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Resumen

La cardiomiopatia hipertrofica es una entidad de origen genético
que se caracteriza por hipertrofia ventricular izquierda en
ausencia de otras enfermedades como etiologia. Los pacientes
suelen ser asintomaticos; sin embargo, el espectro de
presentacion es amplio pudiéndose encontrar falla cardiaca,
obstruccion del tracto de salida, arritmias, muerte subita y la
etapa final o "burnout'. La valoracidon morfoldgica inicial se realiza
con ecocardiograma transtoracico, aunque la resonancia
magnética cardiaca es el estudio de elecciéon para confirmar el
diagnodstico. Presentamos el caso de una mujer de 43 afios con
antecedente de cardiomiopatia hipertrofica quien habia sido
intervenida previamente e ingresd al servicio de urgencias de
forma descompensada, documentandose progresion a fase
“burnout” y su manejo subsecuente. Si bien este fenotipo no es
comun tiene importantes implicaciones prondsticas y en la
calidad de vida. Por lo anterior, un diagndstico y tratamiento
oportuno pueden impactar favorablemente.

Palabras clave: cardiomiopatia hipertrodfica; fase burnout; estudio
de caso; imagen por resonancia magnética; fibrilacion auricular.
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Abstract

Hypertrophic cardiomyopathy is a genetic entity characterized by left ventricular hypertrophy
in the absence of other diseases as etiology. Patients are usually asymptomatic; however, the
spectrum of presentation is wide and may include heart failure, outflow tract obstruction,
arrhythmias, sudden death and the final stage also known as "burnout phase". The initial
morphological assessment is performed with transthoracic echocardiography; however,
cardiac magnetic resonance imaging is the gold standard to confirm the diagnosis. We present
the case of a 43-year-old woman with a history of previously operated hypertrophic
cardiomyopathy who was admitted to the emergency department decompensated,
documenting progression to the "burnout" phase and her management. Although this
phenotype is not common, it has prognostic and quality of life implications. Therefore, timely
diagnosis and treatment can have an impact on these variables.

Keywords: cardiomyopathy, hypertrophic; burnout stage; case study; magnetic resonance
imaging; atrial fibrillation.

Introduccion

La cardiomiopatia hipertréfica es una condicion en la cual el ventriculo izquierdo se hipertrofia,
por definicidn en ausencia de otras causas (enfermedad primaria) *"?. A nivel mundial existen
alrededor de 20 millones de personas con este diagndstico, con una prevalencia que tiende al
alza, cercana a 1 500 en poblacién general 3, dado por el auge de la resonancia magnética
cardiaca.

El fenotipo de burnout, también conocido como etapa terminal, es una presentacion poco
comun en donde se presenta adelgazamiento de la pared con dilatacion de las cuatro
cavidades
Association) y los sintomas congestivos son comunes en esta etapay por lo tanto el tratamiento

). La reduccion de la clase funcional NYHA (siglas del inglés New York Heart
va encaminado a manejar la falla cardiaca, las arritmias y mejorar la calidad de vida .

La relevancia de documentar este padecimiento radica en realizar un diagndstico oportuno que
permita iniciar un tratamiento encaminado a mejorar la calidad de vida del paciente.
Presentamos el caso de mujer con antecedente de cardiomiopatia hipertréfica manejada
11 afos atrds con miectomia septal, quien presenté descompensacion de falla cardiaca y se
documentd progresion al fenotipo de burnout. Posteriormente, se discuten los métodos
diagndsticos y terapéuticos para estos pacientes.
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Descripcion del caso

Mujer de 43 afos, con antecedente de cardiomiopatia hipertrofica y comunicacién
interauricular, diagnosticada a los 32 afios. En ese entonces debutd por un cuadro de falla
cardiaca aguda, clase funcional IV de la New York Heart Association (NYHA), donde se evidencié
hipertrofia septal, obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo, movimiento
anterior sistélico de la valvula mitral y comunicacidn interauricular. Se le realizé
miectomia septal, cierre del cortocircuito y reemplazo valvular mitral con prétesis mecanica;
desde entonces, estda anticoagulada con warfarina. La funcion sistélica bi-
ventricular postquirdrgica era normal y no presentaba dilatacion de cavidades.

En esta ocasion, 11 afios luego del diagndstico, consultd a hospital de primer nivel por cuadro
clinico de un mes de evolucion, consistente en edema de miembros inferiores, palpitaciones y
disnea severa presente incluso durante el reposo. Ante la sospecha clinica de falla cardiaca
aguda, solicitan un electrocardiograma que evidencidé fibrilacién auricular con respuesta
ventricular rapida e inician manejo antiarritmico, control de frecuencia y diurético. Al no contar
con paraclinicos especializados ni imagenes diagndsticas avanzadas, administraron metoprolol
via oral, amiodarona y furosemida intravenosas, y fue trasladada a una institucion de tercer
nivel de complejidad.

Alingreso se encontraba en mal estado general, somnolienta, con franca dificultad respiratoria,
presion arterial de 100/70 mm Hg, frecuencia cardiaca de 100 latidos por minuto, saturacién
de oxigeno 76 %. Al examen fisico se encontrd anasarca, ingurgitacion yugular, ruidos cardiacos
arritmicos y crépitos bilaterales pulmonares. Ante la posibilidad de disfuncién de la valvula
protésica se solicitd un ecocardiograma transtoracico y un nuevo electrocardiograma,
evidenciandose ritmo de fibrilacidn auricular con respuesta ventricular rapida y bloqueo de
rama izquierda (figura 1).
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Figura 1. Electrocardiograma. Ritmo de fibrilacidn auricular, bloqueo de
rama izquierda del haz de His.

Los hallazgos relevantes en el ecocardiograma fueron: ventriculo izquierdo dilatado
(36 mm/m?) con hipertrofia excéntrica moderada, acinesia de los segmentos apicales, acinesia
media y apical del séptum anterior, hipocinesia severa del séptum inferior y demds paredes
hipocinéticas; adelgazamiento del séptum interventricular (en relacién con intervencidn
quirurgica previa); protesis mecdnica mitral normo funcionante; dilatacién severa de las
cavidades derechas e hipertrofia de ventriculo derecho; dilatacién severa de la auricula
izquierda. La funcion sistélica biventricular se encontré severamente comprometida, fracciéon
de eyeccién del ventriculo izquierdo (FEVI) de 30 % y la funcidn longitudinal del ventriculo
derecho -estimada por el desplazamiento sistélico del anillo tricispideo (TAPSE)- de 9,0 mm.
En resumen, los hallazgos ecocardiograficos descartaron prétesis disfuncional y se evidencid
falla biventricular severa, con dilatacién de todas las cavidades e hipertrofia biventricular.

Se inicid ventilacion mecdnica no invasiva, terapia diurética (furosemida), antiarritmica
(amiodarona intravenosa y en infusion), control de frecuencia cardiaca (digoxina intravenosa).
La resonancia magnética cardiaca reportd gran hipertrofia biventricular con dilatacion de todas
las cavidades cardiacas y se descartaron otras etiologias como embolia pulmonar, cardiopatias
infiltrativas o enfermedad isquémica cardiaca (figura 2).
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Esta evolucién de cardiomiopatia hipertréfica a fase dilatada-hipocinética se configuré como
etapa “burnout” y denota un punto de quiebre en el prondstico, generalmente progresando a
insuficiencia refractaria, en donde la estrategia terapéutica definitiva es el trasplante.

Figura 2. Resonancia magnética cardiaca. Dilatacidn de cavidades cardiacas
asociado a hipertrofia biventricular.

Durante la hospitalizacién se realizé compensacion de la falla cardiaca (con espironolactona,
metoprolol tartrato, furosemida, hierro parenteral), de las comorbilidades y control de
frecuencia cardiaca para la fibrilacion auricular (metoprolol tartrato y digoxina). Se realizd junta
médica con el servicio de Cardiologia-Electrofisiologia y se determind realizar cardioversién
eléctrica seguida de tratamiento oral con amiodarona, el cual fue exitoso. Por lo anterior, se dio
egreso de la institucion para continuar tratamiento ambulatorio de falla cardiaca con inhibidor
de la enzima convertidora de angiotensina, betabloqueador, espironolactona y diurético. Se
dejoé warfarina para el manejo de su fibrilacidon auricular asociada a prétesis mecanica mitral
con valor del indice internacional normalizado (INR, por sus siglas en inglés) entre 2,5 a 3,5.
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Fue valorada nuevamente luego de un mes del alta con nuevos estudios: ecocardiografia
transesofagica y Holter, con resultados que fueron alentadores puesto que se mantuvo en ritmo
sinusal y la fraccion de eyeccidn del ventriculo izquierdo mejoré a 40 %, permaneciendo la
dilatacion de cavidades y ahora con clase funcional | de la (NYHA). La paciente manifesto
adecuada adherencia farmacoldgica que se correlacionaba con su mejoria clinica. Finalmente,
en decisidn conjunta se da orden para realizar aislamiento de venas pulmonares y adicidén de
un inhibidor del cotransportador sodio-glucosa tipo 2 (SGLT2i, por sus siglas en inglés). A la
fecha, se encuentra en seguimiento multidisciplinario para definir si es candidata a un
trasplante o dispositivo cardiaco.

Discusion

La cardiomiopatia hipertréfica se define como una hipertrofia del ventriculo izquierdo >1,5 cm
en ausencia de enfermedades cardiovasculares que expliquen los cambios como hipertension
arterial, valvulopatias, enfermedad isquémica, entre otros 2. Los pacientes suelen estar
asintomaticos; sin embargo, el espectro de presentacion es amplio y puede encontrarse
obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo, disfuncidn sistélica y sintomas de falla
cardiaca, arritmias como la fibrilacion auricular, muerte subita y la etapa final o burnout. Esta
diferencia en su presentacion se ha relacionado con la existencia de otros factores de riesgo
que precipitan la aparicion de sintomas y evolucién de la enfermedad (>3,

La prevalencia de la cardiomiopatia hipertréfica en Colombia es del 2,3 % y se relaciona
principalmente con dolor toracico e insuficiencia mitral como hallazgos al momento del
diagndstico. No se cuenta con datos sobre la prevalencia de fenotipo de burnout en el pais, y
se estima que a nivel mundial podria encontrarse entre 5 % a 10 % de los pacientes con
cardiomiopatia hipertréfica ). La cardiomiopatia hipertréfica septal se presenta en ocasiones
con obstruccion del tracto de salida del ventriculo izquierdo, asociandose con la severidad de
los sintomas y el desarrollo de alteraciones estructurales secundarias, como valvulopatias y
arritmias **%). La evaluacién morfoldgica inicial es realizada por medio de ecocardiograma
transtoracico, aunque la resonancia magnética cardiaca es el estandar de oro, ademas de
aportar valor prondstico %67,

El fenotipo de “burnout” se presenta hasta en el 10 % de los pacientes con cardiomiopatia
hipertrofica. Es caracteristico el realce tardio de gadolinio, ademas de dilatacién de cavidades
cardiacas e hipertrofia septal, apical o difusa *>*7). A pesar de no cursar con obstruccién del
tracto de salida del ventriculo izquierdo, los pacientes tienen un peor prondstico debido a que
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sus cavidades se encuentran dilatadas, por lo que se incrementa el riesgo de arritmias. El
prondstico adverso también puede estar relacionado con disfuncidn sistélica e hipertension
pulmonar secundaria ©®.

El tratamiento depende de la presentacion de la enfermedad y estd encaminado a reducir los
sintomas y mejorar la calidad de vida. El manejo médico para la falla cardiaca y el control de
arritmias pueden mejorar la clase funcional y reducir el riesgo de eventos embdlicos,
respectivamente. El uso de bloqueadores de canales de calcio debe evitarse en pacientes con
fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo menor de 40 % o con obstruccidn del tracto de
salida del ventriculo izquierdo, debido a que el efecto vasodilatador puede empeorar la
obstruccion (143,

Se encuentran en curso nuevas terapias que buscan mejorar la sintomatologia y supervivencia,
entre ellos el Mavacamten, cuya funcién es inhibir la miosina cardiaca ‘®*?. También la
Perhexilina, que induce cambios en el metabolismo celular, reduciendo el consumo de acidos
grasos y favoreciendo el uso de carbohidratos como sustrato metabdlico %3,

El manejo invasivo esta indicado en pacientes sintomaticos (NYHA 111/IV) a pesar de la terapia
médica dptima con un gradiente del tracto de salida del ventriculo izquierdo de 50 mm/Hg (en
reposo o provocado). Las opciones terapéuticas son ablacién septal con alcohol o miectomia
septal 3>1413)_ En |o que concierne a la fibrilacién auricular asociada, se encuentra hasta en el
32 % de los casos, siendo considerado un factor de riesgo independiente para mortalidad. Se
ha descrito recientemente la utilidad de realizar ablacién de los focos de la arritmia en el
momento de realizar la miectomia como estrategia para mantener el ritmo a largo plazo y

disminuir la mortalidad asociada (6-2),

Es llamativo del caso que, a pesar de haber realizado un manejo médico y quirdrgico oportuno,
la paciente presentd una progresion de la enfermedad hasta desarrollar el fenotipo de burnout.
Lo anterior, sugiere que existen mecanismos que podrian favorecer el desarrollo de dilatacion
de cavidades cardiacas a pesar de la intervencion de la enfermedad. Se ha demostrado la
estrecha relacién de genes implicados en el desarrollo de la cardiomiopatia hipertrofica y la
cardiomiopatia dilatada, entre ellos MYBPC3, MYH6, MYH7 y ACTN2 (2,

Hay pocos casos reportados de cardiomiopatia hipertréfica en fase de burnout lo que podria

estar en relacidn a un subregistro. Recientemente Caldeira et al. reportan una paciente con
cardiomiopatia hipertréfica con fendmeno de burnout y por medio de pruebas genéticas
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determinan la presencia de una doble mutacién de la proteina C que se une a la miosina
truncada (MYBPC3; mutacidon c.2827C>T en el exdn 27; p. Arg943X), previamente descrita y
asociada con miocardiopatia hipertrdfica, y una nueva mutacién de la cadena pesada de la beta
miosina (MYH7; mutacién c.2821C>T en el exdn 23; p.Arg941Cys). La paciente recibié manejo
para falla cardiaca, tal como ocurrié en la paciente descrita, e implante de desfibrilador (2%

Las complicaciones tardias de la cardiomiopatia hipertréfica incluyen este fendmeno de
agotamiento o burnouty arritmias como la fibrilacion auricular, por lo que algunos tratamientos
a considerar serian la terapia de resincronizacion cardiaca, el desfibrilador implantable o el
aislamiento de venas pulmonares, este ultimo ofrecido a la paciente ). Esto como puente al
trasplante cardiaco, el cual presenta una sobrevida del 92 % a cinco afios (#3>22),

Conclusion

La cardiomiopatia hipertréfica es una entidad frecuente, pero subdiagnosticada. Si bien es una
entidad ya conocida, sus complicaciones tardias son poco descritas. Esto dispone implicaciones
cruciales desde el punto de vista terapéutico y prondstico, por lo que conocerlas lleva a un
diagnodstico y tratamiento oportuno que impacta finalmente en la calidad de vida y mortalidad.
El trasplante cardiaco representa una opcidn terapéutica muy importante en aquellos pacientes
que han progresado al burnout, siendo actualmente la Unica alternativa de manejo eficaz.
Finalmente, este caso aporta diferentes estrategias para implementar a lo largo del curso de la
enfermedad.
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