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Pediátrico de 11 años con multiples 
concurrencias por falta de aire. 
Antecedente de exoma clínico se halló una 
variante patogénica en heterocigosis. 
Antecedentes paternos con miocardiopatía 
hipertrófica.
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DISCUSIÓNDISCUSIÓN

Eco-cardio: Miocardiopatía hipertrófica 
severa a predominio septal. Sin 
obstrucción a los tractos de salida ni de 
entrada.
RM Cardiaca: Hipertrofia asimétrica del 
VI, a predominio septal y anterior. 
Realce tardío con un patrón difuso 
intramiocárdico (no isquémico) en 
segmento medio anterior y apical septal.

La MCH es la enfermedad hereditaria 
frecuente con rasgos principales es su 
diversidad fenotípica, cursos clínicos con 
diferentes pronósticos. Es la principal causa 
de muerte en pediátricos sin diagnóstico, 
vital su diagnóstico precoz, tipificación y 
seguimiento por métodos no invasivos. 
Características de la MCH es la hipertrofia 
ventricular (HV) con predominio septal es lo 
habitual, las HV son localizadas 
comprometiendo uno o dos segmentos, 
generalmente la cara antero lateral, y 
septum posterior o ápex del ventrículo 
izquierdo (VI). 

Pérdida de la función diastólica, fibrosis intramiocárdica, 
alteración microvasculatura con obstrucción dinámica o 
no del tracto de salida del VI (OTSVI). El aumento del 
espesor parietal detectado por cualquier método de 
imagen (ecografía, RM o TC). La Resonancia magnética 
cardiaca (RMC) ocupa un lugar destacado, actualmente 
considerada gold-standard para la evaluación de la 
masa, volúmenes y función bi-ventricular. El valor se 
potencia en aquellos casos donde la ecocardiografía es 
dificultosa.
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Las diferentes expresiones fenotípicas de la MCH en 
RMC es importante para establecer el diagnóstico y 
definir la gravedad de la expresión de la 
enfermedad. Permite la caracterización de los 
ventrículos engrosados y diferenciar las fenocopias 
de los fenotipos de la MCH.
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