caso indice?, pero se les debe

aconsejar revaluacion si sufren sintomas o

en la familia aparecen nuevos datos clinicos

relevantes

34,185,
186,189

Cuando no se pueda identificar una Ila C
mutacién genética definida en el caso

indice? o no se realicen pruebas genéticas,

se debe considerar la evaluacién clinica con

ECG y ecocardiografia de los familiares

adultos de primer grado y repetir cada

2-5 afios (o cada 6-12 meses si hay

anomalias no diagndsticas)

168,185,
187,188

ECG: electrocardiograma.
2Clase de recomendacion.
bNivel de evidencia.
‘Referencias que respaldan las recomendaciones.
dNormalmente el primer miembro de la familia al que se diagnostica la
enfermedad.

6.5. Cribado genético y clinico de los nifios

Las pruebas clinicas y genéticas de los nifios deben ser guiadas por
el criterio de mejor interés para cada nifio segiin los estandares inter-
nacionales de la buena practica’®1%2, Los beneficios potenciales del
cribado en la infancia incluyen la reduccién de la incertidumbre y la
ansiedad, el ajuste psicoldgico, la oportunidad para realizar planes
vitales realistas y la vigilancia clinica especifica. El perjuicio potencial
incluye una ambigiiedad mayor en caso de que un fenotipo especifico
no pueda predecirse, alteraciones de la propia imagen, distorsién de
la percepcién del nifio por los padres y otros adultos responsables,
como los maestros, aumento de la ansiedad y la culpa y perspectivas
comprometidas en los seguros de vida.

El principio que debe guiar la decision es que una prueba genética o
clinica de un nifio debe tener impacto en el manejo, los hdbitos de vida y
el cribado clinico posteriores.

Los datos clinicos prospectivos de nifios con enfermedad causada
por mutaciones de genes de proteinas sarcoméricas son escasos, pero
la mejor evidencia disponible indica que los episodios clinicamente
importantes en nifios asintomaticos son raros antes de la pubertad'®.
La opinién de consenso del Comité que ha preparado esta guia es que
el cribado, clinico y genético, se debe considerar a partir de los 10 afios
de edad. Las pruebas clinicas o genéticas a edades mas tempranas
pueden ser adecuadas en familias con enfermedades de inicio precoz

(p. €j., anomalias de la via de MAPK, errores hereditarios del meta-
bolismo o mutaciones sarcoméricas multiples), cuando exista una
historia familiar maligna en la infancia o los nifios tengan sintomas
cardiacos o estén implicados en actividades fisicas especialmente
exigentes.

Recomendaciones sobre cribado genético y clinico en nifios

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c
Los hijos de pacientes con una mutacién Ila C 168,190,
definida causante de enfermedad deben 192

considerarse para pruebas genéticas
predictoras —previo asesoramiento
familiar— a la edad de 10 afios o
posteriormente, realizadas de acuerdo
con las guias internacionales para pruebas
genéticas en nifios

Para nifios familiares de primer grado de 10 Ila C 168
0 mas afios cuyo perfil genético sea

desconocido, se puede considerar la

evaluacion clinica con ECG y ecocardiografia

cada 1-2 afios entre los 10 y 20 afios

de edad, y cada 2-5 afios después

Cuando lo soliciten los padres o 1b C
representantes legales, la evaluacién clinica

con ECG y ecocardiografia puede preceder o

ser sustituida por una evaluacién genética

después del asesoramiento por médicos con

experiencia y cuando haya acuerdo sobre su

conveniencia para los intereses del nifio

Cuando haya historia familiar de malignidad 1Ib C 168
en la infancia o enfermedad de comienzo

precoz, o cuando los nifios tengan sintomas

cardiacos o participen en actividades fisicas

muy exigentes, se puede considerar pruebas

clinicas o genéticas a nifios familiares de

primer grado antes de los 10 afios de edad

ECG: electrocardiograma.
Clase de recomendacion.
"Nivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

6.6. Seguimiento de los portadores de una mutacion
sin fenotipo

Los estudios preliminares indican que no hay consecuencias
adversas psicolégicas mayores asociadas con el cribado clinico y
genético a largo plazo en nifios y adultos en riesgo de enfermedad
cuando se los maneja en centros con experiencia’®. Hay muy pocos
datos sobre las historias naturales de sujetos portadores de muta-
cion causante de enfermedad y que no presentan fenotipo, pero
estudios recientes describen un curso clinico benigno en la mayoria
de los portadores de mutaciones sin afeccién clinica’®°3, El signifi-
cado clinico de las anomalias morfolégicas y funcionales leves es
desconocido, pero probablemente menor en la mayoria de los
casos'¥+1%, La MSC es rara en ausencia de hipertrofia cardiaca y esta
confinada fundamentalmente a casos aislados de pacientes con
mutaciones del gen de la troponina T?728197.19, L os estudios transver-
sales indican un aumento de la penetrancia relacionado con la
edad30189199-201 ']g que implica que una proporcion de los portadores
de la mutacién sin afeccién clinica van a sufrir una miocardiopatia
manifiesta mas tardiamente. Por lo tanto, se recomienda la evalua-
cién preventiva a largo plazo para los portadores de la mutacién
sanos. Los portadores de la mutacién sin manifestacion de la enfer-
medad por ECG o ecocardiografica que deseen participar en
deportes competitivos deben ser informados de forma individuali-
zada, teniendo en cuenta el marco legal local, la mutacién subya-
cente y el tipo de actividad deportiva?®2.
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Recomendaciones para el seguimiento de los portadores de mutaciones
sin fenotipo

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref<

Alos portadores de mutaciones definidas Ib C 202
sin evidencias de manifestacion de la

enfermedad, se les puede permitir la

actividad deportiva después de tener en

cuenta la mutacién subyacente, el tipo de

actividad deportiva y los resultados

de evaluaciones clinicas repetidas

regularmente

Clase de recomendacion.
PNivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

6.7 Pruebas genéticas preimplantacionales y prenatales

(Véase también la seccién 11.4).

El diagnéstico genético prenatal puede realizarse al inicio de la
gestacion usando muestras de las vellosidades coridnicas o amnio-
centesis, pero el procedimiento no es legal en algunos paises europeos
y esta restringido a enfermedades graves e intratables en otros paises.
Dada la considerable variabilidad en la expresion fenotipica de la
MCH y su frecuente historia natural benigna, rara vez es adecuado
realizar un diagnéstico genético prenatal de la MCH'68203, Se puede
discutir las opciones alternativas al diagnéstico prenatal, tales como
la adopcién, la inseminacion artificial usando gametos de donantes y
el diagndstico genético preimplantacional’s, No esta recomendado el
uso de ecocardiografia fetal para la deteccién precoz de la enferme-
dad, ya que la probabilidad de expresién cardiaca en el feto es extre-
madamente baja, a excepcidn de algunos trastornos sindrémicos y
metabdlicos.

7. PRESTACION DE CUIDADOS

La miocardiopatia hipertréfica es un término «paraguas» que
abarca un espectro diverso y complejo de enfermedades genéticas y
adquiridas. Como consecuencia, el diagnéstico y manejo de los
pacientes con MCH precisa una amplia gama de habilidades y compe-
tencias. En algunos sistemas de salud, el modelo «eje y radios» —en el
cual los servicios especializados se encuentran concentrados en un
naimero reducido de instalaciones centralizadas y los aspectos de
atencién de los servicios de cardiologia de zona tienen un papel mas

Recomendaciones sobre prestacion de cuidados

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda derivar a equipos I C
especializados a los sujetos con diagnéstico

incierto, sintomas graves o riesgo

aumentado de complicaciones relacionadas

con la enfermedad, para estudio y manejo

148,149

Independientemente del estado sintomatico, I C 168
se recomienda la vigilancia clinica regular

de los pacientes y, cuando sea adecuado, los

familiares de primer grado

En todos los casos de MCH los clinicos Ila C
deben considerar la evaluacion de los

pacientes en centros que cuenten con

equipos multidisciplinarios con experiencia

en diagndstico, genética, estratificacion del

riesgo y manejo de la enfermedad cardiaca

148,149

MCH: miocardiopatia hipertroéfica.
Clase de recomendacién.
"Nivel de evidencia.
‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

secundario— puede ser la forma mas eficaz de aportar el grado
necesario de conocimiento y experiencia'®2%4, En otros sistemas,
puede ser mas practico un enfoque menos centralizado. Cualquiera
que sea el modelo utilizado, se debe manejar a todos los pacientes y
sus familias de acuerdo con los mismos estindares internacionales
previamente acordados.

Aunque describir en detalle los sistemas de atencién de los pacien-
tes con MCH no es el cometido de este Grupo de Trabajo, la adheren-
cia a unos estandares de atencion es esencial para la implementacién
efectiva de las recomendaciones de esta guia.

7.1. Educacion y orientacion

Con el aumento del conocimiento y el desarrollo de una mayor
conciencia publica de las enfermedades cardiacas hereditarias, va a
crecer la demanda de servicios especializados en miocardiopatias. Las
sociedades nacionales y las autoridades sanitarias deben asegurar
que haya personal con la experiencia necesaria para satisfacer esta
demanda, y deben proporcionar los recursos educativos necesarios
para mantener y mejorar las competencias de los grupos profesiona-
les involucrados en la atencién de los pacientes con MCH. Las socieda-
des nacionales e internacionales también deben desarrollar registros
y sistemas de atencion en red para los pacientes con miocardiopatias.

8. VALORACION DE LOS SINTOMAS

La mayoria de las personas con MCH estan asintomaticas y tienen
una esperanza de vida normal, pero algunas sufren sintomas, a
menudo muchos afios después de la evidencia de HVI por ECG o eco-
cardiografia. En nifios, los sintomas y signos de insuficiencia cardiaca
incluyen taquipnea, mala alimentacién, sudoracion excesiva y retraso
en el desarrollo. Los nifios mayores, adolescentes y adultos se quejan
de fatiga y disnea, asi como de dolor toracico, palpitaciones y sincope.
La ecocardiografia Doppler y 2D sistematica y la monitorizacién por
ECG ambulatoria suelen ser suficientes para determinar la causa mas
probable de los sintomas. La valoracién de OTSVI, tal como se subraya
en la seccién 5.4, debe ser parte de la rutina de evaluacién de todos
los pacientes sintomaticos.

8.1. Dolor toracico

Muchos pacientes se quejan de dolor toracico en reposo o durante
el ejercicio. El dolor también puede precipitarse después de una
comida copiosa o con el consumo de alcohol?%527, Las causas de dolor
toracico incluyen la isquemia miocardica debida a disfuncién micro-
vascular, el aumento del estrés de la pared del VI y la OTSVL. Las
anomalias congénitas de las arterias coronarias, como la arteria des-
cendente anterior izquierda tunelizada o la enfermedad coronaria
aterosclerotica, también pueden ser causa®®, La compresion sist6lica
de los vasos epicardicos e intramurales es muy comin, pero no suele
tener importancia clinica?%-2",

Las anomalias del ECG en reposo y la alta prevalencia de anomalias
de la perfusién en la imagen nuclear y la RMC indican que estas técni-
cas tienen poca utilidad para diferenciar la enfermedad coronaria
obstructiva de otras causas de dolor tordcico y para determinar la pro-
babilidad pretest de enfermedad coronaria en pacientes con
MCH?'22"7, Para los pacientes con angina tipica de esfuerzo se debe
considerar angiografia coronaria invasiva o TC segiin sus sintomas,
edad, sexo y factores de riesgo aterosclerdtico, tal como se subrayaba
en las guias previas'®21, La angiografia coronaria esta recomendada
para supervivientes de parada cardiaca adultos, pacientes con arrit-
mia ventricular sostenida y pacientes sintomaticos ya sometidos a
procedimientos de revascularizacién coronaria?®. Se debe considerar
angiografia coronaria invasiva o por TC antes del tratamiento de
reduccién septal en todos los pacientes de 40 o mas afios, indepen-
dientemente de la presencia de angina tipica.
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Recomendaciones sobre angiografia coronaria

Recomendaciones sobre estudios hemodinamicos invasivos

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref< Recomendaciones Clase? Nivel® Ref*
La angiografia coronaria invasiva esta I C 219 Para evaluar la funcién cardiaca derecha I B 227-229
recomendada para adultos supervivientes a e izquierda y la resistencia pulmonar de
parada cardiaca, pacientes con taquiarritmia pacientes para los que se estd considerando
ventricular sostenida y pacientes con angina trasplante cardiaco o soporte circulatorio
estable grave (clase CCS 3) mecanico, se recomienda cateterizacién
La angio-TC o coronariografia invasiva debe Ila C 159,218 cardiaca
considerarse para pacientes con dolor Para pacientes sintomaticos con imagen 1Ib C 230
toracico de esfuerzo tipico (clase CCS < 3) cardiaca no invasiva no concluyente, se
que tengan una probabilidad pretest puede considerar la cateterizacion cardiaca
intermedia de enfermedad coronaria derecha e izquierda para evaluar la gravedad
aterosclerética basada en edad, sexo y de la OTSVI y medir las presiones de llenado
factores de riesgo de aterosclerosis o del VI
antecedente de revascularizacion coronaria
VI: ventriculo izquierdo; OTSVI: obstruccion del tracto de salida del VI.
Para todos los pacientes de 40 o mds afios, Ila C 220,221 aClase de recomendacién.

se debe considerar la angio-TC o
coronariografia invasiva antes del
tratamiento de reduccién septal,
independientemente de la presencia
de dolor toracico de esfuerzo tipico

CSS: Canadian Cardiovascular Society; TC: tomografia computarizada.
Clase de recomendacion.
"Nivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

8.2. Insuficiencia cardiaca

Los sintomas de insuficiencia cardiaca crénica son frecuentes, pero
el perfil clinico de la insuficiencia cardiaca avanzada varia de un
paciente a otro. En algunos, la insuficiencia cardiaca se asocia a dis-
funcién diast6lica con FE conservada y tamafio del VI pequefio; en
otros, los sintomas estan causados por disfuncién ventricular
izquierda sistélica u OTSVI (con o sin insuficiencia mitral)??2. La fibri-
lacién auricular puede complicar cualquiera de estos escenarios y
exacerbar los sintomas??. El reconocimiento de la fisiopatologia hete-
rogénea de la insuficiencia cardiaca en la MCH es importante porque
influye en su manejo.

En la mayoria de los pacientes, el proceso de remodelado cardiaco
adverso y progresivo, caracterizado por fibrosis miocardica y adelga-
zamiento de la pared, es de toda la vida??>??4225, En las fases iniciales
de este proceso, los pacientes suelen estar asintomaticos, y los indices
no invasivos convencionales de rendimiento cardiaco se encuentran
dentro de lo normal. A medida que la enfermedad progresa, se pro-
duce bien sea una disminucion de la funcién sistélica y diastélica del
VI, asociada a una dilatacién del VI de leve a moderada, disminucién
del grosor de la pared del VI y caida de la FEVI (algunas veces denomi-
nada fase «pasada» o fase hipocinética dilatada) o una disfuncién
diastélica del VI grave, acompaiiada por dilatacién auricular impor-
tante con poca o ninguna dilatacién del VI (fenotipo «restrictivo»)??2,
La insuficiencia mitral y tricuspidea y la hipertensién pulmonar de
moderada a grave suelen estar presentes en estos estadios avanzados
de la enfermedad??.

La presentacién en forma de insuficiencia cardiaca aguda es infre-
cuente, pero puede precipitarse por arritmias (fibrilacién auricular,
taquicardia supraventricular [TSV] o TV sostenida), insuficiencia
mitral aguda (p. ej., rotura cordal o endocarditis infecciosa), isquemia
miocardica e infarto y comorbilidades (p. ej., anemia o hipertiroi-
dismo).

8.2.1. Estudios de presion invasivos

La imagen cardiaca no invasiva ha reemplazado significativamente
a la cateterizacion cardiaca en la rutina de evaluacién de la funciéon
cardiaca. La determinacién invasiva de las presiones intracardiacas
puede ser adecuada cuando la imagen cardiaca no invasiva sea insufi-

PNivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

ciente para evaluar la gravedad de la OTSVI y al planificar el trata-
miento invasivo (p. ej., el tratamiento de una valvulopatia) y el
trasplante cardiaco??.

8.2.2. Pruebas de estrés cardiopulmonares

Cuando se realizan en laboratorios con experiencia, las pruebas de
estrés cardiopulmonares con determinacién simultanea de los gases
respiratorios proporcionan informacién objetiva de la gravedad de la
limitacién funcional y sus mecanismos. Puede ser de ayuda para dife-
renciar la MCH de la hipertrofia ventricular fisiolégica observada en
deportistas y puede aportar claves diagndsticas, como la reducciéon
desproporcionada del consumo maximo de oxigeno y el bajo umbral
anaerdbico en pacientes con trastornos metabdlicos?3232, Si se dis-
pone de las instalaciones, la prueba de estrés cardiopulmonar con
determinacion simultanea de los gases respiratorios se debe conside-
rar en la evaluacién clinica inicial, cuando los pacientes informan
sobre un cambio en los sintomas y cuando se considera una reducciéon
invasiva del tracto de salida del VI?*>%%, Las pruebas de estrés cardio-

Recomendaciones sobre pruebas cardiopulmonares en ejercicio

Nivel® Ref.*
233,238

Recomendaciones Clase?

Se recomienda prueba cardiopulmonar en I B
ejercicio con determinacién simultinea de

gases respiratorios para pacientes muy

sintomaticos con disfuncién del VI sistélica

y/o diastdlica evaluados para trasplante

cardiaco o soporte mecanico

Independientemente de los sintomas, se Ila B 233,
debe considerar la prueba cardiopulmonar 235-237
en ejercicio con determinacién simultdnea

de gases respiratorios (o cinta continua

estandar o bicicleta ergométrica cuando no

esté disponible) para evaluar la gravedad y

el mecanismo de la intolerancia al esfuerzo

y el cambio en la presién arterial sistélica

Se debe considerar la prueba Ila C 233-235
cardiopulmonar en ejercicio con

determinacién simultinea de gases

respiratorios (o cinta continua estandar

o bicicleta ergométrica cuando no esté

disponible) para pacientes sintomaticos que

se va a someter a ablacion septal con

alcohol y miectomia septal para determinar

la gravedad de la limitacién al ejercicio

VI: ventriculo izquierdo.
Clase de recomendacion.
bNivel de evidencia.
‘Referencias que respaldan las recomendaciones.
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pulmonares estan recomendadas para todos los pacientes considera-
dos para trasplante cardiaco®?.

Cuando no se pueda realizar una prueba de estrés cardiopulmonar,
se puede utilizar como alternativa una cinta de correr convencional o
prueba de esfuerzo con bicicleta ergométrica y electrocardiografia
simultanea. Independientemente del método utilizado para la prueba
de esfuerzo, se recomienda medir la presién arterial durante la
prueba utilizando un esfigmomandmetro convencional, con el fin de
determinar el cambio en la presion arterial sist6lica que pueda apor-
tar informacion prondstica (véase «<Muerte stbita cardiaca»)?362%7,

8.3. Sincope

Las causas de sincope en la MCH incluyen hipovolemia, bloqueo
cardiaco completo?*, disfuncién del nédulo sinusal®®, TV sostenida,
OTSVI?% y reflejos vasculares an6malos??7241242, Ocasionalmente, las
arritmias auriculares con respuesta ventricular rapida pueden preci-
pitar el sincope, sobre todo en sujetos con funcién auricular conser-
vada y presiones de llenado elevadas®®. Puede haber mds de una
causa por la que los pacientes con MCH pierdan el conocimiento,
entre ellas comorbilidades como epilepsia y diabetes mellitus®.

El sincope que se produce al estar de pie durante mucho tiempo en
un ambiente caluroso o durante la fase de absorcién posprandial
indica sincope neuromediado (reflejo), especialmente cuando se aso-
cia a ndusea y vomitos. El sincope durante el esfuerzo, o inmediata-
mente después de palpitaciones o dolor toracico, apunta a un
mecanismo cardiaco??. Se debe excluir una obstruccién provocable®>
cuando los pacientes sufran sincopes de esfuerzo recurrentes en cir-
cunstancias similares (p. ej., al subir corriendo las escaleras o al hacer
un esfuerzo). Las arritmias ventriculares son una causa infrecuente de
sincope, pero se debe sospecharlas después de un episodio sin pré-
dromos, especialmente si ocurre en reposo o después de un esfuerzo
minimo.

Debido a que el sincope no vasovagal de causa desconocida es un fac-
tor de riesgo de MSC>#4248 sobre todo si ocurre a pacientes jovenes en
estrecha proximidad temporal a su primera exploracion®, puede ser ade-
cuado el tratamiento con un desfibrilador automdtico implantable (DAI)
para sujetos con otras caracteristicas que indiquen alto riesgo de muerte
stibita, incluso cuando el mecanismo del sincope sea desconocido tras un
proceso diagndstico completo. Que el sincope pueda estar causado por
mecanismos distintos de las arritmias ventriculares significa que los
pacientes pueden permanecer en riesgo de sincope recurrente después
del implante de DAL

Los pacientes con sincope deben someterse a un ECG de 12 deriva-
ciones, prueba de esfuerzo estindar en posicién erguida y monitori-
zaciéon ECG ambulatoria de 48 horas y, en caso de identificarse la
presencia de bradiarritmia, se los debe tratar de acuerdo con las
vigentes GPC de la ESC sobre marcapasos®*. Se puede considerar una

Recomendaciones sobre investigacion de sincope

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda ECG de 12 derivaciones, I C 243
prueba de esfuerzo en posicién erguida,

ecocardiografia Doppler y 2D en reposo y en

esfuerzo y monitorizacién ambulatoria con

ECG de 48 h para pacientes con sincope de

causa desconocida para identificar la causa

de sus sintomas

Se debe considerar ILR para pacientes con Ila C 243,250
episodios recurrentes de sincope de causa

desconocida y bajo riesgo de MSC

2D: bidimensional; ECG: electrocardiograma; ILR: grabadora de bucle implantable;
MSC: muerte sibita cardiaca.

Clase de recomendacion.

"Nivel de evidencia.

Referencias que respaldan las recomendaciones.

ecocardiografia de esfuerzo, especialmente para pacientes con sin-
cope postural o de esfuerzo, para detectar OTSVI provocable®>. Para
pacientes con episodios recurrentes de sincope de causa desconocida
y bajo riesgo de MSC, se debe considerar la utilizacién de una graba-
dora en bucle implantable?#9?%, Existen pocos datos sobre la prueba
de mesa basculante en pacientes con MCH, pero la existencia de una
tasa elevada de pruebas positivas en pacientes sin historia de sincope
parece indicar que no es Gtil para la evaluacién habitual, a menos que
estén presentes otras caracteristicas que indiquen un mecanismo
autondmico?4321252,

8.4. Palpitaciones

Muchos pacientes se quejan de palpitaciones's>246 causadas por
contracciones cardiacas sintomaticas y ectopia ventricular. Un episo-
dio de palpitaciones sostenido que dure mas de unos pocos minutos
suele estar causado por arritmia supraventricular. En pacientes con
palpitaciones frecuentes, debe realizarse un ECG ambulatorio de
48 h?%9253_ Si no se puede identificar una causa, se debe considerar el
uso de grabadora de bucle implantable?%,

Recomendaciones sobre palpitaciones

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.*
Para pacientes con palpitaciones frecuentes I C 250,253
o sostenidas, se recomienda monitorizacion

ambulatoria de 48 h para identificar la

causa probable

Se puede considerar una ILR para pacientes IIb C 250

con palpitaciones frecuentes, en los que no
se identifique ninguna causa después
de monitorizacién con ECG prolongada

ECG: electrocardiograma; ILR: grabadora en bucle implantable.
Clase de recomendacion.
"Nivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

8.5. Papel de la evaluacion electrofisiologica

No esta recomendado el uso sistematico de estudios electrofisiol6-
gicos en pacientes con sincope o sintomas de arritmia. La evaluacién
electrofisioldgica esta indicada para pacientes con taquicardia supra-
ventricular persistente o recurrente (flutter auricular, taquicardia
auricular, taquicardia de reentrada del nédulo AV, taquicardia mediada
por via AV accesoria) y pacientes con evidencias obtenidas a partir de
otras pruebas no invasivas que indiquen enfermedad sinoauricular o
BAV?%254 Los estudios electrofisiolégicos también estan indicados
cuando los pacientes presentan preexcitacion ventricular, con el fin de
identificar y tratar un sustrato susceptible de ablacién?®, La evaluacién
electrofisiolégica invasiva puede considerarse para pacientes seleccio-
nados que tengan TV sostenida (> 30 s), monomoérfica, sintomatica y
documentada, para identificar y tratar el sustrato de la arritmia suscep-
tible de ablaci6n?>62,

9. MANEJO DE LOS SINTOMAS Y COMPLICACIONES

En ausencia de grandes estudios clinicos aleatorizados?, el trata-
miento farmacolégico se administra sobre una base empirica para
mejorar la capacidad funcional, reducir los sintomas y prevenir la
progresion de la enfermedad. En pacientes sintomaticos con OTSVI, el
objetivo es mejorar los sintomas mediante farmacos, cirugia, ablacién
con alcohol o marcapasos. El tratamiento de los pacientes sintomati-
cos sin OTSVI se centra en el manejo de la arritmia, reduccion de las
presiones de llenado del VI y tratamiento de la angina. Los pacientes
con disfuncién sistélica o diastélica progresiva del VI refractaria al
tratamiento médico pueden ser candidatos para trasplante cardiaco.
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Recomendaciones sobre las pruebas electrofisiolégicas

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda estudio electrofisiolégico I C 249,254,
invasivo para pacientes con taquicardia 255
supraventricular recurrente o persistente

documentada (flutter auricular, taquicardia

auricular, taquicardia del nédulo

auriculoventricular por reentrada,

taquicardia mediada por via

auriculoventricular accesoria) y pacientes

con preexcitacion ventricular e identificar

y tratar sustratos susceptibles de ablacion

Se puede considerar estudio Ib C 256,257
electrofisioldgico invasivo para pacientes

seleccionados con taquicardia ventricular

monomorfica sostenida (>30s) y

sintomdtica documentada, para identificar y

tratar sustratos arritmogénicos susceptibles

de ablacién

No se recomienda estudio electrofisiol6gico
invasivo con estimulacién ventricular
programada para la estratificacion del riesgo
de muerte stibita cardiaca

Clase de recomendacion.
PNivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

9.1. Obstruccion del tracto de salida del ventriculo
izquierdo

Por convencién, la OTSVI se define como un gradiente Doppler instan-
tdneo mdximo del tracto de salida del VI > 30 mmHg, pero el umbral que
se suele considerar para tratamiento invasivo es > 50 mmHg.

A la mayoria de los pacientes con un gradiente maximo del tracto
de salida en reposo o provocado < 50 mmHg se los debe manejar de
acuerdo con las recomendaciones de MCH no obstructiva, pero en un
nimero muy reducido de casos seleccionados con gradientes del
tracto de salida del VI entre 30 y 50 mmHg y en ausencia de otras
causas obvias que causen sintomas, se puede considerar la reducciéon
de gradiente invasiva, teniendo en cuenta la ausencia de datos sobre
este grupo.

9.1.1. Medidas generales

Todos los pacientes con OTSVI deben evitar la deshidratacion y el
consumo excesivo de alcohol, y se les debe animar a la reduccién de
peso. Los dilatadores arteriales y venosos, como los nitratos y los inhi-
bidores de la fosfodiesterasa 5 (PDE5), pueden exacerbar la OTSVI y
deben evitarse siempre que sea posible (véase también el manejo de
la hipertension, seccién 12.2)?%%. La FA de nueva aparicion o mal con-
trolada puede exacerbar los sintomas causados por la OTSVI y tiene
que manejarse mediante restauracion rapida del ritmo sinusal o con-
trol de la frecuencia ventricular??. Se debe evitar la administracion de
digoxina en pacientes con OTSVI debido a sus efectos inotrépicos
positivos?,

9.1.2. Tratamiento farmacologico

Por consenso, a los pacientes con OTSVI sintomatica se los trata
inicialmente con bloqueadores beta no vasodilatadores a la dosis
maxima tolerada, pero existen muy pocos estudios que comparen los
bloqueadores beta de forma individual. Estudios pequefios y mayori-
tariamente retrospectivos indican que el propanolol oral puede abolir
o reducir la OTSVI en reposo y provocada y proporcionar beneficio
sintomadtico?%32%>, Un estudio ha demostrado una mejoria en la tole-

Recomendaciones sobre el tratamiento de la obstruccién del tracto de salida
del ventriculo izquierdo: medidas generales

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.<

Los dilatadores arteriales y venosos, Ila C 258,260
incluidos nitratos e inhibidores de la

fosfodiesterasa, deben evitarse siempre que

sea posible en pacientes con OTSVI

€n reposo o provocada

Se debe considerar la restauracién del ritmo Ila C 261,262
sinusal o el control adecuado de la

frecuencia antes de considerar el

tratamiento invasivo de pacientes con

fibrilacién auricular de nueva aparicién

o mal controlada

La digoxina no esta recomendada para
pacientes con OTSVI en reposo o provocada

OTSVI: obstruccién del tracto de salida del ventriculo izquierdo.
Clase de recomendacion.
"Nivel de evidencia.
‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

rancia al ejercicio y supresién de arritmias supraventriculares y ven-
triculares en pacientes tratados con sotalol?6¢,

Cuando los bloqueadores beta solos no sean eficaces, se puede
afiadir disopiramida (si esta disponible), titulada a la maxima dosis
tolerada (normalmente 400-600 mg/dia)?¢72%8, Este farmaco antiarrit-
mico de clase IA puede eliminar los gradientes basales de presion de
salida del VI y mejorar la tolerancia al ejercicio y la capacidad funcio-
nal sin efectos proarritmicos ni aumento del riesgo de MSC?672%8, Los
efectos indeseables anticolinérgicos que limitan la dosis incluyen
sequedad de ojos y boca, miccidn discontinua o retencién urinaria y
estreflimiento?¢”268, Se debe monitorizar el intervalo QTc durante la
titulacion al alza y reducir la dosis si excede los 480 ms. Se debe evitar
la disopiramida en pacientes con glaucoma, varones con prostatismo
y pacientes que tomen otros farmacos que alarguen el intervalo QT,
como la amiodarona y el sotalol. La disopiramida puede usarse
en combinacién con verapamilo®®, La disopiramida debe usarse con
precauciéon en pacientes con FA o propensos a ella, en los que el
aumento de la conduccién AV inducido por el firmaco puede incre-
mentar la frecuencia ventricular.

El verapamilo, a una dosis inicial de 40 mg tres veces al dia hasta
un maximo de 480 mg diarios, puede usarse cuando los bloqueadores
beta estén contraindicados o sean ineficaces, pero es necesaria la
monitorizacién estrecha de Iso pacientes con obstrucciéon extrema
(2 100 mmHg) o presiones sistélicas pulmonares elevadas, ya que
puede causar edema pulmonar?®, La administracién oral a corto plazo
puede aumentar la capacidad de esfuerzo, mejorar los sintomas y
normalizar o mejorar el llenado diastélico del VI sin alterar la funcién
sist6lica?’%?3, Unos hallazgos similares se han demostrado en el caso
del diltiazem (dosis de inicio de 60 mg tres veces al dia hasta un
maximo de 360 mg diarios)*, que debe considerarse para pacientes
intolerantes o con contraindicaciones para bloqueadores beta y vera-
pamilo. El nifedipino y otros antagonistas dihidropiridinicos del cal-
cio no estan recomendados para el tratamiento de la OTSVI?7>27,

Pueden usarse con precaucion dosis bajas de tiacidas o diuréticos
de asa para mejorar la disnea asociada a la OTSVI, pero es importante
evitar la hipovolemia.

Los bloqueadores beta pueden considerarse para el tratamiento de
neonatos y nifios con OTSVI y los pocos datos disponibles sobre el
verapamilo indican que también se puede usar de forma segura en
nifios*”2. No se dispone de datos para hacer recomendaciones especi-
ficas sobre el tratamiento con disopiramida en nifios. El tratamiento
médico puede considerarse en adolescentes y adultos asintomaticos o
con sintomas leves que tengan OTSVI en reposo o provocada y dilata-
cién auricular izquierda.
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Recomendaciones sobre el tratamiento médico de la obstruccién del tracto
de salida del ventriculo izquierdo

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomiendan los bloqueadores beta no I B
vasodilatadores, titulados a la maxima dosis

tolerada, como tratamiento de primera linea

para mejorar los sintomas de pacientes

con OTSVI en reposo o provocada?

263,265,
267,268

Se recomienda el verapamilo, titulado a la I B 268,
maxima dosis tolerada, para mejorar los 270-274
sintomas de pacientes con OTSVI en reposo

o provocada‘ que no toleren los

bloqueadores beta o los tengan

contraindicados

Se recomienda la disopiramida, titulada a la I B
maxima dosis tolerada¢, ademas de un

bloqueador beta (o, si no es posible,

verapamilo), para mejorar los sintomas de

pacientes con OTSVI en reposo o provocada?

267,268

La disopiramida en monoterapia, titulada a Ib C 267
la maxima dosis tolerada¢, se puede

considerar para mejorar los sintomas de

pacientes con OTSVI en reposo o provocada‘

(ejercicio o maniobra de Valsalva), utilizada

con precaucion en pacientes con FA o

propension a ella, pues puede aumentar la

respuesta de frecuencia ventricular

Los bloqueadores beta o el verapamilo IIb C 272
pueden considerarse para nifios y adultos

asintomdticos con OTSVI en reposo o

provocada? para reducir las presiones del VI

Para la OTSVI sintomatica, se puede usar 1Ib C
con precaucién dosis bajas de diuréticos de

asa o tiacidas para mejorar la disnea

de esfuerzo

Se debe considerar el diltiazem, titulado a la Ila C 274
maxima dosis tolerada, para mejorar los

sintomas de pacientes sintomaticos con

OTSVI en reposo o provocada‘ que no

toleren bloqueadores beta y verapamilo

o los tengan contraindicados

Se debe considerar los bloqueadores beta Ila C 260
orales o intravenosos y los vasoconstrictores

para pacientes con OTSVI provocada grave

que se presentan con hipotensién y edema

pulmonar

OTSVI: obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo.

Clase de recomendacioén.

"Nivel de evidencia.

‘Referencias que apoyan las recomendaciones.

dManiobra de Valsalva, ejercicio de pie o nitratos orales cuando no se pueda realizar
ejercicio.

¢Durante la titulacién de disopiramida al alza se debe monitorizar el intervalo QTcy
reducir la dosis si excede los 480 ms.

Excepcionalmente, los pacientes con OTSVI provocada grave pueden
presentarse con un cuadro de hipotension y edema pulmonar parecido a
la isquemia miocdrdica aguda. Es importante reconocer este escenario,
ya que el uso de vasodilatadores y fadrmacos inotrépicos positivos en este
contexto puede poner en riesgo la vida. En su lugar, el tratamiento debe
consistir en bloqueadores beta y vasoconstrictores orales o intravenosos
(p. €j., fenilefrina, metaraminol y norepinefrina).

9.1.3. Tratamiento invasivo de la obstruccion del tracto de salida
del ventriculo izquierdo

No hay datos que respalden el uso de procedimientos invasivos para
reducir la OTSVI en pacientes asintomdticos, independientemente de su
gravedad.

El tratamiento invasivo para reducir la OTSVI se debe considerar
para pacientes con un gradiente de OTSVI > 50 mmHg, sintomas de
moderados a graves (clase funcional de la New York Heart Association
[NYHA] IlI-IV) o sincope de esfuerzo recurrente a pesar de recibir tra-
tamiento farmacolégico a las dosis maximas toleradas. En algunos
centros también se considera el tratamiento invasivo de pacientes con
sintomas leves (NYHA II) y gradiente en reposo o provocado maximo
> 50 mmHg (en ejercicio o Valsalva) y una insuficiencia mitral relacio-
nada con el movimiento sist6lico anterior de moderada a grave, FA o
dilatacién auricular izquierda de moderada a grave, aunque hay pocos
datos que respalden en esta practica?”’.

9.1.3.1. Cirugia

El procedimiento quirdrgico mas habitual para tratar la OTSVI es la
miectomia septal ventricular (procedimiento de Morrow), en el que se
crea en el septo basal por debajo de la valvula aértica un valle rectangu-
lar que se extiende distalmente mas alla del punto de contacto entre
valva mitral y septo?’8. Esta intervencion elimina o reduce significativa-
mente el gradiente de salida del VI en mas del 90% de los casos, reduce
la insuficiencia mitral relacionada con el movimiento sistélico anterior
y mejora la capacidad de ejercicio y los sintomas. En el 70-80% de los
pacientes se obtiene un beneficio sintomatico a largo plazo, con unas
tasas de supervivencia a largo plazo comparables a las de la poblacién
general?*2%7, Los determinantes preoperatorios de un resultado bueno
a largo plazo son edad < 50 afios, tamafio auricular izquierdo < 46 mm,
ausencia de fibrilacién auricular y sexo masculino?”.

Las principales complicaciones quiridrgicas son el bloqueo del
nédulo AV, el defecto septal ventricular y la regurgitacién adrtica
(RA), aunque son infrecuentes en centros con experiencia que se
guien mediante ETE intraoperatoria?¢28289, Cuando haya obstruccio-
nes medioventriculares coexistentes, la miectomia estandar puede
extenderse distalmente hacia el ventriculo medio alrededor de la
base de los misculos papilares, aunque los datos sobre la eficacia y
resultados a largo plazo de este enfoque son limitados?®.

Un 11-20% de los pacientes que se someten a miectomia requieren
cirugia mitral concomitante'. En pacientes con una elongacién pro-
nunciada de la valva o insuficiencia mitral de moderada a grave, la
miectomia septal se puede combinar con alguno de los diversos pro-
cedimientos coadyuvantes, incluida la sustitucion de la valvula mitral,
realineacién posterior-superior de los mtsculos papilares, escision
parcial y movilizacién de los musculos papilares, plicatura de la valva
anterior mitral y extension de la valva anterior mitral mediante par-
che pericardico tratado con glutaraldehido para endurecer la porcién
media de la valva?'-2*4, Una valva mitral anterior elongada favorece la
reparacion mitral en lugar de su sustitucién®®. La mortalidad quirdr-

gica de la miectomia con intervencién mitral se encuentra en torno al
3_4%294,295,297_

9.1.3.2. Ablacioén septal con alcohol

En centros con experiencia, la inyeccién selectiva de alcohol en
una arteria perforante septal (o, en algunos casos, otras ramas de la
arteria coronaria descendente anterior izquierda) para crear una cica-
triz septal localizada produce un resultado similar a la cirugia en tér-
minos de reduccién de gradiente, mejoria sintomatica y capacidad de
ejercicio?®8-302, La principal complicacién no fatal es el BAV en un
7-20% de los pacientes; la mortalidad debida al procedimiento es
similar a la de la miectomia sola%®-3%,

Debido a la variabilidad del riego sanguineo septal, es esencial reali-
zar una ecocardiografia miocdrdica de contraste antes de la inyeccion de
alcohol. Si el agente de contraste no se puede localizar exclusivamente en
el septo basal y adyacente al punto de contacto septomitral, se debe
abandonar el procedimiento™-13,

No esta recomendada la inyeccion de grandes volimenes de alco-
hol en ramas septales miltiples —con el objeto de reducir el gradiente
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en el laboratorio de hemodindmica—, ya que se asocia a un alto riesgo
de complicaciones y episodios arritmicos*®4,

Se han descrito métodos alternativos en series pequefias de
pacientes, como las técnicas no alcohélicas de embolizacion septal
(espirales3°3%, particulas espumosas de alcohol polivinilico®, cia-
noacrilato3®) y la ablacién endocavitaria directa (radiofrecuencia,
crioterapia)®®®3'°, Estos métodos alternativos no se han comparado
directamente con otros tratamientos de reduccién septal y no hay
datos disponibles sobre sus resultados ni su seguridad a largo plazo.

9.1.3.3. Cirugia frente a ablacién septal con alcohol

Los equipos multidisciplinarios con experiencia deben evaluar a todos
los pacientes antes de la intervencion.

La eleccién del tratamiento debe basarse en una evaluacién siste-
matica de la valvula mitral y la anatomia septal que incluya la exclu-
sién deliberada de otras anomalias del tracto de salida del VI y de la
valvula mitral que requieran tratamiento quirtrgico. En la figura 5 se
muestra un resumen de los aspectos esenciales de la evaluacién pre-
operatoria. La ablacién septal puede ser menos eficaz en pacientes
con cicatrices septales extensas en la RMC y en pacientes con hiper-
trofia muy extrema (> 30 mm), pero no hay datos sistematicos sobre
esto. En general, el riesgo de defecto ventriculoseptal después de una
ASA y miectomia septal es mas alto en pacientes con hipertrofia leve
(216 mm) en el punto de contacto de la valva mitral y el septo. En
estos casos, se puede considerar otras alternativas como la estimula-
cién bicameral (véase «Estimulacién bicameral») o la sustitucion/
reparacion mitral.

No hay estudios clinicos aleatorizados que comparen la cirugia con
la ASA, pero varios metanalisis han demostrado que ambos procedi-
mientos mejoran el estado funcional con una mortalidad debida al
procedimiento similar®"-314, La ASA se asocia a mayor riesgo de BAV
que requiere implante de marcapasos permanente y a gradientes resi-
duales del tracto de salida del VI mas elevados®"*, A diferencia de la
miectomia, la mayoria de los pacientes sufre bloqueo de rama dere-
cha (mas que de izquierda) después de la ASA. El riesgo de BAV des-
pués de la cirugia y la ablacién con alcohol es mayor en pacientes con
enfermedad preexistente y se ha aconsejado el uso de estimulaciéon
permanente profilactica antes de la intervencién".

La mortalidad quirtrgica de la miectomia septal en nifios es < 2% en
los centros con experiencia?$, La recurrencia de OTSVI que precisa rein-
tervencion es raro, excepto en neonatos y nifios pequefios, debido a las
limitaciones técnicas de la reseccion y la progresion de la hipertrofia
miocardica. La ablacién septal con alcohol es controvertida en nifios,
adolescentes y adultos jévenes porque no hay datos sobre resultados a
largo plazo de los efectos tardios de una cicatriz miocardica en estos
grupos, y porque las dificultades técnicas y los riesgos potenciales del
procedimiento son mayores en nifios pequefios y neonatos.

9.1.3.4. Requerimientos minimos de actividad

Tal como ocurre con otros procedimientos invasivos, la probabili-
dad de obtener buenos resultados con la cirugia y la ablacién con
alcohol es mayor en los centros que realizan un gran niimero de pro-
cedimientos. En ausencia de datos especificos, las recomendaciones
sobre el nimero de intervenciones por centro y operador se extrapo-
lan a partir de otros escenarios. Se considera razonable un nimero
minimo de 10 ablaciones septales con alcohol y 10 miectomias septa-
les por operador y afio. Debe haber mas de un operador capacitado
para cada uno de los dos procedimientos, con el fin de asegurar la
seguridad y sostenibilidad de los programas intervencionistas. Se
aconseja hacer una recopilacién de datos nacionales y registros pros-
pectivos para monitorizar la seguridad y los resultados clinicos.

Los cirujanos y los cardiélogos que realizan tratamientos invasivos de
reduccion de gradiente deben formarse en centros con experiencia y ser parte
de un equipo multidisciplinario con experiencia en el manejo de la MCH.

Recomendaciones sobre tratamiento de reduccion septal

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda que los tratamientos de I C
reduccién septal sean realizados por

operadores con experiencia, que trabajen en

equipos multidisciplinarios expertos en el

manejo de la MCH

148,149

Esta recomendado el tratamiento de I B 311-314
reduccién septal para la mejoria de los

sintomas de pacientes con gradiente

maéximo del tracto de salida del VI

provocado o en reposo de 50 mmHg que

estén en NYHA III-IV pese a tratamiento

meédico a las dosis maximas toleradas

Se debe considerar el tratamiento de Ila C
reduccién septal para pacientes con sincope

de esfuerzo recurrente causado por un

gradiente maximo del tracto salida del VI

provocado o en reposo de 50 mmHg pese a

tratamiento médico a las dosis maximas

toleradas

240,316

Esta recomendada la miectomia septal, mas I C 295
que la ASA, para pacientes con una

indicacién de tratamiento de reduccién

septal y otras lesiones que requieran

intervencién quirtrgica (p. ej., reparacioén/

sustitucién de la valvula mitral, intervencién

del masculo papilar)

La reparacién o sustitucion de la vélvula Ila C 291-294
mitral debe considerarse en pacientes

sintomdticos con un gradiente del tracto de

salida del VI méximo provocado o de reposo

de 50 mm Hg e insuficiencia mitral de

moderada a severa no causada por SAM

de la valvula mitral sola.

La reparacion o sustitucion de la vélvula 1b C
mitral puede considerarse para pacientes

con un gradiente maximo del tracto

de salida del VI provocado o en reposo de

50 mmHg y un grosor septal maximo

de 16 mm en el punto de contacto

valva mitral-septo, o cuando haya

insuficiencia mitral de moderada a grave

después de la miectomia aislada

296,317

ASA: ablacién septal con alcohol; FA: fibrilacién auricular; MCH: miocardiopatia
hipertréfica; NYHA: clase funcional de la New York Heart Association; SAM: movimiento
sistélico anterior; VI: ventriculo izquierdo.

2Clase de recomendacion.

bNivel de evidencia.

‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

9.1.3.5. Estimulacion bicameral

En trespequefios estudios aleatorizados y controlados con placebo
sobre estimulacién bicameral y varios estudios observacionales a
largo plazo, se han descrito reducciones en los gradientes del tracto
de salida del VI y mejorias variables de los sintomas y la calidad de
vida®®-322, En un estudio clinico, un analisis retrospectivo de subgru-
pos ha seflalado que los pacientes mayores (> 65 afios) tienen mas
probabilidades de obtener beneficio®?!. Un estudio ha comparado
directamente la ASA ablacién septal con alcohol con la estimulacion y
ha demostrado una reduccién de gradiente superior con la ablacién®?.
Una revision Cochrane reciente ha concluido que los resultados sobre
el beneficio de la estimulacién se basan en determinaciones fisiologi-
cas y no aportan informacién sobre variables clinicas relevantes®*,

La estimulacién secuencial AV permanente con intervalo AV corto
se puede considerar en el caso de pacientes adultos sintomaticos no
aptos o que no deseen considerar- otros tratamientos invasivos de
reduccién septal, y en pacientes que tienen otras indicaciones para
estimulacién. Los pardmetros de estimulacién deben optimizarse
para alcanzar una preexcitacién maxima del apex del ventriculo dere-
cho con un compromiso minimo del llenado del VI (esto se alcanza
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¢Hay explicaciones alternativas/adicionales
para los sintomas?

¢Cual es el mecanismo de la obstruccion?

Evaluar anatomia/funcion de la valvula mitral

Evaluar distribucion y gravedad de la hipertrofia

- Obesidad

- Enfermedad respiratoria

- Enfermedad coronaria

- Anemia

- Enfermedad tiroidea

- Arritmia (p. ej., FA)

- Efectos farmacoldgicos secundarios

- Enfermedad sistémica (p. ej., amiloidosis)
- Obstruccion del TSVD

- Relacionado con SAM

- Medioventricular

- Membrana subadrtica

- Estenosis adrtica

- Insercion anémala del musculo papilar
- Tejido valvular mitral accesorio

- Prolapso mitral
- Otras anomalias intrinsecas de la VM

- Grosor septal anterior minimo 17 mm

Figura 5. Lista de verificacién previa a la evaluacién de pacientes cuyo tratamiento de reduccién septal invasiva se esta considerando. FA: fibrilacién auricular; SAM: movimiento

sist6lico anterior; TSVD: tracto de salida del ventriculo derecho; VM: vélvula mitral.

tipicamente con un intervalo AV en reposo de 100 + 30 ms)®%. Para
asegurar la captura ventricular completa durante el ejercicio se debe
habilitar una estimulacién dindmica del intervalo AV, con un limite
programado de frecuencia superior mads alto que la frecuencia sinusal
mas rapida alcanzada durante el ejercicio®®. La ablacién o modifica-
cién del nédulo AV se ha aconsejado como método para alcanzar una
programacién AV 6ptima en algunos pacientes con un intervalo P-R
muy corto, pero no esta recomendada®?®.

Recomendaciones sobre las indicaciones de estimulacion cardiaca para
pacientes con obstruccion

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se puede considerar la estimulacién 1Ib C 268,
secuencial AV, con un intervalo AV éptimo 318-322
para reducir el gradiente del tracto de salida

del VI o para facilitar el tratamiento médico

con bloqueadores beta y/o verapamilo de

pacientes seleccionados con OTSVI

provocada o en reposo > 50 mmHg, ritmo

sinusal y sintomas refractarios al

tratamiento farmacolégico, que tengan

contraindicaciones para la ablacién septal

con alcohol o la miectomia septal o riesgo

elevado de bloqueo cardiaco después de la

ablacién septal con alcohol o la miectomia

septal

Para pacientes con OTSVI provocada b C 268,

0 en reposo > 50 mmHg, ritmo sinusal 318-322,
y sintomas refractarios al tratamiento 327
farmacolégico que tengan alguna indicacién

para DA, se puede considerar un DAI

bicameral (en lugar de un dispositivo

unicameral) para reducir el gradiente

del tracto de salida del VI o facilitar el

tratamiento médico con bloqueadores beta

o verapamilo

AV: auriculoventricular; DAI: desfibrilador automatico implantable; OTSVI: obstruccién
del tracto de salida del ventriculo izquierdo.

*Clase de recomendacion.

"Nivel de evidencia.

‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

9.2. Obstruccion medioventricular izquierda
y aneurismas apicales

La obstruccién medioventricular izquierda ocurre aproximada-
mente en el 10% de los pacientes con MCH32?832%, Los pacientes con
obstruccion medioventricular tienden a ser muy sintomaticos y han
demostrado en varios estudios tener un riesgo aumentado de insufi-
ciencia cardiaca progresiva y MSC??8-33°, Aproximadamente el 25% de
los pacientes también tienen un aneurisma apical del VI que, en algu-
nas series, se asocia a mayor mortalidad cardiovascular'?°328329.331, [ os
pacientes con obstruccién medioventricular del VI deben tratarse con
dosis elevadas de bloqueadores beta, verapamilo o diltiazem, aunque
la respuesta suele ser sub6ptima. Hay alguna experiencia, normal-
mente obtenida en centros individuales, que indica que la obstruccién
medioventricular puede aliviarse mediante miectomia transaédrtica,
un enfoque transapical o incisiones transadrticas y transapicales
combinadas, con buenos resultados clinicos a corto plazo33233,

Los aneurismas apicales del VI por si solos raramente necesitan
tratamiento. Muy pocos pacientes sufren TV monomérfica relacio-
nada con la cicatriz apical adyacente, que es susceptible de mapeo y
ablacién?®'334, Raramente hay trombos sin aneurisma, y se debe tra-
tar estos casos con anticoagulacion oral a largo plazo>3, La evi-
dencia que conecta la presencia de aneurismas con riesgo
aumentado de muerte stibita estd confinada a series pequefias de
pacientes seleccionados'®. El implante profilactico de un dispositivo
de asistencia del VI (DAVI) no estad recomendada en ausencia
de otras caracteristicas clinicas que impliquen riesgo aumentado de
MSC (véase seccion 9.5).

9.3. Manejo de los sintomas de pacientes sin obstrucciéon
del tracto de salida del ventriculo izquierdo

9.3.1. Insuficiencia cardiaca
9.3.1.1. Tratamiento farmacoldgico

En la figura 6 se muestra un enfoque general para el manejo de los
sintomas de insuficiencia cardiaca. En pacientes disneicos con FE nor-
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mal y sin evidencias de OTSVI en reposo o provocada, el objetivo del
tratamiento farmacolégico es reducir las presiones diastdlicas del VIy
mejorar el llenado del VI mediante disminucién de la frecuencia car-
diaca con bloqueadores beta, verapamilo o diltiazem (idealmente
monitorizandola con registro de ECG ambulatorio) y con un uso pru-
dente de diuréticos de asa. La restauracion del ritmo sinusal o el con-
trol de la frecuencia ventricular es esencial en pacientes que tienen FA
permanente o FA paroxistica frecuente (véase «Taquiarritmia
auricular»), pero la digoxina no esta recomendada para pacientes con
FE conservada, por los potenciales efectos adversos de la estimulacién
inotrépica positiva®*,

Muy pocos estudios han examinado el efecto de la inhibicién del
sistema renina-angiotensina-aldosterona (SRAA) en pacientes con
MCH?2. En ausencia de estudios clinicos aleatorizados, se asume un
beneficio asociado a la inhibicién del SRAA en hospitalizaciones, sin-
tomas y mortalidad, y se recomienda tratar a los pacientes con FE
reducida y sintomas de insuficiencia cardiaca con diuréticos, bloquea-
dores beta, inhibidores de la enzima de conversion de la angiotensina
(IECA), antagonistas del receptor de la angiotensina Il (ARA-II) y anta-
gonistas del receptor de mineralocorticoides (ARM) de acuerdo con la
GPC de la ESC sobre el manejo de la insuficiencia cardiaca crénica3?’.
Se recomienda el umbral de FE < 50% para considerar el tratamiento
con inhibidores del SRAA, debido a la preservacién del tamafio cavital
en pacientes con MCH e insuficiencia sist6lica avanzada®¥. Los vol(-
menes del VI relativamente pequefios también indican que algunos
pacientes pueden ser incapaces de tolerar dosis altas de vasodilatado-
res y diuréticos. En ausencia de una OTSVI significativa, se puede usar
digoxina sola (0,125-0,5 mg una vez al dia) o en combinacién con un
bloqueador beta para controlar la frecuencia cardiaca en pacientes
con FAy FE < 50%.

Recomendaciones para pacientes con insuficiencia cardiaca y fraccién
de eyeccion del ventriculo izquierdo conservada (2 50%)

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Para pacientes en NYHA II-IV y FEVI > 50% Ila C
sin evidencia de OTSVI en reposo o

provocada, se debe considerar los

bloquadores beta, verapamilo o diltiazem

para mejorar los sintomas de la insuficiencia

cardiaca

274,338

Se debe considerar dosis bajas de diuréticos Ila C
de asa y tiacidas para pacientes en NYHA

[I-IV con FEVI 2 50% sin evidencia de OTSVI

en reposo o provocada para mejorar los

sintomas de la insuficiencia cardiaca

FEVI: fraccién de eyeccion del ventriculo izquierdo; NYHA: clase funcional de la New
York Heart Association; OTSVI: obstruccién del tracto de salida del ventriculo izquierdo.
Clase de recomendacion.
bNivel de evidencia.
‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

9.3.1.2. Tratamiento de resincronizacion cardiaca

La heterogeneidad regional de la contraccién y relajacién del VI
es frecuente en pacientes con MCH, y la disincronia del VI puede ser
un marcador de peor pronéstico. Algunos estudios de casos y un
estudio de cohorte han demostrado que el tratamiento de resincro-
nizacién cardiaca (TRC) puede mejorar los sintomas de insuficiencia
cardiaca en pacientes con bloqueo de rama izquierda (BRI) (> 120 ms)
y asociarse a reversion del remodelado de la auricula izquierda y del
VI en pacientes con funcién sistélica del VI alterada®*. En ausencia
de estudios clinicos aleatorizados, el TRC puede considerarse para
pacientes individuales con sintomas refractarios, FEVI < 50% y BRI
(QRS > 120 ms). Para los pacientes que hayan progresado hacia dis-
funcién del VI grave (FE < 35%), el TRC debe ajustarse a las recomen-
daciones vigentes de las GPC de la ESC?#,

Recomendaciones para pacientes con insuficiencia cardiaca y fraccion
de eyeccion del ventriculo izquierdo reducida (< 50%)

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se debe considerar IECA (o ARA-II si no se Ila C 337
toleran bien los IECA), ademads de un

bloqueador beta, para pacientes sin OTSVI

que tengan FEVI < 50% para reducir los

riesgos de hospitalizacién por IC y muerte

prematura‘

Se debe considerar un bloqueador beta Ila C 337
ademas de un IECA (o ARA-II si no se toleran

bien los IECA) para pacientes sin OTSVI que

tengan FEVI < 50% para mejorar los sintomas

y reducir los riesgos de hospitalizacién

por IC y muerte prematura®

Se debe considerar los diuréticos de asa a Ila C 337
dosis bajas para pacientes sintomaticos en

NYHA II-1V con FEVI < 50% para mejorar los

sintomas y reducir el riesgo de

hospitalizacién por IC¢

Para todos los pacientes con sintomas Ila C 337
persistentes (NYHA 1I-1V) y FEVI < 50% pese

a tratamiento con IECA (o ARA-II si no se

toleran bien los IECA) y un bloqueador beta,

se debe considerar el tratamiento con un

ARM, para reducir los riesgos de

hospitalizacién por IC y muerte prematura®

Se puede considerar la digoxina a dosis 1Ib C 337
bajas para pacientes sin OTSVI que estén

en NYHA II-IV con FEVI < 50% y fibrilacién

auricular permanente para controlar la

respuesta de frecuencia cardiaca

ARA-II: antagonistas del receptor de la angiotensina II; ARM: antagonista del receptor
de mineralocorticoides; FEVI: fraccién de eyeccion del VI; IC: insuficiencia cardiaca;
IECA: inhibidores de la enzima de conversion de la angiotensina; NYHA: clase
funcional de la New York Heart Association; VI: ventriculo izquierdo.

Clase de recomendacion.

PNivel de evidencia.

Referencias que respaldan las recomendaciones.

9En ausencia de estudios aleatorizados sobre MCH, el beneficio en hospitalizaciones,
sintomas y mortalidad se presume, pero no esta probado.

Recomendaciones sobre el tratamiento de resincronizacién cardiaca

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

El tratamiento de resincronizacién cardiaca 1Ib C 339
para la mejoria de los sintomas puede

considerarse para pacientes con MCH, GTSVI

maximo < 30 mmHg, sintomas refractarios

al tratamiento farmacolégico, NYHA II-1V,

FEVI < 50% y BRI con QRS > 120 ms

BRI: bloqueo de rama izquierda; FEVI: fraccién de eyeccién del ventriculo izquierdo;
GTSVI: gradiente del tracto de salida del ventriculo izquierdo; MCH: miocardiopatia
hipertréfica; NYHA: clase funcional de la New York Heart Association.

Clase de recomendacién.

bNivel de evidencia.

‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

9.3.1.3. Trasplante cardiaco

Se debe considerar el trasplante cardiaco ortotépico para pacien-
tes con sintomas moderados-graves y refractarios al tratamiento
(NYHA III-1V) y sin OTSVI, que cumplan los criterios de elegibilidad
estandar (véase GPC de la ESC sobre insuficiencia cardiaca aguda y
crénica)®¥’. La MCH motiva el 1-5% de todos los trasplantes cardiacos
realizados en Estados Unidos y hasta un 7% de los pacientes en lista de
espera para trasplante cardiaco de los centros europeos*#. En adoles-
centes y adultos, la MCH en fase terminal con dilatacién del V1y dis-
funcién sistélica constituye el perfil clinico mas comin, con
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Insuficiencia cardiaca
Clase NYHA II-IV

[
| |

0TSVI de reposo 0TSVI de reposo
0 provocacion 0 provocacion

> 50 mmHg < 50 mmHg
l Control de
) ¢FA? frecuencia/ritmo
Manejo del OTSVI anticoagulacién
FEVI >50% FEVI < 50%

l

Blogueadores beta, Bloqueadores beta,
verapamilo IECA, ARM,
o diltiazem Dosis bajas
Dosjs pajas de diuréticos
de diuréticos de asa y tiacidas
de asa y tiacidas
Considerar trasplante

cardiaco

Figura 6. Algoritmo para el tratamiento de la insuficiencia cardiaca en la miocardio-
patia hipertréfica. ARM: antagonista del receptor de mineralocorticoides; FA: fibrila-
cién auricular; FEVI: fraccién de eyeccién del ventriculo izquierdo; IECA: inhibidor de
la enzima de conversién de la angiotensina; NYHA: New York Heart Association; OTSVI:
obstruccién del tracto de salida del ventriculo izquierdo.

Recomendaciones sobre trasplante cardiaco

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref<
Se debe considerar el trasplante cardiaco Ila B 340,341,
ortostatico para pacientes seleccionados 343,344
con FEVI < 50% y sintomas de NYHA III-IV

pese a recibir tratamiento médico 6ptimo

o con arritmia ventricular intratable

Se puede considerar el trasplante cardiaco IIb B 340,341,
ortostatico para pacientes seleccionados 343,344

con FEVI normal (> 50%) y sintomas graves
refractarios al tratamiento farmacolégico
(NYHA III-1V) causados por disfuncién
diastélica

FEVI: fraccién de eyeccion del ventriculo izquierdo; NYHA: clase funcional de la New
York Heart Association.

*Clase de recomendacion.

"Nivel de evidencia.

‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

progresion hacia insuficiencia cardiaca no tratable, que es mas rapida
en pacientes jévenes®*. En neonatos, la hipertrofia cardiaca masiva
con pequefias cavidades ventriculares e insuficiencia cardiaca diast6-
lica refractaria es mas tipica*#. Alrededor del 5% de los pacientes deri-
vados a trasplante cardiaco tienen arritmia ventricular refractaria,
con o sin sintomas de insuficiencia cardiaca3¥. La supervivencia pos-
trasplante es similar a la de otras indicaciones no relacionadas con
MCH y superior a la de los pacientes con cardiopatia isquémica, con
una tasa de rechazo agudo menor340341.343.344,

9.3.1.4. Dispositivos de asistencia ventricular izquierda
Debido al aumento de pacientes con insuficiencia cardiaca termi-

nal y a que el nimero de donantes de 6rganos sigue siendo limitado,
el uso de soporte circulatorio mecanico con un DAVI o un dispositivo

de asistencia bicameral (BiVAD) estd aumentando como tratamiento
puente a corto plazo hasta el trasplante o como tratamiento definitivo
para pacientes no aptos para trasplante. Raramente se usan DAVI
como tratamiento puente al trasplante cardiaco ortostatico en pacien-
tes con MCH, debido a que el pequefio tamafio de las cavidades del VI
y la fisiologia restrictiva de este pueden impedir la colocacién del dis-
positivo3#, Sin embargo, datos preliminares demuestran que los
pacientes con MCH e insuficiencia cardiaca terminal pueden benefi-
ciarse del flujo axial continuo del tratamiento con DAVI. En un estu-
dio, la insuficiencia cardiaca derecha, el apoyo inotrépico prolongado
y las infecciones del catéter de venas centrales fueron mas comunes
en pacientes con MCH tratados con DAVI, aunque la mortalidad por el
procedimiento fue comparable a la de los pacientes con miocardiopa-
tia dilatada y cardiopatia isquémica3®#. Aunque es necesario realizar
mads investigaciones en esta area, el flujo axial continuo del trata-
miento con DAVI puede ser una opcién terapéutica puente para
pacientes seleccionados candidatos a trasplante. No hay datos sobre
el tratamiento puente y recuperacién o tratamiento definitivo de
pacientes con MCH.

Recomendaciones sobre los dispositivos de asistencia del ventriculo izquierdo

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref*

Se puede considerar el tratamiento con DAVI 1Ib C 346
de flujo axial continuo para pacientes

seleccionados con insuficiencia cardiaca

terminal pese a recibir tratamiento médico

6ptimo y tratamiento con dispositivo que

sean aptos para trasplante cardiaco, a fin de

mejorar los sintomas y reducir el riesgo de

hospitalizacién por empeoramiento de la

insuficiencia cardiaca y muerte prematura

a la espera de trasplante

DAVI: dispositivo de asistencia del ventriculo izquierdo.
Clase de recomendacion.
"Nivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.

9.3.2. Angina

Se debe considerar el tratamiento con bloqueadores beta o antago-
nistas del calcio para pacientes con episodios de dolor anginoso pro-
longados o de esfuerzo en ausencia de OTSVI en reposo o provocada o
enfermedad arterial coronaria obstructiva. Ambas clases de farmacos
mejoran la funcién diastélica y reducen la demanda miocardica de
oxigeno y, en el caso del verapamilo, puede mejorar los defectos
de perfusion subendocardica inducidos por estrés*#-35!, En ausencia de
OTSV]I, se puede considerar un uso prudente de nitratos orales.

Recomendaciones para el dolor toracico de esfuerzo en pacientes
sin obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se debe considerar el tratamiento con JIE} C 347-351
bloqueadores beta y antagonistas del calcio

para mejorar los sintomas de pacientes con

dolor tordcico anginoso sin evidencia de

OTSVI o enfermedad coronaria obstructiva

Se puede considerar el tratamiento con b C
nitratos orales para mejorar los sintomas de

pacientes con dolor toracico anginoso sin

evidencia de OTSVI o enfermedad coronaria

obstructiva

OTSVI: obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo.
Clase de recomendacion.
"Nivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.
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9.4. Taquiarritmia auricular

La FA es la arritmia mas comtn en pacientes con MCH. Los facto-
res predisponentes son el aumento del tamafio y de la presién de la
Al, causado por disfuncién diastélica, OTSVI e insuficiencia mitral.
En una revision sistematica reciente, la prevalencia y la incidencia
anuales de FA fueron del 22,5 y el 3,1%, respectivamente; la preva-
lencia y la incidencia anuales de tromboembolia (accidente cerebro-
vascular y embolia periférica) en pacientes con FA fueron del 27,1 y
el 3,8%72 Las caracteristicas clinicas mas estrechamente asociadas a
la FA paroxistica o permanente son la edad y la dilatacién de la AI”2
Otros predictores posibles incluyen la OTSVI, una duracién de la
onda P > 140 ms en la sefial de ECG promediada, la taquicardia
supraventricular paroxistica, los cambios ST-T en el ECG basal,
las contracciones ventriculares prematuras, el RTG en la RMC y las
anomalias en la reserva de flujo coronaria. Los predictores descri-
tos de episodios tromboembdlicos son la FA paroxistica o crénica,
sintomas graves (NYHA III-1V), edad avanzada, aumento del volu-
men de la Al indexado, sexo masculino e historia de ingresos por
insuficiencia cardiaca’.

Como el tamafio de la Al es un predictor consistente de FA y accidentes
cerebrovasculares en pacientes con MCH, los pacientes en ritmo sinusal
con un didmetro de la Al > 45 mm deben someterse a monitorizacién ECG
ambulatoria de 48 h cada 6-12 meses para detectar FA.

Hay pocos datos disponibles sobre la prevalencia y las caracteristi-
cas del flutter auricular y otras arritmias auriculares pero, en general,
este se debe manejar de manera convencional y su riesgo de trombo-
embolia debe considerarse el mismo que para FA.

9.4.1. Tratamiento agudo

La FA de nueva aparicién se asocia frecuentemente a sintomas
de insuficiencia cardiaca y, por lo tanto, debe tratarse rapidamente de
acuerdo con las GPC de la ESC?¢'262, La cardioversi6n inmediata
de corriente directa esta recomendada para pacientes hemodinami-
camente inestables2®'262, Cuando los pacientes tengan sintomas inten-
sos de angina o insuficiencia cardiaca, se recomienda la administracién
intravenosa de bloqueadores beta o amiodarona.

Para los pacientes hemodinamicamente estables, se recomien-
dan los bloqueadores beta orales o los antagonistas no hidropiridini-
cos de los canales de calcio para enlentecer la respuesta ventricular
a la FA?61262_ Sj hay preexcitacién, los antagonistas no dihidropiridini-
cos de los canales de calcio y la adenosina estan contraindica-
dos?61262, Se debe evitar la digoxina en pacientes con OTSVIy FE
normal. De forma parecida, se debe evitar los antiarritmicos de clase
IC, como la flecainida y la propafenona, ya que pueden prolongar la
duracién del QRS y el intervalo QT y aumentar la frecuencia ven-
tricular debido a la conversién a flutter auricular y conduccién
ventricular?6'262,

Cuando se consiga controlar la frecuencia, se debe considerar la
cardioversién de corriente directa electiva después de un minimo de
3 semanas de anticoagulacion efectiva —razén internacional normali-
zada (INR) 2,0-3,0— con un antagonista de la vitamina K (AVK). Si se
considera una cardioversién de corriente directa mas precoz, se debe
seguir una estrategia basada en ETE de acuerdo con las GPC de la
ESCZG],ZGZ'

9.4.2. Profilaxis de la tromboembolia

Las GPC de la ESC sobre profilaxis de los accidentes cerebrovascu-
lares en pacientes con FA recomiendan un enfoque basado en los fac-
tores de riesgo, en el cual el riesgo de los pacientes con FA no valvular
se calcula a partir de un sistema de puntuacién conocido como
CHA,DS,-VASc: insuficiencia cardiaca congestiva, hipertensién, edad
> 75 (doble), diabetes mellitus, accidente cerebrovascular (doble),
enfermedad vascular, edad 65-74 y sexo femenino?6'262,

Como los pacientes con MCH tienden a ser mds jévenes que otros gru-
pos de alto riesgo y no han sido incluidos en los estudios clinicos de trom-
boprofilaxis, no se recomienda el uso del score CHA,DS,-VASc para
calcular el riesgo de accidente cerebrovascular.

Dada la elevada incidencia de accidentes cerebrovasculares en
pacientes con MCH y FA paroxistica, persistente o permanente, se
recomienda que todos los pacientes con FA reciban tratamiento con
AVK. En general, se recomienda un tratamiento de por vida con anti-
coagulantes orales, incluso cuando se haya reinstaurado el ritmo si-
nusal. Dos estudios observacionales han demostrado unas tasas
menores de accidentes cerebrovasculares en pacientes tratados
con warfarina que en los que recibieron tratamiento antiplaqueta-
rio o ningln tratamiento??*352, Por lo tanto, el tratamiento con una
combinacién de acido acetilsalicilico 75-100 mg y clopidogrel 75
mg diarios se debe considerar Ginicamente para pacientes no aptos
para anticoagulacién oral o que no la deseen. La evaluacién del
riesgo de sangrado estd recomendada cuando se prescriba
el tratamiento antitrombdtico (ya sea AVK o acido acetilsalicilico
en combinaciéon con clopidogrel). Incluso cuando el score
HAS-BLED —hipertensién, funcién renal/hepdtica alterada, acci-
dente cerebrovascular, historia o predisposicién hemorragica, INR
labil, edad avanzada (> 65 afios), consumo concomitante de dro-
gas/alcohol— no se haya evaluado en pacientes con MCH, parece
ser una herramienta razonable para la evaluacién del riesgo hemo-
rragico®s. Un score HAS-BLED > 3 indica alto riesgo de sangrado, de
modo que requiere un manejo prudente, con revisiones clinicas
regulares?6'262,

No hay datos sobre el uso de los nuevos anticoagulantes orales
(NACO) en pacientes con MCH, pero estan recomendados cuando la
dosis ajustada de AVK (INR 2,0-3,0) no pueda usarse debido a imposi-
bilidad de mantener anticoagulacion terapéutica o cuando los pacien-
tes sufran efectos secundarios de los AVK o sean incapaces de
someterse a monitorizacioén de la INR. En estos casos se recomienda
un inhibidor directo de la trombina (dabigatran) o un inhibidor oral
del factor Xa (p. €j., rivaroxaban, apixaban). Las recomendaciones de
anticoagulacién antes y después de la cardioversion son las mismas
que en las GPC de la ESC actuales?61:262,

9.4.3. Control de la frecuencia cardiaca

El control de la frecuencia ventricular con bloqueadores beta y
antagonistas no dihidropiridinicos de los canales de calcio, solos o en
combinacion, esta recomendado para pacientes con FA paroxistica,
persistente o permanente26262, La eleccién de la medicacién debe
determinarse de manera individualizada segiin edad, habitos de vida
y sintomas de insuficiencia cardiaca, y se debe modular la dosis para
evitar bradicardia pero alcanzando una frecuencia cardiaca en reposo
<100 Ipm. La adecuacién del control de la frecuencia debe evaluarse
durante el ejercicio. Cuando no se pueda conseguir un control ade-
cuado de la frecuencia, se puede considerar la ablacién del nédulo AV
y la estimulacién permanente. En ausencia de datos sobre los efectos
alargo plazo de la estimulacién del VD en la funcién del VI en la MCH,
la eleccién de estimulacién después de la ablacion del nddulo AV en
pacientes con FA persistente o permanente debe hacerse de acuerdo
con las guias de la ESC, con la excepcién de que se puede considerar
TRC con marcapasos (TRC-M) para pacientes con funcién del VI alte-
rada (FE < 50%)61262, En ausencia de OTSVI significativa, se puede usar
digoxina (0,125-0,5 mg una vez al dia), sola o en combinacién con blo-
queadores beta, para controlar la respuesta de la frecuencia cardiaca
en pacientes con FA y FE < 50%, aunque no se dispone de datos sobre
su eficacia en este contexto.

9.4.4. Control del ritmo

No hay estudios aleatorizados y controlados que examinen el
efecto de los farmacos antiarritmicos o la ablacion con radiofrecuen-
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cia en la prevencion a largo plazo de la FA en pacientes con MCH. Un
estudio observacional ha demostrado que el tratamiento con amioda-
rona se asociaba al mantenimiento del ritmo sinusal y menores alte-
raciones en el tratamiento farmacolégico, episodios embélicos e
intentos de cardioversién con corriente directa®*, Otros estudios han
demostrado que, en pacientes tratados de forma variable con amioda-
rona, bloqueadores beta o antagonistas de los canales de calcio??33%,
no habia diferencias significativas en la duracién del ritmo sinusal y la
supervivencia después del primer episodio de FA. Un estudio trans-
versal a doble ciego a corto plazo (n = 30) ha demostrado la supresién
de la arritmia supraventricular con sotalol?®, La disopiramida se usa
para tratar la OTSVI?¥, pero se desconoce su efecto en la supresion de
FA en la MCH. También hay datos no sistematicos sobre el uso de dro-
nedarona en pacientes con MCH, pero a la vista de los estudios recien-
tes que muestran un aumento de los episodios cardiovasculares como
muerte de causa cardiovascular, su uso no esta recomendado en la
MCH261,356_

Existen pocos datos sobre la ablacién de la FA con catéter en
pacientes con MCH?>7-36, pero se debe considerarla para pacientes que
no tengan dilatacién extrema de la Al y presenten sintomas refracta-
rios al tratamiento farmacolégico o que no sean aptos para tomar far-
macos antiarritmicos®”. El mantenimiento a medio plazo del ritmo
sinusal se alcanza en hasta un 67% de los pacientes®7-3%!; el fracaso de
la supresion de la FA esta asociado al tamario de la Al y la edad avan-
Zada357'358.

Recomendaciones sobre fibrilacién auricular/flutter auricular

9.5. Muerte subita cardiaca

La mayoria de las series contemporaneas de pacientes adultos con
MCH describen una incidencia anual de muerte cardiovascular de un
1-2%, con la MSC, la insuficiencia cardiaca y la tromboembolia como
las principales causas de muerte3, El episodio arritmico fatal mas
habitualmente registrado es la fibrilacion ventricular (FV) esponta-
nea, pero también se describen asistolia, BAV y actividad eléctrica sin
pulso?39367-371,

9.5.1. Evaluacion del riesgo clinico

El célculo del riesgo de MSC es una parte integral del manejo cli-
nico. Numerosas evidencias indican que la evaluacion del riesgo en
adolescentes y adultos debe comprender la historia familiar y clinica,
un ECG ambulatorio de 48 h, una ETE (o RMC en caso de ventanas
ecocardiograficas pobres) y una prueba de esfuerzo limitada por los
sintomas. En la tabla 7 se muestran las caracteristicas clinicas que se
asocian a un aumento del riesgo de MSC y que se han usado en GPC
previas para calcular el riesgo.

9.5.2. Modelos para calcular el riesgo de muerte siibita cardiaca

Los estudios clinicos sobre otras enfermedades cardiovasculares
han demostrado que el implante de un DAVI para profilaxis primaria

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c
Salvo contraindicacién, se recomienda anticoagulacién oral con AVK (INR objetivo, 2,0-3,0) para pacientes que sufren FA paroxistica, I B 223,352
permanente o persistente, para prevenir tromboembolias

El tratamiento antitrombético esta recomendado para pacientes tanto con flutter auricular como con FA I C 261,262
Al prescribir tratamiento antitrombético (ya sea con AVK o antiplaquetarios), se debe considerar la evaluacién del riesgo hemorragico Ila B 353
con la puntuacién HAS-BLED

Se debe considerar la restauracién de ritmo sinusal con CD o cardioversién farmacolégica con amiodarona intravenosa para pacientes Ila C 261,262
que se presentan con FA de novo

Se debe considerar la amiodarona para conseguir el control del ritmo y mantener el ritmo sinusal después de la cardioversién con CD Ila B 354
Los bloqueadores beta, verapamilo y diltiazen estan recomendados para controlar la frecuencia ventricular de pacientes con FA I C 261,262
persistente o permanente

Se debe considerar la ablacion de la FA con catéter para pacientes sin dilatacién auricular izquierda importante que tengan sintomas Ila B 357-361
refractarios o no puedan tomar farmacos antiarritmicos

Se puede considerar la ablacién del nédulo AV para controlar la frecuencia cardiaca cuando la frecuencia ventricular no se pueda IIb C 261,262
controlar farmacolégicamente o no se pueda prevenir la FA con tratamiento antiarritmico o esté asociada a efectos secundarios

intolerables

Después de la ablacién del nédulo AV de pacientes con FEVI > 50%, se recomienda implantar marcapasos bicameral (DDD) con cambio I C 261,262
de modo de estimulacién en pacientes con FA paroxistica y marcapasos de una sola cimara (VVIR) en aquellos con FA permanente

o persistente

Para pacientes con cualquier tipo de FA y FEVI < 50%, se puede considerar implante de marcapasos de TRC tars la ablacién del nédulo b C 261,262
AV

Se debe considerar la monitorizacién ambulatoria con ECG de 48 h cada 6-12 meses para detectar FA en pacientes que estén en ritmo Ila C 72
sinusal y tengan un didmetro de la Al > 45 mm

Se puede considerar los procedimientos de ablacién durante la miectomia septal para pacientes con MCH y FA sintomatica b C 262
Se debe considerar el tratamiento antiplaquetario con AAS 75-100 mg mas clopidogrel 75 mg diarios (cuando haya bajo riesgo Ila B 363
de sangrado) si los pacientes rechazan el tratamiento con ACO

Cuando no se pueda usar un AVK con la dosis ajustada (INR 2-3) en un paciente con FA (debido a imposibilidad de mantener una I B 364,365
anticoagulacion terapéutica, efectos secundarios o incapacidad para monitorizar el INR), se recomienda un inhibidor directo de la

trombina (dabigatran) o un inhibidor oral del factor Xa (rivaroxaban, apixaban)

Excepto cuando haya una causa reversible de FA, se recomienda ACO con un AVK de por vida (INR 2,0-3,0), aunque se restaure el ritmo I C 261,262

sinusal

AAS: acido acetilsalicilico; ACO: anticoagulacién oral; Al: auricula izquierda; AV: auriculoventricular; AVK: antagonista de la vitamina K; CD: corriente directa; ECG:
electrocardiograma; FA: fibrilacién auricular; FEVI: fraccién de eyeccién del ventriculo izquierdo; HAS-BLED: hipertension, disfuncién renal/hepética, accidente cerebrovascular,
historia de o predisposicién a sangrado, INR 1abil, anciano (> 65 afios), consumo concomitante de drogas/alcohol; INR: razén internacional normalizada; MCH: miocardiopatia

hipertréfica; TRC: tratamiento de resincronizacién cardiaca.
Clase de recomendacién.
"Nivel de evidencia.
Referencias que respaldan las recomendaciones.



e28

Tabla 7

Articulo especial / Rev Esp Cardiol. 2015;68(1):63.e1-e52

Principales caracteristicas clinicas asociadas a aumento del riesgo de muerte sibita cardiaca en adultos

Factor de riesgo

Comentario

Edad El efecto de la edad en la MSC se ha examinado en muchos estudios’8299208244372-3% 'y dos han mostrado asociacién significativa, con un aumento
del riesgo de MSC en los pacientes mas jovenes’*
Algunos factores de riesgo parecen ser mas importantes en los pacientes mas jovenes, especialmente la TVNS®, la HVI grave3”® y el sincope de causa
desconocida®

TVNS Se produce TVNS (definida como > 3 latidos ventriculares consecutivos a > 120 Ipm que duran < 30 s) en un 20-30% de los pacientes

en monitorizacién con ECG ambulatoria y es un predictor independiente de MSC®97383246248.374

No hay evidencia de que la frecuencia, la duracién o el ritmo de la TVNS influya en el riesgo de MSC®-7

Grosor maximo de
la pared del VI

La gravedad y el grado de la HVI medida por ETT se asocian a riesgo de MS(C®120.121373

Varios estudios han demostrado mayor riesgo de MSC en pacientes con grosor maximo de la pared > 30 mm, pero hay pocos datos de pacientes
con hipertrofia extrema (> 35 mm)59.73120:247248.373.377.378

Historia familiar de
MSC de personas
j6venes

Aunque las definiciones varian’'20372377 una historia de MSC se suele considerar clinicamente significativa cuando uno o mas familiares de primer
grado han muerto stbitamente antes de los 40 afios con o sin diagnéstico de MCH, o cuando la MSC ha ocurrido a un familiar de primer grado con
diagnéstico de MCH establecido

Sincope

El sincope es comtin en pacientes con MCH, pero supone un reto clinico, ya que tiene mltiples causas®”®

El sincope no neurocardiogénico inexplicable aun después de estudios se asocia a riesgo aumentado de MS(C738399244246-248

Los episodios que ocurren en los 6 meses tras la evaluacion pueden ser mejores predictores de MSC*

Diametro de la Al

Dos estudios han indicado asociacién positiva entre tamafio de la Al y MSC”%. No hay datos sobre la asociacién entre MSC y area y volumen de la AL
La cuantificacién del tamaiio de la Al también es importante para evaluar el riesgo de FA (véase seccién 9.4).

OTSVI

Diversos estudios han demostrado asociacién significativa entre OTSVI y MS(C73828324637238_Sjgue habiendo muchas preguntas sin respuesta, como la
importancia prondstica de la OTSVI provocada y el impacto del tratamiento (médico o invasivo) en la MSC

Respuesta de la
presion arterial
al ejercicio

Aproximadamente un tercio de los pacientes adultos con MCH tienen una respuesta alterada de la presion arterial sistdlica al ejercicio, caracterizada
por hipotension progresiva o imposibilidad para aumentar la presién sistélica por una caida inadecuada de la resistencia vascular sistémica y una
baja reserva de gasto cardiaco?#'38!

Se han propuesto varias definiciones de respuesta anémala de la presion arterial en pacientes con MCH®983246377; para esta guia se ha definido la
respuesta anomala de la presi6n arterial como imposibilidad de aumentar la presién sistélica al menos 20 mmHg desde el resposo al ejercicio

maximo o una caida > 20 mmHg desde el pico de presion®’

La respuesta anémala de la presion arterial al ejercicio se asocia a mayor riesgo de MSC en pacientes de edad < 40 aflos?¥, pero se desconoce su

significado pronéstico en pacientes mayores de 40 afios

Al: auricula izquierda; ETT: ecocardiografia transtordcica; HVI: hipertrofia ventricular izquierda; MCH: miocardiopatia hipertréfica; MSC: muerte sdbita cardiaca; OTSVI:
obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo; TVNS: taquicardia ventricular no sostenida.

y secundaria puede reducir la mortalidad?$>#3; no obstante, el umbral
de riesgo que justifica el implante de un dispositivo se suele definir
por las caracteristicas clinicas de la poblacién incluida en estos estu-
dios, mas que por una definicién a priori del riesgo aceptable. Esto da
lugar a un gran namero de inconsistencias a medida que varian las
caracteristicas de la poblacién incluida en los estudios clinicos. Tam-
bién es probable que los factores sociales, econémicos y culturales
influyan en las recomendaciones hechas por los comités de las GPC.

No hay estudios clinicos aleatorizados o modelos de prediccién pros-
pectiva estadisticamente validados que puedan usarse para guiar el
implante de DAVI en pacientes con MCH. En su lugar, las recomendaciones
se basan en estudios de cohorte retrospectivos observacionales que han
determinado la relacion entre las caracteristicas clinicas y el prondstico.

En la versién previa de esta GPC*** y en una GPC mas reciente del
American College of Cardiology Foundation/American Heart Associa-
tion3%, se us6 un pequefio nimero de caracteristicas clinicas (TVNS,
grosor maximo de la pared del VI > 30 mm, historia familiar de MSC,
sincope de causa desconocida y respuesta de presion arterial al ejerci-
cio alterada) para calcular el riesgo y guiar el tratamiento con DAVI.
Este enfoque tiene bastantes limitaciones: en particular, calcula el
riesgo relativo y no el absoluto; no tiene en cuenta el diferente efecto
de los factores de riesgo individuales?¢ y algunos factores de riesgo,
como el grosor de la pared del VI, son tratados como variables bina-
rias cuando se asocian a un riesgo en aumento continuo'. En conse-
cuencia, los algoritmos de riesgo actuales discriminan poco entre
pacientes de alto y bajo riesgo®s°.

Otras caracteristicas clinicas, como la fibrosis miocardica (deter-
minada por el aumento de contraste en la RMC), los aneurismas api-
cales del VI 'y la herencia de miltiples mutaciones genéticas de
proteinas sarcoméricas, se han propuesto como arbitros para guiar el

tratamiento con DAVI de pacientes con riesgo intermedio, pero hay
pocos datos que apoyen este enfoque33129144,

Recientemente, un estudio de cohorte longitudinal, retrospectivo y
multicéntrico de 3.675 pacientes, el HCM Risk-SCD?, ha desarrollado
y validado un nuevo modelo de prediccién de riesgo de MSC. El HCM
Risk-SCD usa variables predictoras que se han asociado a un aumento
del riesgo de muerte stbita en al menos un andlisis multivariable
publicado” (tabla web 5). Esto excluye la respuesta alterada de la pre-
si6n arterial como marcador de riesgo. El modelo proporciona
calculos individualizados del riesgo a 5 afios y, en una comparacion
frente a frente con un modelo que usa cuatro factores de riesgo prin-
cipales, el rendimiento del modelo de prediccién mejoré significati-
vamente (indice C 0,54-0,7) y se compard favorablemente con otros
algoritmos de prediccién similares, como el CHA,DS,-VASc?”.

La férmula del HCM Risk-SCD es la siguiente:
PrObabilidadMSCaSaﬁos =1- 0'9985xp(indice prondstico)

donde indice pronéstico = [0,15939858 x grosor maximo de pared
(mm)] - [0,00294271 x grosor maximo de pared? (mm?)] +[0,0259082
x diametro de Al (mm)] + [0,00446131 x gradiente maximo de flujo
(reposo/Valsalva) del tracto de salida del VI (mmHg)] +[0,4583082 x
historia familiar de MSC] + [0,82639195 x TVNS] +[0,71650361 x sin-
cope de causa desconocida] - [0,01799934 x edad en el momento de
la evaluacion clinica (afios)].

Nota: En el HCM Risk-SCD habia una relacion no lineal entre el riesgo
de MSC y el grosor mdximo de la pared del VI, Esto se explica en el
modelo de prediccion de riesgo por la inclusion de un término cuadrdtico
para el grosor mdximo de la pared del VI.
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9.5.3. Prevencion de la muerte siibita cardiaca
9.5.3.1. Restriccion del ejercicio

Aunque las arritmias ventriculares sostenidas e inducidas por ejer-
cicio documentadas son raras?*® (y la mayoria de los tratamientos con
DAVI para las arritmias ventriculares ocurren en ausencia de taquicar-
dia o ejercicio fisico#73#), a los pacientes con MCH se les debe des-
aconsejar la participacién en deportes competitivos y la realizacién
de actividad fisica intensa, especialmente cuando tengan factores de
riesgo para MSC u OTSVI.

9.5.3.2. Firmacos antiarritmicos

No hay datos controlados y aleatorizados que respalden el uso de
farmacos antiarritmicos para la prevencién de la MSC en la MCH. La
amiodarona se ha asociado a menor incidencia de MSC en un estudio
observacional de pequeiio tamafio con pacientes con TVSN monitori-
zados por Holter, y en otros estudios ha aumentado el umbral para FV,
pero los datos observacionales indican que la amiodarona suele fraca-
sar en la prevencion de MSC3823%, La disopiramida no parece tener un
impacto significativo en el riesgo de MSC?%’.

9.5.3.3. Desfibriladores automdticos implantables

9.5.3.3.1. Profilaxis secundaria

Los pacientes con MCH que sobreviven a FV o TV sostenida se
encuentran en una situacién de muy alto riesgo de volver a tener
arritmias cardiacas letales y deben recibir un DAVI3?7367391-393 Ep la
practica clinica, esta poblacién es muy pequefia y el tratamiento con
DAVI raramente supone un dilema clinico®?”. Existen pocos datos
sobre las arritmias ventriculares inducidas por ejercicio, pero los
resultados de un estudio indican que estan asociadas a un riesgo ele-
vado de MSC?46,

9.5.3.3.2. Profilaxis primaria

La identificacién de los sujetos sin historia de FV que tengan un
riesgo alto de MSC sigue siendo un reto y solamente un pequefio
subgrupo de pacientes tratados actualmente con DAVI recibe descar-
gas que podrian salvarles la vida**4. Al mismo tiempo, un gran namero
de portadores de DAVI sufren descargas inadecuadas y complicacio-
nes derivadas del implante del dispositivo3?’.

En esta GPC, se recomienda que los pacientes se sometan a una eva-
luacion clinica estandarizada (véase tabla web 5y figura 7) que recoja un
conjunto predefinido de variables pronésticas, que posteriormente se
usen para calcular el riesgo de MSC a 5 afios usando el modelo de HCM
Risk-SCD (se proporciona una calculadora en la web de estas GPC: www.
escardio.org/guidelines-surveys/esc-guidelines/Pages/hypertrophic-car-
diomyopathy.aspx). El conjunto de datos HCM Risk-SCD publicado se
ha usado para construir tres categorias de riesgo (alto, intermedio y
bajo) determinadas por consenso (figura 7). Las recomendaciones
para el tratamiento con DAVI en cada categoria de riesgo tienen en
cuenta no solo el riesgo estadistico absoluto, sino también la edad y la
salud general del paciente, factores socioeconémicos y el impacto psi-
colégico del tratamiento. Las recomendaciones intentan ser lo sufi-
cientemente flexibles para tener en cuenta escenarios que no estan
incluidos en el modelo HCM Risk-SCD.

El modelo HCM Risk-SCD no debe usarse en pacientes menores de
16 afios, deportistas de élite o sujetos con enfermedades metabdlicas/
infiltrativas (p. ej., enfermedad de Anderson-Fabry) y sindromes (p. €j.,
sindrome de Noonan). El modelo no usa gradientes de flujo del tracto de
salida del VI inducidos por ejercicio y no se ha validado antes y después
de la miectomia o la ASA.

Como la relacion entre el grosor maximo de pared del VIy el riesgo
no es lineal, el riesgo calculado de MSC cae en pacientes con HVI grave
(> 35 mm). Esto puede reflejar la existencia de nimeros bajos de

Recomendaciones sobre prevencion de muerte sibita cardiaca

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda a los pacientes con MCH I C 395
evitar los deportes competitivos?

Se recomienda implantacion de DCI a I B
pacientes que han sobrevivido a parada

cardiaca debido a TV o FV o que tengan TV

sostenida espontanea causante de sincope

o deterioro hemodindmico y una esperanza

de vida > 1 afio

327,367,
391-393

Se recomienda el HCM Risk-SCD como I B 73
método de célculo de riesgo de muerte

siibita a 5 afios para pacientes de 16 o mas

afios sin historia de TV/FV resucitada o TV

sostenida espontanea causante de sincope

o deterioro hemodindmico

Se recomienda valorar el riesgo de MSC a I B 73
5 afios en la primera evaluacién y revaluarlo

a intervalos de 1-2 afios o cada vez que se

produzca un cambio en el estado clinico

Se debe considerar implantar DCI a Ila B
pacientes con un riesgo estimado de muerte

sibita a 5 afios > 6% y una esperanza de vida

> 1 afio tras una evaluacién clinica detallada

que tenga en cuenta el riesgo vitalicio de

complicaciones y el impacto de un DCI en el

estilo de vida, la situacién socioeconémica

y la salud psicolégica

73,327,
393,396

Se puede considerar el implante de DCI en 15] B
pacientes individuales con un riesgo

estimado de MSC a 5 afios 2 4% y < 6% y una

esperanza de vida > 1 afio tras una

evaluacion clinica detallada que tenga en

cuenta el riesgo vitalicio de complicaciones

y el impacto de un DCI en el estilo de vida,

la situacion socioeconémica y la salud

psicolégica

73,327,
393,396

Se puede considerar el implante de un DCI 15] B
en pacientes individuales con un riesgo

estimado de MSC a 5 afios < 4% solo si las

caracteristicas clinicas tienen importancia

pronéstica probada y cuando la evaluacién

del riesgo vitalicio de complicaciones y el

impacto del DCI en el estilo de vida, la

situacion socioeconémica y salud

psicoldgica indiquen un beneficio neto

derivado del tratamiento con DCI

73,327,
393,396

No se recomienda el implante de un DCI B
en pacientes con un riesgo estimado de MSC

a 5 afios < 4% que no tengan otras

caracteristicas clinicas de probado valor

prondstico

73,327,
393,396

DCI: desfibrilador cardioversor implantable; FV: fibrilacién ventricular; TV: taquicardia
ventricular.

*Clase de recomendacion.

bNivel de evidencia.

‘Referencias que respaldan las recomendaciones.

dlas guias de la ESC definen los deportes competitivos como el compromiso
profesional o amateur en el entrenamiento fisico regular y con participacion en
competicionesoficiales(paramasdetalles, véaselas guiasdelaESCcorrespondientes )*%.

pacientes en esta categoria pero, como muestra el articulo original, la
tasa de muertes stbitas fue muy baja en este grupo. Este fenémeno se
ha observado en al menos un estudio previo®.

En espera de nuevos estudios, el modelo HCM-RISK debe utilizarse con
precaucion en pacientes con un grosor mdximo de la pared del VI
>35mm.

El tratamiento con DAVI no se recomienda cuando el riesgo calcu-
lado de MSC a 5 afios sea < 4% y no existan otras caracteristicas clini-
cas con importancia pronéstica potencial (p. ej., mdltiples muertes
stbitas de personas jévenes dentro de la familia o una respuesta alte-
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PREVENCION PRIMARIA

Evaluacion recomendada:
Historia

Ecocardiograma 2D/Doppler
ECG ambulatorio 48 h

Variables HCM Risk-SCD:

- Edad

- Historia familiar de muerte subita
cardiaca

- Sincope de causa desconocida

- Gradiente de salida del VI?

- Grosor méaximo del VI*

- Diametro auricular izquierdo

- TUNS

Puntuacion HCM Risk-SCD

PREVENCION SECUNDARIA

- Parada cardiaca por TV
oFV

- TV sostenida espontanea
causante de sincope o
deterioro hemodinamico

Esperanza de vida > 1 afio

DCI recomendado

RIESGO BAJO Riesgo a 5 afios

de>4a<6%

Riesgo a 5 afos < 4%

RIESGO ELEVADO

Riesgo a 5 afios > 6%

DCI no indicado

generalmente? Se puede considerar DCI

Se debe considerar DCI

Figura 7. Diagrama de flujo para implante de DCI. 2D: bidimensional; DCI: disfibrilador cardioversor implantable; FV: fibrilacién ventricular; TSVI: tracto de salida del ventriculo
izquierdo; TV: taquicardia ventricular; TVNS: taquicardia ventricular no sostenida en monitorizacién con ECG ambulatoria de 24-48 h.

aUse valores absolutos para el gradiente TSVI, grosor maximo de la pared del ventriculo izquierdo y dimensiones de la auricula izquierda.

"No se recomienda DCI a menos que haya otras caracteristicas clinicas que tengan potencial importancia prondstica y cuando el beneficio esperable sea mayor que el riesgo
potencial de complicaciones a lo largo de la vida y el impacto del DCI en el estilo de vida, la situacién socioeconémica y la salud psicolégica.

rada de la presién arterial en el ejercicio). Cuando estas caracteristicas
estan presentes, la decisién de utilizar un DAVI debe hacerse de forma
individualizada y se debe sopesar los beneficios probables frente al
riesgo de complicaciones a lo largo de la vida y el impacto del DAVI en
los habitos de vida, el nivel socioeconémico y la salud psicolégica.

9.5.3.3.3. Aspectos prdcticos del tratamiento con DAVI

Antes de implantar un DAVI, los pacientes deben estar informados
sobre el riesgo de descargas inadecuadas, las complicaciones del
implante y las implicaciones sociales y ocupacionales (como las res-
tricciones para la conduccién de vehiculos) derivadas de un DAVI. Se
siguen haciendo estudios para examinar el papel de las pruebas de
desfibrilaciéon en el momento de la implantacién, aunque se descri-
ben umbrales altos de desfibrilacién en pacientes con HVI grave y en
los que reciben tratamiento con amiodarona®’-4%°, Hasta que se dis-
ponga de datos especificos sobre MCH, se deben considerar las prue-
bas de desfibrilacion a criterio del médico. En el caso de pacientes que
tengan un umbral de desfibrilacién elevado o con fracaso en la cardio-

version durante las pruebas de desfibrilacién, las opciones incluyen el
implante subpectoral y las maniobras estandar como la inversion de
la polaridad del vector de la descarga, inclinacién del vector de la des-
carga, incluir/excluir una espiral en la vena cava superior seguido por
una recomprobacién y, cuando sea necesario, implantar un array sub-
cutaneo.

La zona de FV del dispositivo debe programarse a > 220/min para
minimizar las descargas de la FA de conduccién rapida. También se
puede considerar una zona de TV sostenida, adaptada a las caracteris-
ticas individuales del paciente. Los datos observacionales indican que
la estimulacion antitaquicardica es eficaz para terminar las arritmias
ventriculares en la MCH, pero no reduce la incidencia de descargas
adecuadas®#7#%!, Como las derivaciones auriculares no reducen la inci-
dencia de descargas inadecuadas®?’333%, |]a mayoria de los pacientes
solo requieren una tnica derivacién ventricular. Las excepciones
incluyen a los pacientes con OTSVI, en los que la derivacién auricular
proporciona la opcién de una estimulacién con retraso AV corto, y
pacientes en ritmo sinusal con funcién sistélica del VI alterada, en los
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que el TRC puede ser preferible (véase seccién 9.3.1.2). A la vista de los
resultados del estudio MADIT-RIT*?, se puede considerar la progra-
macién solo de descarga en la prevencién primaria, aunque este estu-
dio se ha realizado en pacientes con FE baja.

Los bloqueadores beta y la amiodarona estan recomendados para
pacientes con un DAVI que contintian teniendo arritmias ventricu-
lares sintomaticas o descargas recurrentes a pesar de tratamiento
6ptimo y reprogramacion del dispositivo?™. Se recomienda un estudio
electrofisiolégico para pacientes con DAVI y descargas inadecuadas
debido a taquicardias supraventriculares regulares, con el fin de iden-
tificar y tratar cualquier sustrato arritmico susceptible de ablacion*®.

La FDA ha aprobado el sistema DAVI de cable subcutaneo (S-ICD™,
recientemente desarrollado por Boston Scientific) y puede conside-
rarse para pacientes con MCH que no tengan indicacién de estimula-
ci6n*®“, Se debe prestar especial atencién a asegurar la deteccién
6ptima de la onda R en reposo y ejercicio, para evitar descargas inade-
cuadas debidas a la sobredeteccion de la onda T. Cada paciente debe
tener mas de un vector ECG que pase el cribado para evitar la progra-
macion alternativa si ocurre una sobredeteccién*>4%, Los resultados
procedentes de un registro multicéntrico que incluy6 a 58 pacientes
con MCH ha proporcionado datos preliminares de eficacia y seguri-
dad*’,

Recomendaciones sobre aspectos practicos del tratamiento con desfibrilador
automadtico implantable

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Antes de implantar un DAI, los pacientes I C
deben recibir informacién sobre el riesgo de

descargas inadecuadas, complicaciones del

implante e implicaciones sociales,

ocupacionales y sobre la conduccién de

vehiculos relacionadas con el dispositivo

219,327

Los bloqueadores beta y la amiodarona I C
estan recomendados para pacientes con DAI

que tengan arritmias ventriculares

sintomaticas o descargas recurrentes pese

a tratamiento 6ptimo y reprogramacién

del dispositivo

219,403

Se recomienda estudio electrofisiolégico [ C 403
para pacientes con DAl y descargas

inadecuadas debidas a taquicardias

supraventriculares regulares, para

identificar y tratar cualquier sustrato

arritmogénico susceptible de ablacién

Se puede considerar un DAI con sistema de Ib C 407
cable subcutaneo (S-ICD®) para pacientes

con MCH que no tengan indicacion para

estimulacion

DAL: desfibrilador automatico implantable; MCH: miocardiopatia hipertréfica;
S-ICDTM: DCI con sistema de cable subcutdneo.

Clase de recomendacién.

"Nivel de evidencia.

Referencias que apoyan las recomendaciones.

9.5.4. Riesgo de muerte sibita cardiaca en niiios

Esta indicado implantar DAVI (epicardico si es necesario) en nifios
después de una arritmia ventricular que ponga en peligro la vida. En
nifios pequefios (menores de 8 afios), la estratificacion clinica del
riesgo para determinar la necesidad de profilaxis primaria con un
DAVI se encuentra dificultada por la falta de datos. Los recién nacidos
y los pacientes con trastornos metabélicos hereditarios y sindromes
de malformacién son los que estan en mayor riesgo de muerte o tras-
plante cardiaco*®. Hay un acuerdo general en que, al igual que en los
adultos, la HVI grave, el sincope de causa desconocida, la TVNS y una
historia familiar de muerte sdbita son los principales factores de

riesgo dee MSC4®, La definicién de hipertrofia grave en neonatos,
nifios y preadolescentes se ha evaluado utilizando distintos enfoques
y determinaciones*®#", Segtin la opinién de consenso de esta GPC, un
grosor maximo de la pared ventricular izquierda > 30 mm o z-score
> 6 se considera un importante factor de riesgo en nifios*°.

Se debe considerara implantar DAVI en los nifios que tengan dos o
mas factores de riesgo mayores. Los desfibriladores unicamerales son
suficientes en la mayoria de los casos y reducen la probabilidad
de complicaciones*2 En pacientes individuales con un tinico factor de
riesgo, el implante de DAVI se puede considerar tras una valoracion
cuidadosa de los riesgos y beneficios para el nifio y la familia.

Recomendaciones sobre implante de desfibrilador automadtico implantable
en nifios

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref<
Se recomienda implante de DAI en nifios I B 409,413,
que han sobrevivido a parada cardiaca o han 414
sufrido taquicardia ventricular sostenida

documentada

Se debe considerar implante de DAI en nifios Ila C 377,409,
con dos o mas factores de riesgo pediatricos 414

mayores? después de un asesoramiento
adecuado y cuando la evaluacion del riesgo
vitalicio de complicaciones y del impacto
del DAI en el estilo de vida y la salud
psicolégica indiquen beneficio neto

del tratamiento con DAI

Se puede considerar el implante de DAI IIb C 409
en nifios con un Gnico factor de riesgo

pedidtrico mayor? después de un

asesoramiento adecuado y cuando la

evaluacion del riesgo vitalicio de

complicaciones y del impacto del DAI en el

estilo de vida y la salud psicolégica indiquen

beneficio neto del tratamiento con DAI

DAI: desfibrilador automatico implantable; MCH: miocardiopatia hipertréfica; MSC:
muerte sibita cardiaca.

Clase de recomendacion.

"Nivel de evidencia.

Referencias que respaldan las recomendaciones.

dFactores de riesgo pedidtricos mayores: grosor maximo de la pared ventricular
izquierda > 30 mm o un z-score > 6, sincope de causa desconocida, taquicardia
ventricular no sostenida al menos 3 latidos ventriculares consecutivos a 120 Ipm que
duran menos de 30 s), historia familiar de MSC (uno o mas familiares de primer grado
con MSC a edad < 40 afios con o sin diagnéstico de MCH, o MSC en un familiar de
primer grado a cualquier edad con un diagnéstico establecido de MCH).

9.6. Bradicardia sintomatica y bloqueo
auriculoventricular

La bradicardia sintomatica causada por la disfuncién del nédulo
sinusal y BAV es relativamente infrecuente en la MCH y debe tratarse
de acuerdo con la vigente GPC de la ESC?*. La presencia de BAV debe
despertar la sospecha de un subtipo genético particular (desmina,
FHL1, PRKAG2) en pacientes mas jévenes o de amiloidosis y enferme-
dad de Anderson-Fabry en los pacientes mayores (véase seccién 5
sobre diagndstico). Por el contrario, la incompetencia cronotrépica es
bastante frecuente (sobre todo en la enfermedad de Anderson-Fabry)
y es una causa importante de limitacién al ejercicio*®. Si el BAV esta
causado por farmacos bloqueadores del nédulo AV, se debe ajustar su
dosis y reconsiderar la necesidad de estimulacién.

El beneficio de la estimulacién dependiente de la frecuencia para
el tratamiento de la intolerancia al ejercicio es incierto. Los riesgos de
la estimulacién crénica del VD en la MCH para la funcién sistélica del
VI no se conocen, pero la estimulacién ventricular debe minimizarse
siempre que sea posible, a menos que se esté tratando una OTSVI. La
TRC-M se debe considerar para pacientes con funcién sistélica dismi-
nuida (FE < 50%)339416,
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9.7. Taquicardia ventricular

La TVNS (definida como tres o mas extrasistoles ventriculares a
una frecuencia > 120 Ipm que dura menos de 30 s) es un hallazgo fre-
cuente en la monitorizacién ambulatoria por ECG870417418 Sy preva-
lencia aumenta con la edad y se correlaciona con el grosor de la pared
del VI y la presencia de RTG en la RM(C®, La TVNS es un factor de
riesgo de MSC, pero normalmente no requiere tratamiento antiarrit-
mico. Su ocurrencia durante o inmediatamente después del ejercicio
es muy rara, aunque puede estar asociada a un riesgo elevado de
MSC2%,

La TV monomérfica sostenida documentada (> 30 s) es poco
comin, pero puede ser mas frecuente en pacientes con aneurismas
apicales del VI?6419, La exclusién de enfermedad arterial coronaria se
debe considerar en el caso de pacientes con episodios prolongados o
sintomaticos y factores de riesgo de aterosclerosis coronaria. No hay
evidencias que demuestren que la TV sostenida hemodindmicamente
bien tolerada conlleve un prondstico peor que la TVNS, pero se debe
considerarla factor de riesgo de MSC. Se debe considerar para los
pacientes con TV mal tolerada el tratamiento con DAVI y bloqueado-
res beta o amiodarona para suprimir episodios futuros. Para los
pacientes con evidencia de origen focal, se puede considerar un estu-
dio electrofisioldgico y ablacién*20-422,

10. RECOMENDACIONES PARA EL SEGUIMIENTO
DE RUTINA

En general, los pacientes con MCH requieren un seguimiento de por
vida para detectar cambios en los sintomas, en el riesgo de episodios
adversos, OTSVI, cambios en la funcién del VI y el ritmo cardiaco.

Hay muy pocos datos longitudinales sobre las tasas de cambio en
los sintomas o funcién cardiaca, pero los estudios transversales indi-
can que la prevalencia de disfuncién sistélica del VI y arritmia
auricular aumenta con la edad??2%24225423 | a frecuencia de la monitori-
zacion esta determinada por la gravedad de la enfermedad, la edad y
los sintomas. Se debe realizar un examen clinico, incluido un ECG de
12 derivaciones y una ETE, cada 1-2 afios, o antes en el caso de que los
pacientes aquejen nuevos sintomas de insuficiencia cardiaca. La elec-
trocardiografia ambulatoria estd recomendada cada afio (o cada
6 meses cuando haya dilatacién auricular izquierda > 45 mm) para
detectar arritmia ventricular y auricular asintomatica, y esta indicada
siempre que el paciente sufra sincope o palpitaciones.

Cuando esté disponible, la prueba de esfuerzo cardiopulmonar
puede proporcionar una evidencia objetiva del empeoramiento de la
enfermedad, aunque solo debe realizarse cada 2-3 afios, excepto si
hay cambios en los sintomas. Hay pocos datos sobre los cambios en la
fibrosis miocardica en la RMC durante el seguimiento, pero debe con-
siderarse una evaluacién por RMC, cuando sea posible, cada 5 afios o
cada 2-3 afios para pacientes con enfermedad progresiva®*,

Se debe realizar una evaluacién completa, con ECG, ETE y monito-
rizaciéon ECG ambulatoria entre el primer y tercer mes después de un
tratamiento invasivo de reduccién septal y a los 6-12 meses de segui-
miento.

11. REPRODUCCION Y ANTICONCEPCION
11.1. Introduccion

La gestacion esta asociada a muchos cambios fisiol6gicos, como un
aumento del 40-50% del volumen plasmatico y el trabajo cardiaco,
reduccién de la resistencia vascular sistémica y un estado de hiper-
coagulabilidad. Mientras que la mayoria de las mujeres con MCH tie-
nen embarazos no complicados, estos cambios fisiol6gicos se asocian
a un aumento del riesgo para la madre y el feto, ya que la carga de
volumen puede ser mal tolerada en el contexto de una OTSVIy dis-
funcién diastoélica. Es importante el asesoramiento correcto y opor-

Recomendaciones sobre el seguimiento sistematico

Recomendaciones Clase? Nivel® Ref.c

Se recomienda evaluacion clinica que I C 68,72,74,
incluya ECG de 12 derivaciones y ETT cada 84,85
12-24 meses para pacientes clinicamente

estables

Se recomienda evaluacién clinica que I C 68,72,74,
incluya ECG de 12 derivaciones y ETT 84,85
siempre que se produzca un cambio en los

sintomas

Se recomienda ECG ambulatorio de 48 h I C 69-73
cada 12-24 meses para pacientes

clinicamente estables, cada 6-12 meses para

pacientes en ritmo sinusal con auricula

izquierda > 45 mm y siempre que los

pacientes se quejen de palpitaciones nuevas

Se puede considerar RMC cada 5 afios para 1Ib C 424
pacientes clinicamente estables o cada

2-3 afios para pacientes con enfermedad

progresiva

Se debe considerar una prueba de esfuerzo Ila C 425
limitada por la aparicién de sintomas cada

2-3 afios para pacientes clinicamente

estables o cada afio para pacientes con

sintomas progresivos

Se puede considerar una prueba 1Ib C 233,426
cardiopulmonar en ejercicio (cuando esté

disponible) cada 2-3 afios para pacientes

clinicamente estables o cada afio para

pacientes con sintomas progresivos

ECG: electrocardiograma: ETT: ecocardiograma transtordcico; RMC: resonancia
magnética cardiaca.

Clase de recomendacién.

PNivel de evidencia.

Referencias que respaldan las recomendaciones.

tuno de todas las mujeres con MCH sobre la anticoncepcién, los
riesgos asociados a la gestacion y el riesgo de transmision de la enfer-
medad al feto*?7428,

11.2. Anticoncepcion e interrupcion del embarazo

Cuando una joven con MCH alcanza la edad fértil, debe recibir con-
sejo sobre el uso de métodos anticonceptivos seguros y eficaces, ya
que la gestacién no planificada conlleva un aumento del riesgo*”’. Los
métodos de barrera (preservativo, diafragma, anillo vaginal) son
seguros, pero no tan eficaces como los anticonceptivos orales, incluso
cuando se combinan con espermicidas (tasa de fallos a 1 afio del
15-30%). Los anticonceptivos orales a dosis bajas con 20 o 30 ug de
etinilestradiol son eficaces (aunque no tanto en adolescentes) y pue-
den usarlos de manera segura la mayoria de las mujeres con MCH,
excepto aquellas con riesgo tromboembélico aumentado (p. ej., muje-
res con insuficiencia cardiaca o FA), a menos que estén utilizando un
tratamiento adecuado de anticoagulacion oral. Los anticonceptivos
orales se desaconsejan a mujeres fumadoras o mayores de 35 afios o
que tengan historia de tromboembolia venosa. La anticoncepcion de
urgencia es segura para mujeres con MCH#*742%, Los anticonceptivos
progesterénicos son una alternativa segura, pero la eficacia de la pil-
dora de progesterona sola (desogestrel) depende del cumplimiento
(toma diaria con variaciéon < 12 h). Se puede usar otros anticoncepti-
vos de progesterona sola, como las inyecciones cada 3 meses con ace-
tato de medroxiprogesterona o los implantes dérmicos de
progesterona, pero deben usarse con precaucién en mujeres con insu-
ficiencia cardiaca sistélica o diastélica debido al riesgo de retenciéon
de fluidos. El dispositivo intrauterino (DIU) liberador de levonorges-
trel es una alternativa segura y eficaz. Los métodos que se basan en
progesterona sola no siempre se toleran debido a las pérdidas de san-
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gre irregulares. Se puede usar un DIU de cobre, pero es menos eficaz y
se asocia a aumento del sangrado menstrual. No es necesaria la profi-
laxis antibiética en el momento de insercién del DIU, pero pueden
ocurrir reacciones vasovagales durante su implantacién y, en mujeres
con OTSVI grave, debe implantarse después de consulta cardiolégica y
en medio hospitalario.

La esterilizacién se puede conseguir con seguridad mediante liga-
dura de trompas, aunque se debe tener en cuenta los riesgos de la
anestesia y el aumento de volumen abdominal. La esterilizacién his-
teroscopica con un dispositivo Essure® (Bayer) es una alternativa,
aunque también puede asociarse a reacciones vasovagales*?429,

La interrupcién del embarazo debe realizarse en un hospital des-
pués de consultarlo con un cardiélogo. La dilatacién y evacuacion sue-
len ser seguras; como las prostaglandinas E1 o E2 pueden reducir la
resistencia vascular sistémica y aumentar la frecuencia cardiaca, esta
indicada la monitorizacién hemodindmica. La prostaglandina F
aumenta la presion arterial pulmonar y debe evitarse*?’.

11.3. Tratamiento de la infertilidad

La fertilizacién in vitro puede asociarse a retencién de fluidos y
tromboembolia arterial y venosa. Probablemente sea un método
seguro para pacientes con MCH de bajo riesgo, pero debe evitarse en
pacientes con insuficiencia cardiaca o FA y mujeres con hipertrofia
grave y patron de llenado del VI restrictivo*?’. Cuando el diagndstico
genético preimplantacional sea un problema (véase seccién 6), debe
tenerse en cuenta el riesgo de la fertilizacion in vitro.

11.4. Asesoramiento durante la preconcepcion

La mayoria de las mujeres con MCH toleran bien la gestacién. En
algunos casos el VI pequefio hipertrofiado puede ajustarse al
aumento fisiolégico de volumen sanguineo sin que se produzca un
aumento indebido de las presiones de llenado. Los pocos casos des-
critos de muerte materna han sido principalmente de mujeres de las
que ya se sabia que tenian un riesgo muy elevado*-#2, El deterioro
durante la gestacion ocurre sobre todo a mujeres que ya son sinto-
maticas antes del embarazo#'433434, La prevalencia de insuficiencia
cardiaca durante la gestacion varia entre estudios, pero es mas pro-
bable en mujeres que tenian una funcién del VI alterada antes del
embarazo®'-43343%, Los gradientes del tracto de salida del VI tienden
a aumentar ligeramente durante la gestacién, y se ha descrito que la
presencia de gradientes elevados del tracto de salida del VI preges-
tacionales se asocia a mayores complicaciones gestaciona-
Jes#30-432434436 | 35 mujeres con arritmias antes de la gestacion tienen
mas probabilidad de sufrir recurrencias durante su curso*°4¢, aun-
que no parece que la gestacion per se aumente significativamente el
riesgo de arritmia#30432433436,

Idealmente, la evaluacién del riesgo debe realizarse antes de la
concepcioén, usando la clasificacién modificada de la Organizacién

Tabla 8
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Mundial de la Salud (OMS)*”’, La mayoria de las pacientes con MCH
estan en las clases de la OMS II o III (tabla 8)*. La justificacién para
desaconsejar el embarazo (OMS IV) esta presente en una minoria de
mujeres con disfuncion del VI significativa u OTSVI sintomatica grave.
El embarazo seria posible después de aliviar la OTSVI.

Se debe realizar una ecocardiografia para evaluar funcién ven-
tricular, insuficiencia mitral y OTSVI. La prueba de esfuerzo (preferi-
blemente antes de la gestacién o, en mujeres embarazadas
asintomaticas, hasta un 80% de la frecuencia cardiaca maxima predi-
cha) es una herramienta importante para evaluar la capacidad funcio-
nal, la respuesta a la frecuencia cardiaca y las arritmias***4¥’. Se debe
organizar un plan sobre la medicacién y el seguimiento durante el
embarazo y discutirlo con la paciente y su pareja antes de la concep-
ci6n*?”, Se recomienda asesoramiento genético para todas las mujeres
con MCH (véase seccién 6).

11.5. Manejo de la gestacion y el parto

Se debe evaluar cada trimestre a las mujeres en clase OMS II. Las
mujeres en clase OMS IIl deben someterse a un seguimiento mensual
o bimensual por un equipo multidisciplinario en centros especializa-
dos*?. La atencién debe centrarse en el estado sintomatico, obstruc-
cién del flujo de salida del VI, arritmias y funcién ventricular. Se debe
realizar una ecocardiografia cada trimestre o cuando aparezcan sinto-
mas nuevos.

En la tabla web 6 se resumen las recomendaciones sobre el uso de
farmacos durante la gestacion y la lactancia*”’. Cuando se prescriba
medicacién, se debe considerar los posibles efectos perjudiciales para
el feto. Sin embargo, tanto el médico como la paciente deben tener
en cuenta que si la madre interrumpe la medicacién, puede poner en
serio riesgo su salud y, por lo tanto, también la del feto (p. ej., en el
caso del tratamiento de arritmias ventriculares importantes o del tra-
tamiento anticoagulante en la FA). En tltima instancia, deben preva-
lecer los intereses de la madre.

El tratamiento con bloqueadores beta se debe continuar si ya se
seguia antes del embarazo (aunque se recomienda una revaluacién de
la necesidad de usarlos), ya que los efectos secundarios, como retraso
en el crecimiento, bradicardia neonatal o hipoglucemia, no suelen ser
serios y pueden manejarse facilmente. Los bloqueadores beta deben
iniciarse cuando aparezcan sintomas nuevos#7434, El metoprolol es el
mads ampliamente utilizado; el atenolol no se recomienda debido a
que se ha asociado a mayor retraso del crecimiento. Siempre que se
prescriba un tratamiento con bloqueadores beta, se recomienda
monitorizar el crecimiento fetal y el estado del neonato.

El verapamilo y el diltiazem estan clasificados como farmacos de
clase C por la FDA, lo que significa que sus beneficios potenciales jus-
tifican su uso por mujeres embarazadas a pesar de los riesgos poten-
ciales.

La disopiramida solo debe utilizarse cuando los beneficios potenciales
superen a los riesgos, ya que puede causar contracciones uterinas*s.

Clasificacién de la Organizacién Mundial de la Salud del riesgo cardiovascular materno modificada: principios y aplicacién

Clase de riesgo Riesgo en el embarazo

Aplicacion a MCH

1 No se detecta riesgo aumentado de muerte materna y el riesgo
de morbilidad es leve o nulo

1l Pequefio aumento del riesgo de muerte materna o aumento moderado

de la morbilidad

La mayoria de las mujeres con MCH, OTSVI de leve a moderada,
asintomaticas con o sin medicacién, arritmia bien controlada, funcién
sistélica del VI normal o disfuncién leve del VI

1l Riesgo significativamente aumentado de muerte materna o morbilidad OTSVI grave, sintomas o arritmias a pesar de medicacién 6ptima,
grave disfuncion sistdlica del VI moderada
I\ Riesgo extremadamente elevado de muerte materna o morbilidad grave;  Disfuncidn sistélica del VI grave, OTSVI sintomadtica grave

gestacion contraindicada

MCH: miocardiopatia hipertréfica; OTSVI: obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo; VI: ventriculo izquierdo.
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La amiodarona solo debe usarse cuando sea absolutamente
imprescindible, debido al riesgo de toxicidad tiroidea del feto, retraso
del crecimiento y efectos neuroldgicos adversos#27439440,

La FA mal tolerada puede cardiovertirse de manera segura durante
la gestacion. Debido a que se han descrito unos pocos casos de sufri-
miento fetal inmediatamente después de la cardioversion eléctrica,
este procedimiento debe llevarse a cabo cuando se disponga de equi-
pamiento para monitorizacién cardiaca y cesarea de urgencia*'. En
los casos de FA paroxistica o persistente, estd recomendada la anti-
coagulacién terapéutica con heparina de bajo peso molecular y moni-
torizacion del antifactor-Xa (concentraciéon maxima de anti-Xa,
0,8-1,2 U/ml 4-6 h después de la administracion de la dosis) en el pri-
mer trimestre y a partir de la semana 36 en adelante, o con AVK en el
segundo trimestre*?’. No se aconsejan los NACO (dabigatran, rivaroxa-
ban), debido a la toxicidad probada en animales y la falta de datos en
humanos. Siempre que esté indicado, se debe implantar marcapasos o
DAVI durante la gestacion, preferiblemente con guia ecocardiografica.

Se debe realizar una planificacién del parto por un equipo multi-
disciplinario al final del segundo trimestre. Se suele preferir el parto
vaginal planificado, aunque las mujeres asintomaticas con enferme-
dad leve pueden seguir a parto espontaneo. La cesarea se realiza fun-
damentalmente por indicacién obstétrica, pero debe considerarse
para pacientes con OTSVI grave, trabajo de parto pretérmino durante
tratamiento de anticoagulacién oral o insuficiencia cardiaca grave. Las
anestesias epidural y espinal son beneficiosas para la reduccién del
dolory el estrés, aunque hay que aplicarlas con precaucién para evitar
vasodilatacién e hipotension, sobre todo en los casos de OTSVI grave.
Debe evitarse la anestesia espinal en una sola dosis***#42, Se debe con-
siderar la monitorizacién de la frecuencia y el ritmo cardiacos durante

Recomendaciones sobre cuestiones reproductivas para mujeres
con miocardiopatia hipertrofica

Recomendaciones Clase* Nivel® Ref.*

La evaluacién del riesgo pregestacional y el I C 427,428
asesoramiento estan indicados para todas

las mujeres

El asesoramiento sobre anticoncepcion I C 427429
segura y eficaz estd indicado para todas las

mujeres en edad fértil

Se recomienda asesorar antes de la I C 427
concepcién a todos los varones y mujeres

sobre el riesgo de transmision de

enfermedades

Las mujeres que los usaban antes de la Ila C 427434
gestacion deben seguir con bloqueadores

beta (preferiblemente metoprolol)

Las mujeres que sufran sintomas durante la I C 427,434
gestacion deben iniciar tratamiento
con bloqueadores beta (preferiblemente

metoprolol)

Siempre que se prescriban bloqueadores I C 427434
beta, se recomienda monitorizacién del

crecimiento fetal y el estado del neonato

El parto vaginal programado (inducido) esta I C 427
recomendado como primera opcién para la
mayoria de las pacientes

En la fibrilacién auricular, se recomienda I C 427
anticoagulacién terapéutica con heparina de

bajo peso molecular o antagonistas de la

vitamina K, dependiendo de la etapa del

embarazo

Se debe considerar la cardioversi6n en la Ila C 441
fibrilacién auricular persistente

2Clase de recomendacién.

Nivel de evidencia.

Referencias que apoyan las recomendaciones.
dVéase los detalles en el texto.

el parto de pacientes con riesgo elevado de arritmias*. La oxitocina
solo debe administrarse como infusién lenta para evitar la hipo-
tension y la taquicardia. Debido al riesgo aumentado de edema pul-
monar secundario al cambio del volumen de fluidos que tiene lugar
después del parto, se debe continuar la observacion clinica durante
24-48 h*?7, No es necesario desactivar el DAVI durante el parto vaginal.

12. ASPECTOS ESPECIALES

12.1. Diagnostico de la miocardiopatia hipertrofica
en atletas

La adaptacion fisiolégica al entrenamiento fisico regular e intenso
se asocia a manifestaciones electrocardiograficas que reflejan un
aumento del tono vagal, del tamafio de las cdmaras cardiacas y del
grosor de la pared y la masa del VI*, La capacidad para diferenciar de
manera fiable la MCH de esta respuesta fisiol6gica asociada al entre-
namiento es importante, ya que el diagndstico incorrecto tiene impli-
caciones de largo alcance para los atletas y sus familias, asi como para
las organizaciones deportivas y la sociedad en general. Se han des-
crito varias caracteristicas clinicas que diferencian la hipertrofia fisio-
légica de la patoldgica***#4, pero pueden surgir dudas en sujetos con
HVI leve o en el limite de la normalidad**. En ausencia de una varia-
ble que sirva de referencia, el diagnéstico de MCH en un deportista
requiere la integraciéon de diversos parametros de sensibilidad y espe-
cificidad variables. En la tabla web 7 se resumen las caracteristicas
que ayudan a discriminar entre MCH e HVI fisiol6gica secundaria al

entrenamiento y que estan mas contrastadas por los datos publica-
d0559,445-460.

12.2. Hipertension

En la practica clinica, puede ser dificil el diagnéstico diferencial
entre enfermedad cardiaca hipertensiva por una parte y MCH aso-
ciada a hipertension sistémica por otra. La regresién de la HVI con
tratamiento antihipertensivo va en contra del diagnéstico de MCH,
pero lo contrario no es necesariamente cierto*'-46, En la tabla 9 se
resumen las caracteristicas clinicas que orientan al diagndstico de
MCH en pacientes con hipertension.

12.2.1. Imagen

Se halla aumento de la masa del VI determinado por ecocardiogra-
fia en mas del 30% de los pacientes hipertensos*. El grado de hiper-
trofia esta influido por la raza, factores neurohumorales y variantes
genéticas*®-4°, En general, el grosor maximo de la pared del VI es
mayor en pacientes con MCH inequivoca, aunque hay un solapa-
miento entre las dos condiciones*'-473, La mayoria de los pacientes
con HVI hipertensiva tienen un grosor maximo del septo interventri-
cular < 15 mm#4477, pero en pacientes de raza negra (especialmente
en presencia de enfermedad renal crénica) no es raro que esté en
15-20 mm*’8, Se ha descrito RTG en el miocardio medio y el epicardio
tanto en la hipertension como en la MCH™¢, pero en esta tiende a
estar localizado en el segmento de mayor grosor de la pared y en los
puntos de insercién del VD', De forma parecida, cuando se observan
anomalias diastélicas y dilatacién auricular izquierda en la MCH e
hipertension, la disfuncién diastélica grave es mas tipica de la MCH.
La imagen miocardica Doppler y la imagen de deformacién pueden
ayudar a diferenciar las dos entidades**4%, Se puede observar OTSVI
en reposo o inducida por ejercicio en la hipertensién y no constituye
un criterio diagnstico*8'482,

12.2.2. Electrocardiograma

En el ECG de 12 derivaciones, la HVI por criterios de voltaje se
observa en un 10-20% de los pacientes hipertensos con HVI, pero no
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Tabla 9

Caracteristicas clinicas que ayudan al diagndstico diferencial entre cardiopatia hipertensiva y miocardiopatia hipertréfica

Caracteristicas clinicas que favorecen la hipertensién

ECG de 12 derivaciones normal o aumento aislado de voltaje sin alteraciones en la repolarizacion

Regresién de la HVI después de 6-12 meses de control estricto de la presion arterial sistdlica (< 130 mmHg)*¢

Caracteristicas clinicas que favorecen la miocardiopatia hipertréfica

Historia familiar de MCH

Hipertrofia ventricular derecha

Realce tardio de gadolinio en los puntos de insercién del VD o localizado en segmentos de méaximo grosor del VI en la RMC

Grosor maximo de la pared del VI > 15 mm (caucésicos) o > 20 mm (negros)

Disfuncién diastélica grave

Anomalias importantes en la repolarizacion, trastornos de conducciéon u ondas Q en el ECG de 12 derivaciones

ECG: electrocardiograma; HVI: hipertrofia ventricular izquierda; MCH: miocardiopatia hipertréfica; RMC: resonancia magnética cardiaca; VD: ventriculo derecho;

VI: ventriculo izquierdo.

es frecuente observar anomalias de la repolarizacién importantes,
anomalias de la conduccién y ondas Q, al menos en el caso de los cau-
casicos®8467.483484 [ g FA es frecuente en ambas condiciones y afecta
aproximadamente a un tercio de los pacientes. Se han descrito com-
plejos ventriculares prematuros y TVNS en hasta un 30% de los
pacientes con hipertensién complicada por HVI#85-487,

12.3. Hipertrofia septal basal aislada (septo sigmoideo)
en ancianos

Algunos ancianos presentan una hipertrofia septal basal leve (a
veces conocida como septo interventricular sigmoideo o abomba-
miento septal) asociada a un aumento de la angulacién entre la aorta
y la cavidad del VI. En muchos de estos casos, hay antecedentes de
hipertension y algunos presentan calcificacién del anillo mitral. Los
pocos datos disponibles indican que los sujetos con este patrén de
remodelado ventricular tienen menor probabilidad de enfermedad
familiar o mutacién genética de una proteina sarcomérica cardiaca*®.
Es importante tener en cuenta que, debido a la presencia de OTSVI provo-
cable, algunos pacientes con hipertrofia septal basal sufren sintomas
durante el ejercicio y deben ser evaluados mediante provocacion fisiol6-
gica y ecocardiografia de estrés de la misma forma que los pacientes con
MCH inequivoca*4®, Aconsejar el cribado familiar en este grupo es
complicado, pero se debe orientar por las implicaciones para los
miembros de la familia y la presencia de sintomas sospechosos en los
familiares.

12.4. Diagnéstico y manejo de la valvulopatia
en pacientes con miocardiopatia hipertrofica

12.4.1. Valvulopatia adrtica

En ausencia de historia familiar de MCH o historia conocida de
MCH antes del desarrollo de una valvulopatia aértica significativa,
puede ser dificil el diagndstico diferencial entre la estenosis valvular
aértica con HVI grave y la MCH asociada a valvulopatia aértica dege-
nerativa, sobre todo en ancianos hipertensos. En general, el patrén y
la intensidad del remodelado del VI en la estenosis aértica se correla-
ciona poco con la gravedad del estrechamiento valvular. Un 20-30% de
los casos presentan un patrén de engrosamiento de pared asimétrico,
aunque la hipertrofia suele ser relativamente leve (grosor de la pared
<15 mm)*'4%2, Se ha descrito un grosor de la pared del VI > 15 mm en
cohortes pequeiias de ancianos hipertensos examinados por RMC#®°,
Se ha descrito la presencia de movimiento sistélico anterior y OTSVI
dinamica en pacientes con estenosis adrtica, lo que complica la cuan-
tificacion precisa del gradiente valvular. El tratamiento de la estenosis
adrtica debe hacerse de acuerdo con la GPC de la ESC vigente4®, Para
los pacientes con estenosis adrtica cuya obstruccién dindmica no se

ha demostrado preoperatoriamente, la miectomia septal es contro-
vertida y no esta recomendada como practica sistematica*“.

Hasta un tercio de los pacientes con MCH tienen regurgitacién adr-
tica leve, probablemente causada por obstruccién subadrtica y flujos
de alta velocidad en el tracto de salida del V#9549, La regurgitacion
aértica de moderada a intensa es mucho menos frecuente y suele
estar causada por una enfermedad primaria de las valvas de la valvula
aortica o la raiz adrtica o por endocarditis infecciosa*’; cuando se
halla en un paciente con OTSVI, se debe excluir un mecanismo de obs-
truccién no relacionado con el movimiento sistélico anterior, como la
presencia de una membrana subadrtica. La regurgitacion adrtica tam-
bién puede ocurrir después de una miectomia septal, especialmente
en nifios y adultos jovenes*#4%, La intensidad de la regurgitacién aér-
tica debe evaluarse de acuerdo con la GPC de la ESC mediante evalua-
cion de la anatomia de la valvula, el tamafio de la raiz adrtica y la
aorta ascendente, y otros parametros cuantitativos, semicuantitativos
y cualitativos®. El tamafio de la cavidad del VI es un marcador poco
fiable de la gravedad de la regurgitacién adrtica en la MCH.

12.4.2. Valvulopatia mitral

Las anomalias de la valvula mitral secundarias a OTSVI se discuten
en la seccién 9.1.3. En presencia de OTSV], la evaluacién de las anoma-
lias intrinsecas de la valvula mitral es dificil, ya que la OTSVI causa
insuficiencia mitral por si sola. El enfoque integrador habitual para la
evaluacién de la insuficiencia mitral como recomienda la GPC sobre
manejo de las valvulopatias* tiene algunas limitaciones en la MCH
debido a que la cavidad VI suele ser pequeiia, incluso en presencia de
insuficiencia mitral grave, y los parametros convencionales Doppler
semicuantitativos y cuantitativos no estan validados en pacientes con
OTSVI. En general, las determinaciones cualitativas de la anatomia
valvular —onda continua y Doppler color, combinados con tamafio de
la auricula izquierda y calculo de la presién arterial pulmonar— son
mads Gtiles. En casos seleccionados, la ETE puede ser de ayuda para
definir el mecanismo y la gravedad de la insuficiencia mitral.

12.4.3. Profilaxis de la endocarditis

La endocarditis infecciosa en la MCH esta confinada a pacientes
con obstruccién al flujo de salida del VI, sobre todo cuando hay dilata-
cién auricular izquierda®®'. En un estudio de cohorte de gran tamafio,
la incidencia de endocarditis en pacientes con OTSVI fue de 3,8/
1.000 personas-afio y la probabilidad de endocarditis, del 4,3% a los 10
afios de seguimiento®!, Las lesiones endocardicas ocurren especial-
mente sobre la valva anterior mitral engrosada o la superficie adya-
cente del septo ventricular proximal*®’>%, Tal como se hace con los
pacientes con valvulopatia, se debe aconsejar una buena higiene
bucal, pero no se recomienda la profilaxis antibiética sistematica para
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Tabla 10
Consideraciones generales sobre el estilo de vida para pacientes con miocardiopatia hipertréfica
Tema Guias generales
Ejercicio « Los pacientes con MCH deben evitar los deportes competitivos, pero deben mantener habitos de vida saludable

« Las recomendaciones sobre las actividades de ocio se deben ajustar a los sintomas y el riesgo de complicaciones relacionadas con la enfermedad,

como la muerte sibita cardiaca

Dieta, alcohol y peso

« Se debe animar a los pacientes a mantener un indice de masa corporal saludable

» Las comidas copiosas pueden precipitar el dolor toracico, sobre todo en pacientes con OTSVI. Puede ser itil realizar comidas pequefias y mas

frecuentes

« Evitar la deshidratacién y el exceso de alcohol, sobre todo los pacientes con OTSVI

« Un efecto indeseado frecuente de verapamil/disopiramida es el estrefiimiento, que debe manejarse con dieta y si es necesario laxantes

Tabaquismo

* No hay datos que demuestren interaccion entre el tabaco y la MCH, pero se debe informar a los pacientes sobre los riesgos para la salud asociados

con el tabaco y, cuando esté disponible, proporcionar informacién para dejar de fumar

Actividad sexual

« Los pacientes deben tener la oportunidad de hablar de sus preocupaciones sobre la actividad sexual. Es frecuente que se produzca ansiedad y

depresion después de un diagnéstico, y algunos pacientes pueden sentir culpa o miedo sobre su diagndstico genético y el riesgo de transmisién

a la descendencia

* Los pacientes deben ser asesorados sobre los efectos potenciales de su medicacién en el rendimiento sexual

« En general, los pacientes deben evitar los inhibidores de la PDE5, sobre todo si tienen OTSVI

Medicacién * Los pacientes deben recibir informacion sobre su medicacién, incluidos los efectos secundarios potenciales y las interacciones con otras
medicaciones, prescritas y de venta libre, y otros tratamientos complementarios
« Siempre que sea posible, se debe evitar los vasodilatadores periféricos, sobre todo para pacientes con OTSVI
Vacunacién « En ausencia de contraindicaciones, los pacientes sintomaticos deben ser aconsejados para vacunarse anualmente contra la gripe
Conduccién « La mayoria de los pacientes pueden obtener un permiso de conducir ordinario y pueden conducir, a menos que sufran sintomas inhabilitantes
o de distraccién
« La recomendacién sobre licencias para conducir vehiculos de transporte pesado o de pasajeros debe ajustarse a la legislacion local
« Para otros consejos sobre conduccién con DCI, véase la guia EHRA 504 y las normas locales
Trabajo « La mayoria de las personas con MCH pueden seguir con su trabajo habitual. Se debe discutir con los especialistas adecuados las implicaciones

de los trabajos manuales pesados que impliquen una actividad extenuante

* En algunas profesiones, como pilotos de aviacién, militares o servicios de urgencias, existen guias estrictas sobre su aptitud

« Las implicaciones sociales y econémicas de un diagnéstico de MCH deben incluirse en el asesoramiento que reciben los familiares antes de la

evaluacién clinica y genética

Vacaciones y seguros

de viaje with cardiovascular disease»®

« Para la mayoria de los pacientes asintomaticos o con sintomas leves volar es seguro. Para mds informacién, consulte el texto «Fly for passengers

« Las compaiiias de seguros pueden encarecer el seguro de viaje. En algunos paises, las organizaciones de apoyo a los pacientes pueden ofrecer

asesoramiento para la obtencién de un seguro razonable

Seguro de vida
las normas que se aplican en cada pais

« El diagnéstico de MCH dificulta la obtencién de seguros de vida o hipotecas. En el momento del diagnéstico se debe informar a los pacientes sobre

Gestacién y
nacimiento

* Véase «Reproduccion y anticoncepcién» (seccién 11)

Educacién/

* Los maestros y otros educadores deben recibir asesoramiento e informacion escrita sobre el cuidado de nifios con MCH

escolarizacion

« En ausencia de sintomas y factores de riesgo, se debe permitir que los nifios realicen una actividad fisica aerébica de grado bajo a moderado,

de acuerdo con las indicaciones de su cardiélogo

« Conviene proveer a las necesidades de los nifios con dificultades de aprendizaje y otras necesidades especiale

DCI: desfibrilador cardioversor implantable; EHRA: European Heart Rhythm Association; MCH: miocardiopatia hipertréfica; OTSVI: obstruccion del tracto de salida del ventriculo

izquierdo; PDE5: fosfodiesterasa 5.

pacientes con gradientes de flujo del tracto de salida del VI°®, La pro-
filaxis antibi6tica se debe considerar ante procedimientos de alto
riesgo en pacientes con valvulas protésicas o material protésico usado
para la reparacién valvular, endocarditis previa o cardiopatia congé-
nita, de acuerdo con la GPC sobre manejo de las valvulopatias*935%,

13. VIVIR CON UNA MIOCARDIOPATIA: ASESORAR A LOS
PACIENTES

La mayoria de las personas con MCH llevan una vida normal y pro-
ductiva, pero un pequefio nimero sufre sintomas significativos y
tiene riesgo de complicaciones relacionadas con la enfermedad. Inde-
pendientemente de la gravedad de su enfermedad, es importante que
las personas afectadas reciban apoyo y asesoramiento preciso de los

médicos de familia y otros profesionales de la salud, y animarlas a
entender y manejar la enfermedad por si mismos. La tabla 10 resume
algunos aspectos clave que se debe tratar con los pacientes, sus fami-
liares y los cuidadores. Cuando sea necesario (p. ej., cuando se consi-
dere un embarazo), se debe derivar a los pacientes a otros servicios
especializados.

14. ANEXO 1

Sociedades Nacionales de Cardiologia de la ESC involucradas
activamente en el proceso de revision de las GPC de la ESC de 2014
sobre diagnostico y manejo de la miocardiopatia hipertréfica

Austria: Austrian Society of Cardiology, Matthias Frick;
Azerbaiyan: Azerbaijan Society of Cardiology, Farid Aliyev;
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Bielorrusia: Belorussian Scientific Society of Cardiologists, Svetlana
Komissarova; Bélgica: Belgian Society of Cardiology, Georges
Mairesse; Bosnia-Herzegovina: Association of Cardiologists
of Bosnia & Herzegovina, Elnur Smajic; Bulgaria: Bulgarian Society of
Cardiology, Vasil Velchev; Chipre: Cyprus Society of Cardiology,
Loizos Antoniades; Repiiblica Checa: Czech Society of Cardiology, Ales
Linhart; Dinamarca: Danish Society of Cardiology, Henning
Bundgaard; Finlandia: Finnish Cardiac Society, Tiina Helio; Francia:
French Society of Cardiology, Antoine Leenhardt; Alemania: German
Cardiac Society, Hugo A. Katus; Grecia: Hellenic Cardiological Society,
George Efthymiadis; Hungria: Hungarian Society of Cardiology,
Rébert Sepp; Islandia: Icelandic Society of Cardiology, Gunnar Thor
Gunnarsson; Israel: Israel Heart Society, Shemy Carasso; Kirguistan:
Kyrgyz Society of Cardiology, Alina Kerimkulova; Letonia: Latvian
Society of Cardiology, Ginta Kamzola; Libano: Lebanese Society of
Cardiology, Hady Skouri; Libia: Libyan Cardiac Society, Ghada Eldirsi;

Anexo 2 (tablas web)

Tabla web 1

Lituania: Lithuanian Society of Cardiology, Ausra Kavoliuniene;
Malta: Maltese Cardiac Society, Tiziana Felice; Paises Bajos:
Netherlands Society of Cardiology, Michelle Michels; Noruega:
Norwegian Society of Cardiology, Kristina Hermann Haugaa; Polonia:
Polish Cardiac Society, Radoslaw Lenarczyk; Portugal: Portuguese
Society of Cardiology, Dulce Brito; Rumania: Romanian Society of
Cardiology, Eduard Apetrei; Rusia: Russian Society of Cardiology, Leo
Bokheria; Serbia: Cardiology Society of Serbia, Dragan Lovic;
Eslovaquia: Slovak Society of Cardiology, Robert Hatala; Espaia:
Sociedad Espafiola de Cardiologia, Pablo Garcia Pavia; Suecia:
Swedish Society of Cardiology, Maria Eriksson; Suiza: Swiss Society
of Cardiology, Stéphane Noble; Antigua Repiblica Yugoslava de
Macedonia: Macedonian FYR Society of Cardiology, Elizabeta
Srbinovska; Turquia: Turkish Society of Cardiology, Murat Ozdemir;
Ucrania: Ukrainian Association of Cardiology, Elena Nesukay; Reino
Unido: British Cardiovascular Society, Neha Sekhri.

Resumen de estudios que muestran datos sobre prevalencia e incidencia de miocardiopatia hipertréfica

Primer autor (afio) Disefio del estudio

Prevalencia MCH % Edad media en el Varones (%)

o incidencia/100.000  diagnéstico (afios)

Hada et al 1987° Ecocardiografia después de evaluacién clinica/cribado 0,17% 47 91%

Codd et al 19894 Registro 0,02% 59 60%

Maron et al 1995° Poblacién cribada mediante ecocardiografia 0,17% 30 71%

Corrado et al 1998° Ecocardiografia después de evaluacién clinica/cribado 0,07% 20 91%

Maron et al 19997 Ecocardiografia después de evaluacién clinica/cribado 0,19%* 57* 51%*

Nistri et al 20038 Ecocardiografia después de evaluacién clinica/cribado 0,05% 19 Solo se estudi6 a los varones
Zou et al 2004° Poblacién cribada mediante ecocardiografia 0,16% 52 69%

Maron et al 2004 Poblacién cribada mediante ecocardiografia 0,23% 64 50%

Maro et al 2006" Ecocardiografia después de evaluacién clinica/cribado 0,19% 55 68%

Ng et al 20112 Ecocardiografia después de evaluacién clinica/cribado 0,005% 19,5 Solo se estudi6 a los varones
Lipshultz et al 2003 Registro 0,47/100.000 59 ND

Nugent et al 2005 Registro 0,32/100.000 0,47 69

ND: no disponible.
*Se refiere solo a pacientes con diagndstico de novo.

:?ibnl?i[‘)’::szgenes asociados a miocardiopatia hipertréfica familiar (Online Mendelian Inheritance in Man OMIM series fenotipicas, 192600)!
Proteina Gen Localizacion Gen MIM Frecuencia
Miosina-7 (cadena pesada de la miosina beta) MYH7 14q11.2 160760 10-20%
Proteina C cardiaca que se une a la miosina MYBPC3 11p11.2 600958 15-30%
Troponina T, mdsculo cardiaco TNNT2 1q32.1 191045 3-5%
Troponina I, mdsculo cardiaco TNNI3 19q13.42 191044 <5%
Cadena alfa-1 de la tropomiosina TPM1 15q22.2 191010 <5%
Cadena ligera 2 de la miosina, isoforma ventricular/masculo cardiaco MYL2 12q24.11 160781
Cadena ligera 3 de la miosina MYL3 3p21.31 160790 1%
Actina, alfa 1 musculo cardiaco ACTC1 15q14 102540
Proteina 3 rica en cisteina y glicina, proteina LIMmuscular CSRP3 11p15.1 600824
Titina TIN 2q31.2 188840 <5%
Fosfolambano cardiaco PLN 6q22.31 172405
Subunidad gamma 2 de proteincinasa activada por 5’-AMP PRKAG2 7q36.1 602743 1%
Alfagalactosidasa A (enfermedad de Anderson-Fabry) GLA Xq22.1 300644 1-3%
Proteina de membrana 2 asociada a lisosomas (enfermedad de Danon) LAMP2 Xq24 309060 0,7-2,7%
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Tabla web 3
Otras enfermedades genéticas no sarcoméricas y sindromes asociados a miocardiopatia hipertréfica?'

Enfermedad Gen Herencia Caracteristicas clinicas

Trastornos del metabolismo de los hidratos de carbono

Depésito de glucogeno

Tipo II (Pompe) GAA AR Hipotonia, fallo en el crecimiento
Tipo III (enfermedad de Cori o Forbes) AGL AR Hipoglucemia, fallo del crecimiento, hepatomegalia
Tipo IX (deficiencia de cinasa fosforilasa cardiaca) PHKA1 AR, ligado aX Hepatomegalia, retraso del crecimiento
Trastorno congénito de la glucosilacion tipo 1a PMM2 AR Retraso desarrollo neuronal
Trastornos del metabolismo de los aminoacidos
Tipo 1 tirosinemia FAH AR Fallo en el crecimiento
Deficiencia de dihidrolipoamida deshidrogenasa DLD AR Enf. orina jarabe de arce
Trastornos del metabolismo de los icidos grasos
Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga ACADVL AR Fatiga, debilidad muscular, hepatomegalia, crisis metabdlica
Deficiencia de malonil-CoA descarboxilasa MLYCD AR Hipotonia, retraso ponderal, hipoglucemia
Deficiencia primaria sistémica de carnitina SLC22A5 AR Variable: presentacién cardiaca o metabélica
Enfermedades de depésito lisosomal
Mucolipidosis tipo I alfa/beta GNPTAB AR Estatura baja, anomalias esqueléticas
Mucopolisacaridosis tipo VII (sindrome Sly) GUSB AR Macrocefalia, hepatoesplenomegalia
Gangliosidosis tipo 1 GLB1 AR MCH o MCD
Enfermedades mitocondriales
Deficiencia de complejos I II, I, IVy V ADNmt Materna Presentacién variable
Varios AR
Deficiencia de ACAD9 (complejo I) ACAD9 AR
Deficiencia de ATP sintasa (complejo V) ATPAF2 , AR Hipotonia, MCH, acidosis lactica, hiperamonemia y aciduria
TMEM70 3-metilglutacénica
Deficiencia de citocromo C oxidasa (complejo IV) COX6B1 AR
Deficiencia combinada de la fosforilacién oxidativa MTO1, AARS2, AR MCH infantil fatal
(tipos 3,5,8,9 y 10). TSFM, MRPS22,
MRPL3, GFM1
Sindrome de Kearns-Sayre TMEM70 Oftalmoplejia externa progresiva crénica, retinopatia pigmentaria
bilateral y transtornos de la conduccién cardiaca
Neuropatia éptica hereditaria de Leber ADNmt Materna Pérdida aguda de visién central
Sindrome de Leigh (déficit de complejo piruvato deshidrogenasa) ~ADNmt Materna Trastornos del movimiento
SURF1 AR
PDHA1 Ligada a X
Ataxia de Friedreich FXN AR La ataxia hereditaria mas comin, a menudo no ambulatoria, hacia la

mitad de la veintena. La principal causa de muerte es la insuficiencia
cardiaca. Frecuencia estimada de portadores, 1:100. Debida a mutacién o
expansion de tripletes repetidos (GAA)

Sindrome de Sengers AGK AR Cataratas congénitas, miopatia esquelética, acidosis lactica
Deficiencia de sintetasa del dcido lipoico de piruvato LIAS AR Encefalomiopatia neonatal, acidosis lactica
deshidrogenasa
Deficiencia primaria de la coenzima Q10 coQ2 AR Encefalopatia, miopatia
Sindromes cardiocutidneos o RASopatias
Sindrome LEOPARD PTPN11, RAF1 AD Lentigos, anomalias del ECG, hipertelorismo ocular, estenosis pulmonar,
anomalias genitales en varones, retraso ponderal
Sindrome de Noonan PTPNT11, RAF1,  AD Estenosis pulmonar, defecto del septo auricular, estatura baja, mala
SOS1, KRAS, coagulacion, cuello palmeado, puente nasal plano
NRAS, BRAF
Sindrome de Costello HRAS AD Sobrecrecimiento fetal, retraso en el crecimiento posnatal, facies tosca,
piel flacida, retraso en el desarrollo
Sindrome cardiofaciocutdneo KRAS, BRAF, AD Solapamiento con los sindromes de Costello y Noonan
MEK1, MEK2
Neurofibromatosis tipo 1 NF1 AD Neurofibromas, manchas café con leche, hipertension

Sindromes lipodistroficos
Lipodistrofia generalizada congénita

Tipo 1 (sindrome de Berardinelli-Seip) AGPAT2 AR Lipoatrofia, hepatomegalia, rasgos acromegaloides, resistencia a la
insulina, hipertrofia muscular esquelética

Tipo 2 (sindrome de Seip) BSCL2 AR
Enfermedades neuromusculares
Miopatia miofibrilar tipo 2 CRYAB AD Cataratas precoces
Miopatia miofibrilar tipo 1 DES AD/AR MCH, MCD o MCR. Debilidad muscular distal al inicio y luego
Miopatia ligada a X, con atrofia muscular postural o distrofia FHL1 Ligada a X Distrofia muscular progresiva de inicio en adultos. Puede aparecer
muscular de Emery-Dreifuss 6 recesiva
Miopatia nemalina 3 ACTA1 AD Miopatia esquelética con edad de comienzo y gravedad variable. También
MCD
Amiloidosis
Amiloidosis tipo transtirretina TTR AD Afeccién organica y neuroldgica variable relacionada con mutaciéon TTR y

zona geografica

AR: autosémico recesivo; CK: creatincinasa; D: autosémico dominante; ECG : electrocardiograma; MCD: miocardiopatia dilatada; MCH: miocardiopatia hipertréfica; MCR:
miocardiopatia restrictiva; WPW: sindrome de Wolff-Parkinson-White.
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Estudio Poblacién Método de Resultados (seguimiento)  Otros FR clasicos Conclusiones Comentarios
n; media de edad cuantificacion considerados
(afios); prevalencia de  RTG
RTG; perfil de riesgo
Prinz et al™s, 87; 50; 90% (30% con Puntuacién a) FV/TV sostenida a)Parada cardiaca En sujetos con alto riesgo  AMV para probar la
2013 RTG severo); cohorte visual (3,5 afios tras RMC) b) TV de MSC, el RTG severo se  asociacién independiente
alto riesgo?; que se va semicuantitativa ¢) GMP 230mm asocia a episodios entre RTG y episodios

a someter a implante
de DCI (profilaxis
primaria y secundaria
de MSC)

d) Sincope

e) Respuesta PA alterada
al ejercicio

f) OTSVI reposo

arritmicos

arritmicos malignos

Bruder et al'*,
2010

243; 58; 67%; cohorte
bajo riesgo/
asintomatica® por
ecocardiografia que se
presenta a Essen y
Stuttgart para proceso
diagnéstico

Recuento
automatico

de pixeles

>2 SD de
miocardio nulo

a) Mortalidad de
cualquier causa

b) Cualquier muerte
cardiaca

¢) Solo MSC (a los 3afios
de RMC)

a) Parada cardiaca
b) TV

¢) GMP 230mm

d) FH de MSC

e) Sincope

f) Gradiente TSVI en
reposo >30mmHg

RTG es un predictor
independiente de
mortalidad cardiaca

Insuficiente potencia
para AMV de RTG y MSC
AMV hecho para
ascociacion
independiente entre RTG
y mortalidad cardiaca
sola

O’Hanlon et 217; 52; 63%; cohorte Cuantificacion Variable compuesta Ibidem RTG es un predictor Insuficiente potencia
al', 2010 riesgo intermedio® automadtica principal: muerte CV/ independiente de para demostrar valor del
derivada para RMC de FWHM hospitalizacién CV no episodios CV mayores, RTG predictivo de muerte
en Royal Brompton programada/TV o FV/alta estancia hospitalariae IC, CV
Hospital DCI. Variables pero no de arritmias. Gran parte de la
secundarias: TVNS es el Gnico FR diferencia en los
a)IC clasico con demostrado resultados principales
b) Arritmia (3,1 afios valor predictivo entre RTG+y - se debe
tras RMC) independiente (y solo a diferencias en las
con los resultados hospitalizaciones por IC
arritmicos secundarios)
Rubinshtein 424; 55; 56%; Trazado manual ~ MSC o tratamiento con a) TVNS RTG se asocia a MSC/ AMV para la asociaciéon
et al™, 2010 pacientes con MCH DCI (3,6 afios tras RMC) b) GMP 230 mm tratamiento DCI entre RTG con los
que se someten a RMC c) FH de MSC resultados no es posible
en la Mayo Clinic d) Sincope debido a baja tasa de
(datos incompletos episodios (en su lugar,
sobre FR clésicos; no andlisis bivariable de la
se puede definir el serie)
perfil de riesgo de los
participantes en el
estudio)
Adabag et 177; 41; 41%; pacientes Recuento TVNS a) GMP 230mm RTG es un predictor Realizado AMV
al™2, 2008 con MCH en automadtico de b) Sincope independiente de TVNS

Minneapolis Heart
Institute Foundation y
Tufts Medical Centre
(datos incompletos
sobre FR clasicos; no
se puede definir el
perfil de riesgo de los
pacientes del estudio)

pixeles >6 DE
de la media
miocardica

c) Gradiente TSVI en
reposo >30mmHg

(aumento del riesgo
relativo >7 veces)

Maron et al'#,
2008

202; 42; 55%;
pacientes con MCH de
Minneapolis Heart
Institute Foundation y
Tufts Medical Centre
(datos incompletos
sobre FR clasicos; no
se puede definir el
perfil de riesgo de los
participantes en el
estudio)

Recuento
automatico de
pixeles 26DE
de la media
miocardica

Variable compuesta:
MSC, alta DCI + NYHA 21
(1,8 afios tras RMC)

a) GMP 230mm
b) Gradiente TSVI en
reposo >30mmHg

RTG no se asocia
significativamente a
resultados adversos

No se ha realizado AMV
debido a la baja
incidencia de episodios
por seguimiento mas
corto

AMV: andlisis multivariable; CV: cardiovascular; DCI: desfibrilador cardioversor implantable; DE: desviacion estandar de la media; FR: factor de riesgo; FV: fibrilacién ventricular;
FWHM: anchura a media altura; GMP: grosor maximo de la pared; IC: insuficiencia cardiaca; MCH: miocardiopatia hipertréfica; MSC: muerte stbita cardiaca; NYHA: clase
funiconal de la New York Heart Association; OTSVI: obstruccién del tracto de salida del ventriculo izquierdo; PA: presién arterial; RMC: resonancia magnética cardiaca; RTG: realce

tardio del gadolinio; TV: taquicardia ventricular; TVNS: taquicardia ventricular no sostenida.

aRiesgo elevado debido a la presencia de 2 o mas FR (o historia familiar «<maligna»).
bRiesgo bajo definido como el 75% de los pacientes sin FR clinicos de MSC reconocibles; 1FR en 43 pacientes (19,5%); 2FR en 7 pacientes; 3FR en 3 pacientes.
Riesgo intermedio definido como el 31,8% de los pacientes con 1FR y el 15,2% con 20 mas FR.
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Tabla web 5
Modelo HCM Risk-SCD: variables predictoras de muerte stbita cardiaca

Variable predictora Codificacién

Edad en la evaluaciéon Continua, afios

Historia de MSC de uno o mas familiares de primer grado antes de los 40 afios o0 MSC de un familiar de primer grado con MCH confirmada a
cualquier edad (diagnéstico post mértem o ante mértem)

Binaria (si = 1/no = 0)

Grosor maximo de pared: el maximo grosor en el septo anterior, septo posterior, pared lateral y pared posterior del VI, medido al nivel de la Continua, mm

valvula mitral, misculos papilares y dpex usando ecocardiografia en plano paraesternal de eje corto

Diametro auricular izquierdo determinado por ecocardiografia 2D o en modo M en el plano paraesternal de eje largo Continua, mm

El maximo gradiente de salida del VI determinado en reposo y con provocacién mediante Valsalva (independientemente del tratamiento Continua, mmHg
médico) usando onda Doppler pulsada y continua desde la perspectiva apical y de cinco cdmaras. Los gradientes maximos del tracto de salida se

determinaron usando la ecuacion modificada de Bernouilli: gradiente =4V2, donde V es la velocidad méxima del flujo adrtico

TVNS: >3 latidos ventriculares consecutivos a una frecuencia >1201pm y <30s de duraciéon en monitorizacién Holter (minimo 24h) durante
o antes de la evaluacién

Binaria (si = 1/no = 0)

Historia de sincope de causa desconocida durante o antes de la evaluacion Binaria (si = 1/no = 0)

Tabla web 6
Farmacos durante el embarazo y la lactancia®?’

Farmaco Categoria Permeable a la Transferencia a la Lactancia Detalles
FDA placenta leche
Antiplaquetarios y anticoagulantes
Abciximab C Desconocido Desconocido No recomendado No hay estudios en humanos. Solo bajo indicacién
estricta
Acenocumarol, X/D Si Minima Tiempo de coagulacién fetal sin Embriopatia (primer trimestre). Hemorragia intracraneal
fenprocumon, cambios, sin efectos adversos en la gestaci6n. Contraindicado en el primer trimestre
warfarina (excepto en valvulas mecanicas). Parto vaginal
contraindicado
Acido B Si Si (dosis bajas) Sin efectos adversos (dosis bajas) Seguro en dosis hasta 100mg diarios; >100 mg, no usar
acetilsalicilico en tercer trimestre: riesgo de cierre de conducto,
inhibicién de las contracciones
Clopidogrel B Desconocido Desconocido No recomendado En animales: sin toxicidad fetal, no hay datos
en humanos. No usar
Dabigatran B Probablemente  Desconocido No recomendado En animales: efectos téxicos a dosis maternas altas;
desconocido en humanos
Fondaparinux B Probablemente Probablemente Pocos datos: preferible no usar En animales: sin toxicidad. Pocos datos en humanos
no a dosis bajas durante la lactancia
Heparinas de B No No Sin efectos adversos Efectos maternos en uso a largo plazo: osteoporosis
bajo peso (raro), trombocitopenia (menos que con heparina no
molecular fraccionada)
Rivaroxabdn C Si Si (animales) No recomendado En animales: embriopatia; no hay datos en humanos
Heparina no B No No Sin efectos adversos Uso a largo plazo: trombocitopenia, osteoporosis
fraccionada
Fdrmacos antiarritmicos
Adenosina C No Desconocido No usar por falta de datos Probablemente no es toxico para el feto, pero usar sélo
bajo indicacién estricta por la falta de datos en humanos
Amiodarona D Si Si Dosis alta en leche materna, no Toéxica para el feto: hipotiroidismo, hipertiroidismo,
usar retraso en el crecimiento, retraso psicomotor,
bradicardia, anomalias estructurales cardiacas. Usar solo
bajo estricta indicacién en arritmias graves y refractarias
Flecainida C Si Si Dosis baja en leche materna, Poca experiencia en humanos. Se puede usar para tratar
posiblemente compatible con la taquicardia fetal. Se ha descrito toxicidad en animales:
lactacién usar solo bajo estricta indicacion
Disopiramida C Si Si Compatible con lactancia, no se No teratogénico. Se han descrito contracciones uterinas
han descrito efectos t6xico en series pequefias. Administrar solo cuando los
beneficios contrarresten los riesgos
Lidocaina B Si Si Dosis baja en leche materna, Sin toxicidad en animales, pocos datos en humanos. Se
compatible con lactancia recomienda precaucién
Mexiletina C Si Si Se concentra en la leche materna, Pocos datos en humanos. Bradicardia fetal. No
pero probablemente no sea toxica  teratogénico.
Procainamida C Si Si Se concentra en la leche materna, No hay estudios en animales, pocos datos en humanos.

pero no se espera que se acumule
en plasma de neonato. Usar con
precaucién

Sin efectos teratogénicos demostrados. Usar solo cuando
sea necesario
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Propafenona C Si Si Pocos datos. Usar con precaucion Animales: embriotéxico a altas dosis, pero no
teratogénico. Humanos: pocos datos, no téxico en tercer
trimestre. Usar solo cuando sea necesario

Quinidina C Si Si Pocos datos, son esperables niveles No hay datos sobre toxicidad fetal. Sin embargo, esperable

terapéuticos en neonatos. trombocitopenia y ototoxicidad
Preferiblemente no usar
en lactancia
Sotalol B Si Si Dosis relativamente altas en leche.  Sin toxicidad en animales. Pocos datos en humanos.
Se recomienda monitorizacién del ~ Posible bradicardia e hipoglucemia en feto/neonato
neonato (bradicardia,
hipoglucemia, intervalo QT)

Bloqueadores beta

Atenolol D Si Si Se concentra en leche. Monitorizar ~ Fetotéxico en animales. En humanos, bajo peso al nacer
al neonato por hipoglucemia y y mayor bradicardia que otros bloqueadores beta.
bradicardia cuando se use durante  Hipoglucemia fetal
la lactancia

Bisoprolol C Si Desconocido Monitorizar al neonato por No fetotéxico en animales, muerte fetal a dosis altas.
hipoglucemia y bradicardia Pocos datos en humanos. Esperable bradicardia fetal/

neonatal o hipoglucemia

Labetalol C Si Si Dosis baja en leche. Efectos No fetotéxico en animales. En humanos, bajo peso al

adversos improbables nacer, bradicardia neonatal e hipoglucemia

Metoprolol C Si Si Dosis baja en leche. Efectos No fetotéxico en animales. En humanos, bajo peso al

adversos improbables nacer, bradicardia neonatal e hipoglucemia

Propranolol C Si Si Transferencia a la leche, pero No teratogénico. En humanos, bajo peso al nacer.

efectos adversos improbables. Bradicardia neonatal, hipoglucemia. Recomendable
Usar con precaucién monitorizacion del neonato

Diuréticos

Bumetanida C Si Desconocido No usar No teratogénico en animales. No hay datos en humanos.
Posible oligohidramnios y desequilibrio electrolitico en
el feto

Furosemida C Si Si Puede reducir la produccién Animales: efectos téxicos a dosis muy altas. Humanos:

de leche. Usar con precaucion no hay pruebas de fetotoxicidad. Posible oligohidramnios
y desequilibrio electrolitico en el feto. No usar para
hipertension, solo para insuficiencia cardiaca

Hidroclorotiazida B Si Si Dosis baja en leche, efectos Animales: sin fetotoxicidad. Humanos: pocos datos,

adversos improbables basandose en estudios retrospectivos, posiblemente
toéxico

Antagonistas de la aldosterona

Eplerenona B Desconocido Si animales Efectos desconocidos. No usar Estudios animales: no teratogénica. Humanos: no hay
datos. Usar solo cuando los beneficios contrarresten los
riesgos

Espironolactona C Si Si Los metabolitos en leche pueden En ratas, efectos antiandrogénicos y disfuncion

ser tumorigénicos. No usar endocrina. Usar solo cuando sea necesario

IECA/ARA-II

Candesartan D Si Desconocido No usar Contraindicado en la gestacion. Para detalles, véase
captopril

Captopril D Si Si Dosis baja en leche materna, pero Hipoplasia craneal y pulmonar en neonato, insuficiencia

no se recomienda lactancia renal, anuria, muerte fetal, contracturas en
extremidades, deformacion craneofacial

Enalapril D Si Si Dosis baja en leche materna, pero Contraindicado, véase captopril

no se recomienda lactancia

Ramipril D Si Si Desconocido, no recomendada Contraindicado, véase captopril

lactancia

Antagonistas de los canales de calcio

Diltiazem C Si Si Lactancia no recomendada Estudios animales: teratogenicidad demostrada. Pocos
datos en humanos. No usar

Nifedipino C Si Si Dosis baja en leche. Usar con Estudios animales: teratogenicidad demostrada. Pocos

precauciéon datos en humanos, sin defectos en el nacimiento.
Tocolitico. Puede causar hipotensién e hipoperfusién
placentaria. Usar con precaucién

Verapamilo C Si Si Efectos adversos neonatales poco Estudios animales, no teratogénico; fetotéxico solo a

probables. Usar con precaucién altas dosis maternas. Bradicardia fetal y bloqueo AV
posible. Tocolitico. Usar con precaucion

Otros

Digoxina C Si Si Dosis baja en leche. Efectos Estudios animales, no teratogénico. Pocos datos en

adversos neonatales poco humanos (no hay estudios controlados). Probablemente
probables no téxico, pero usar con precaucion

Metildopa B Si Si Dosis baja en leche, puede usarse En estudios animales y humanos, no teratogénico ni

con precaucién fetotéxico

Estatinas X Si Desconocido Lactancia no recomendada Anomalias congénitas en animales. En teoria, t6xico en

humanos. Contraindicado en la gestacién
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Categoria FDA

Categoria embarazo A Estudios en humanos adecuados y bien controlados no han podido demostrar riesgo para el feto en el primer trimestre de la gestacion
(y no hay evidencia de riesgo en trimestres posteriores)

Categoria embarazo B Estudios de reproduccién en animales no han podido demostrar riesgo para el feto y no hay estudios adecuados y bien controlados en
mujeres gestantes o los estudios en animales han mostrado un efecto adverso, pero los estudios adecuados y bien controlados en mujeres
gestantes no han podido demostrar riesgo para el feto en ningidn trimestre

Categoria embarazo C Estudios de reproduccién en animales han demostrado efecto adverso para el feto y no hay estudios adecuados y bien controlados
en humanos, pero los beneficios potenciales pueden justificar su uso en mujeres embarazadas a pesar de los riesgos potenciales

Categoria embarazo D Hay evidencia de riesgo fetal en humanos basada en datos de reacciones adversas a partir de experiencia de investigacién o de
comercializacién o estudios en humanos, pero los beneficios potenciales pueden justificar su uso en mujeres embarazadas a pesar de los
riesgos

Categoria embarazo X Estudios en animales o humanos han demostrado anomalias fetales y/o hay evidencia de riesgo fetal en humanos basada en datos de
reacciones adversas a partir de experiencias de investigacién o comercializacién, y los riesgos de su uso en mujeres embarazadas exceden
claramente los beneficios potenciales

Categoria embarazo N La FDA no ha clasificado este farmaco

ARA-II: antagonistas del receptor de la angiotensinall; AV: auriculoventricular; FDA: Food and Drug Administration de Estados Unidos; IECA: inhibidores de la enzima de conversién
de la angiotensina.

Tabla web 7
Caracteristicas clinicas que orientan al diagnéstico de miocardiopatia hipertréfica en deportistas de élite con grosor maximo de la pared ventricular izquierda de 12-15mm

Categoria Caracteristica Nivel de Referencias
evidencia

A. Demografia Historia familiar de miocardiopatia en un familiar de primer grado B 9,460
Sexo femenino B 446,447
Historia familiar de MSC de un familiar de primer grado <40 afios C
Sintomas cardiovasculares (sincope de causa desconocida, disnea de esfuerzo exagerada, dolor toracico, C
palpitaciones)

B. ECG Ondas Q anémalas en al menos dos derivaciones desde II, III, aVF (ausencia de hemibloqueo anterior B 450-452
izquierdo), V1-V4, |, aVL, V5-V6
Ondas T invertidas en dos o mds derivaciones desde los grupos II, III, aVF e I, aVL, V5-V6 B 450-452
Ondas T invertidas V2-V4 (> 16 afios de edad)* B 450-452
Ondas T negativas gigantes en dos derivaciones contiguas (>5mm) B 450-452
Ondas T invertidas en V2-V4 (<16 afios de edad) B 450-452
Arritmias complejas ventriculares en monitorizacién Holter de 24h 0 >2.000 PVC/24h B 448,449

C. Estructural Hipertrofia del septo interventricular asimétrica (grosor pared septal a posterior >1,5) B 445,446,455,456
SAM completo de la valvula mitral B 445,446,455,456
Diametro telediastélico ventricular izquierdo <45mm B 445,446,455,456
Realce tardio de gadolinio en RMC C
Gradiente intraventricular en reposo C
SAM incompleto de la valvula mitral B 445,446,455,456
Hipertrofia ventricular izquierda del septo anterior o la pared posterior >12mm B 445,446,455,456
Auricula izquierda >45mm C
Hipertrofia ventricular derecha (grosor subcostal ventricular derecho >5mm) C
Criptas miocardicas identificadas por RMC C

D. Funcional B 453,454
Patrén de flujo mitral E<A (<20 afios) C
Imagen Doppler tisular: Ea <9cm/s C
Imagen Doppler tisular: Sa <9cm/s C
BNP elevado C
Ea 10-13cm/s C
Deformacion radial diastélica <7cmy/s C
VO,,.; <50ml/kg/min o <120% del VO,,,,, predicho (raro en atletas de resistencia) C
Aumento de la torsién ventricular izquierda C

E. Desentrenamiento Ausencia de respuesta al desentrenamiento durante 3 meses B 453,454

E Genética Enfermedad causante de mutacién de proteina sarcomérica B 455,456

BNP: péptido natriurético tipo B; ECG: electrocadiograma; MSC: muerte stbita cardiaca; PVC: contracciones ventriculares prematuras; RMC: resonancia magnética cardiaca; SAM:
movimiento sistélico anterior.

*Excepcién a la inversion de la onda T: segmento ST elevado con convexidad hacia arriba (abovedado), seguido por onda T negativa en V1-V4, es un patrén frecuente de
repolarizacién precoz observado en deportistas adultos y adolescentes de origen afrocaribefio, y se lo debe considerar un criterio menor en este grupo étnico. Sin embargo, la
inversion de la onda T en las derivaciones lateral o inferolateral (V5-V6, Iy aVL, Il y aVF), independientemente del grupo étnico, se considera un criterio mayor y requiere pruebas
adicionales para descartar miocardiopatia hipertréfica?s245745s,
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El texto de CME «Guia de practica clinica de la ESC 2014 sobre el diagndstico y el tratamiento de la embolia pulmonar aguda» esta autorizado por el European Board for

Accreditation in Cardiology (EBAC). El EBAC trabaja segiin las normas de calidad del European Accreditation Council for Continuing Medical Education (EACCME), que es una institucion
de la European Union of Medical Specialists (UEMS). En conformidad con las Guias EBAC/EACCME, todos los autores que han participado en este programa han revelado cualesquiera
conflictos de intereses potenciales que pudieran causar un sesgo en el articulo. EI Comité Organizador es responsable de asegurarse de que todos los conflictos de intereses
potenciales relevantes para el programa sean declarados a los participantes con anterioridad a las actividades CME.

escardio.org/guidelines).

Las preguntas CME para este articulo estan disponibles en: European Heart Journal (http://www.oxforde-learning.com/eurheartj) y European Society of Cardiology (http://www.
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