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Introducción 
Los sistemas de clasificación

Se utilizan para ESTANDARIZAR la 
nomenclatura de las enfermedades

Comparten características

- Fenotípicas

- Bioquímicas

- Genéticas
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Aislada 

Idiopática

No específica especifica 

Intersticial

Difusa 

Localizada

Aguda

Subaguda 

Crónica

Maligna 

Eosinofílica  

Alérgica 

Idiosincrática 
Granulomatosa 

Cardiomegalia familiar

MIOCARDIOPATIAS

Current Cardiology Reports https://doi.org/10.1007/s11886-023-01849-y 



Clasificación
Evolución

Wallace Bridgen
1957

Goodwin JF
1961

OMS
1980

Dilatada, 
Hipertrófica 
restrictiva 

Arritmogénica del 
VD  y NC 

2006
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WHF
2014

MOGES

Towards a New Classification of Cardiomyopathies

Current Cardiology Reports https://doi.org/10.1007/s11886-023-01849-y 



Morphofunctional Phenotype

Organ System involvement

Genetic inheritans Pattern

Etiology
(genética , infecciosa 
o inflamatoria)

Stage Miocardiopatías 
Graciela Reyes

2014

Current Cardiology Reports https://doi.org/10.1007/s11886-023-01849-y 



Miocardio no 
Compacto 

• Miocardiopatia rara .

• Etiología variada

• Primariamente se considera un defecto
congénito.

• Engrosamiento de la pared con dos capas: 
MNC y MC . 

• Existe continuidad entre la cavidad
ventricular y la profundidad de los recesos
intertrabeculares

• Sin evidencia de comunicación con las 
arterias epicárdicas

• Puede afectar al VI y al VD 

• Diagnóstico cuando no existen otras 
anormalidades cardíacas

Heart Failure Reviews https://doi.org/10.1007/s10741-

021-10128-3 



Prevalencia : 3% en pacientes internados con IC

Pediatría: La tercer causa de miocardiopatía, 
después de la MCPH y  la MCPD
Genes que codifican sarcómeros (TTN y MYH7) 

proteínas del citoesqueleto y de la membrana nuclear

20 a 40% familiar
Generalmente AD
Recesivas y ligadas a X menos frecuente 

Los genotipos se superponen a veces con 
fenotipos de MCPD y MCPH
y se asocian a disfunción de VI



Heart Failure Reviews https://doi.org/10.1007/s10741-

021-10128-3 
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Presentación clínica 

Insuficiencia cardíaca 

Arritmias

Alteraciones de la conducción

Muerte súbita 

Evento tromboembólico



• Disfunción sistólica 

• Disfunción diastólica

• Alteraciones en el ECG
• Prolongación del intervalo QTc (> 50 %)
• Repolarización temprana (40%)
• Bloqueo de rama izquierda
• Bloqueo de rama derecha
• Bloqueo AV 
• Wolf-Parkinson-White
• Arritmias 

• Taquicardia ventricular, Fibrilación auricular 

• Taquicardia supraventricular paroxística

• Eventos embólicos

Esta foto de Autor desconocido está bajo licencia CC BY-NC-ND

Current Heart Failure Reports (2022) 19:476–490 

https://culturacientifica.com/2014/08/18/dano-cerebral-por-ictus-o-cuando-un-neurotransmisor-se-convierte-en-neurotoxina/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/3.0/


Diagnóstico

Imágenes

EC
O

RNM/TC

Biopsia



Ecocardiografía 

Diástole  NOCompactado/compactado >0,5                                                                       
S=79-100% y E= 54 a 92%

Diástole Relación MNC/C >2 / 3 trabéculas/ 
lagos             S= 79–80%, E=79–93% 

Sístole: trabéculas y espacios que se llenan desde 
la cavidad ventricular .                                                                                        
No sensible

Chin

Stölberger 

Jenni 



Resonancia Cardíaca

Peterson

Fin de diástole 
NC/C>2.3 

S 93.7%

E 93.7%

Jacquier 

Masa trabecular 
/masa ventricular

NC>20% de Masa V 

Grothoff

Fin de diástole 

Alta S y E

Indice de Masa NC 
15 grm2 de la masa 
total con 25% de NC 

Stacey

Fin de sístole eje 
corto

NC/C >2

Captur

Análisis fractal para 
cuantificar LVNC en 

el apex

Revisiones en cine 
de imágenes en eje 

corto

Dimensión fractal 
de 1392 se 
considera 

diagnóstico de NC

Heart Failure Reviews https://doi.org/10.1007/s10741-021-10128-3 



• Diástole

• Visualización de 17 segmentos del corazón

• Sensibilidad 100%, especificidad 95%

• Relación MNC/MC>2,2 en más de 2 segmentos 

Tomografía computada 



Biopsia

No existen hallazgos específicos para identificar
MNC aislado del no aislado

Papel importante en causas secundarias 
Miopatia Mitocondrial

Las Enfermedades Neuro Musculares 
pueden estar presentes en el 82% 
de los pacientes con MNC



Manejo

Screening 
familiar

Evaluar
fenotipos

Asesoramiento
genético

Tests 
genéticos

Prevención o tratamiento
de las complicaciones

Anticoagulación : Evaluación personalizada

Arritmias Estudio Eflectrofisiológico
Ablación por radiofrecuencia (epicárdica) 

Falla Cardíaca tratamiento standard más Sacubitril-Valsartán e 
inhibidores de SGLT2 

Evaluar CDI en sincope, paro cardíaco, arrirmias ventriculares
refractarias y baja FEy

CRT Buena respuesta en MNC en remodelado reverso vs MCPD
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Formas de riesgo

Miocardiopatía por miocardio  no compacto

Formas de bajo riesgo

Hipertrabeculación

!

!

JACC VOL. 78, NO. 7, 2021 AUGUST 17, 2021:643–662 



Modelo para predicción individualizada 
de eventos CV en pacientes con 
hallazgos morfológicos de MNC

• Observacional, retrospectivo y longitudinal

• 2000-2018

• 12 centros de referencia en España  de enfermedades cardíacas hereditarias

• Criterios de Jenni, Chin y Petersen

• Seguimiento anual : clínica, holter, ergometría y CDI

• Screening familiar

• Test genéticos de última generación con paneles de 213 genes relacionados a 
enf. Cardiovascular (y clasificados según la función molecular en el sarcómero y 
si eran simples o complejos)

• End points: Falla cardíaca, Arritmias ventriculares, Embolias sistémicas, Todas 
las causas de mortalidad

• MACE (Major Adverse Cardiovascular Events) : 
Combinación de los criterios anteriores
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Falla Cardíaca 
FEy y Realce tardío con Gadoinio Arritmias ventriculares Edad



Miocardiopatías 
Graciela Reyes

ECG y Factores de riesgo Miocardio no compacto
sexo
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MACE
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Edad al momento del diagnóstico

Sexo masculino

Agregación familiar

Factores de riesgo cardiovascular

Anorrmalidades en el ECG

Fracción de Eyección reducida y realce tardío con Gadolinio



39 años 

Ex tabaquista
Disnea progresiva 
Edemas 
Fiebre 



Idiopática 

HTA
Miocarditis

Es una 
enfermedad 
del músculo

cardíaco 

Falla
Cardíaca

Sin enf
Coronaria

Dilatación
Progresiva

Rango de 
Enf miocárdica

Disfunción
sistólica

Miocardiopatía
dilatada

Valvulares

Drogas

Alcohol

Familiar

European Journal of Heart Failure (2018) 20, 228–239

Heart Failure Reviews (2022) 27:1173–1191 



Miocardiopatía 
Dilatada 

Falla Cardíaca 
Ausencia de 
enfermedad 
Coronaria 
suficiente

40%

European Journal of Heart Failure (2018) 20, 228–239



Genéticas
• + de 50 genes 

• 20 a 40%

• AD, AR, ligada a X 

• Puede haber más de una variante en una 
misma persona

• Genes más communes:
• Sarcoméricos :  Titina, Titina truncada

• Envoltura nuclear: Laminopatías . Laminina AC

• Citoesqueleto: Desmina, distrofina (anomalías
musculoesqueléticas Duchene Becker)

• Adhesion intercelular: desmosomas



Largo período asintomático 3ra o 4ta década 

Prevalencia

1/2500 a 1/250

3:1

Baja prevalencia de comorbilidades



Diagnóstico en familiares



Algoritmo 
diagnóstico

FRACCIÓN 
DE

EYECCIÓN

Circulation. 2022;145:e895–e1032. 



Clasificación 
inicial 

FRACCIÓN 
DE

EYECCIÓN

Circulation. 2022;145:e895–e1032. 



Circulation. 2022;145:e895–e1032. 

Tipo de Recomendaciónes y 
Niveles de evidencia 



1. RX DE TÓRAX



2. Ecocardiografía 



Función diastólica 

J. Clin. Med. 2021, 10, 5518 



3. Resonancia Cardíaca 



Resonancia
Cardíaca

• Excluir enfermedad 
Coronaria

• 10% pueden tener escara 
sin enfermedad coronaria

• Evaluación con realce tardío



Resonancia
Cardíaca

• Excluir enfermedad 
Coronaria

• 10% pueden tener escara 
sin enfermedad coronaria

• Evaluación con relace  tardío



Tomografía 
Cardíaca

Excluir enfermedad 
Coronaria con CT
>95% VPN



Spect

con 
hidroximetilendifosfonato

/Tc99



Esquema de seguimiento
MCPD

European Journal of Heart Failure © 2017 European 

Society of Cardiology 

REMODELAMIENTO INVERSO CURACIÓN APARENTE

BASAL 6-24 meses SEGUIMIENTO A LARGO PLAZO



Miocardiopatía restrictiva 

La miocardiopatía restrictiva  es un trastorno 
del miocardio, con aumento de la rigidez del 
músculo y deterioro del llenado ventricular.

• Puede causar signos o síntomas de insuficiencia cardíaca 
izquierda o derecha. 

• Con frecuencia se encuentran arritmias y alteraciones de la 
conducción.

• Predisposiciones y enfermedades heredadas o adquiridas o 
una combinación de las mismas

Circulation ResearchVolume 121, Issue 7, 15 September 2017; Pages 819-837

https://doi.org/10.1161/CIRCRESAHA.117.310982

Se pueden clasificar como 
• Infiltrativas
• De  almacenamiento
• No infiltrativas 
• Endomiocárdicas.

https://doi.org/10.1161/CIRCRESAHA.117.310982


Observaciones a la definición

De acuerdo con la definición de la ESC, las  características de la 
RCM son "volúmenes sistólico y diastólico normales o 
reducidos y "espesor de la pared ventricular normal"

Omisiones en la definicion

Espesor de pared del VI puede estar aumentado 

La fisiología restrictiva puede estar al inicio o al fin de la enfermedad

La presencia de fisiología restrictiva no siempre implica una MCPR

Evolución de los fenotipos (MCPD y MCPH, Amiloidosis AL y por TTR)

No considera las variaciones del sustrato miocárdico (endocardio, miocardio, intersticio miocitos)

Familiares genéticas y no familiares no genéticas

Permanentes o transitorioias



Definición y Nueva 
Clasificación 

La Miocardiopatía restrictiva se
caracteriza por la coexistencia
de fisiopatología restrictiva
persistente, comúnmente con
dilatación auricular y ventrículos no
dilatados, independientemente del
grosor de la pared ventricular y la
función sistólica. 

Varias formas de MCR se deben
predominantemente a la afectación
endocárdica, lo que conduce a patrones
hemodinámicos similares a los de las 
enfermedades miocárdicas aisladas.



Amiloidosis Fibrosis intersticial Fibrosis endomiocárdica

Glucogenosis



Amiloidosis
• Es el prototipo de las miocardiopatías infiltrativas

• Proteinas inestables  que se pliegan incorrectamente 

• Las fibrillas se acumulan en el espacio exrtracelular

• 95% de los casos de afección cardiaca  son por AL o 
ATTR.

• AL depósito de cadenas ligeras de

inmunoglobulina de una discrasia de células

plasmáticas. 

• La transtiretina (TTR) es una proteína sintetizada en

el hígado que circula como un tetrámero que

• transporta tiroxina y retinol. 

• La transtiretina puede disociarse en monómeros y 
depositarse como fibrillas de amiloide en los tejidos 
de los órganos.

European Heart Journal (2022) 43, 4679–4693 

https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehac543 
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Ecocardiograma Electrocardiograma
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SPECT 

con hidroximetilendifosfonato/Tc99



• VI no dilatado y FSVI normal. Aumento de espesores, principalmente septales (SIV basal: 22mm). 
• VD con aumento espesor pared lateral.
• Aurículas dilatadas. aumento importante del espesor del SIA.
• Lavado precoz del contraste del pool sanguíneo.
• Realce tardío miocárdico + de localización subendocárdica de VI y VD.  Realce + en AI y AD.

Cardioresonancia



Miocardiopatia
hipertrófica

• Es el trastorno cardiovascular monogénico más frecuente
• 1/500 
• Todos los grupos raciales
• Es la causa más común de muerte súbita en atletas jóvenes.
• Hipertrofia del ventrículo izquierdo  en ausencia de otra 

enfermedad sistémica o cardíaca .
• Mutación en las proteínas sarcoméricas
• Autosómico dominante



Fenotipos

Fenotipos y 
Criterios por imágenes



Disarray miofibrilar
Disfuncion de la microvasculatura coronaria
Aumento del tejido conectivo
Fibrosis de reemplazo: pericelular, en parches o extensa
Anomalias en la válvula mitral: musculos papilares aberrantes, inserción anormal 
en la valva anterior, elongación valvar 
TSVI con gradiente dinámico patológico



Manifestaciones clínicas y 
estratificación de riesgo



Miocardiopatia específica?
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Basal con SAM

Medioventricular

Medioventricular con aneurisma apical



Hipertrofia asimétrica septal con realce tardío en parches Obstrucción al TSVI

MCPH apical Músculo papilar aberrante



Miocardiopatías 
Graciela Reyes

35 años. MCPH difusa con componente septal asimétrico 
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1 de cada 25 pacientes con MCPH o HVI inexplicada 

Enfermedad de Fabry

1/40.000

1/20.000

Fabry Outcome Survey

Enfermedad de depósito lisosomal ligada a X
Mutación en el gen de ⍺ galactosidasa A sobre el cromosoma X
Deficiencia de ⍺- Gal A 



Miocardiopatia arritmogénica (MCPA) 
• Es un trastorno arritmogénico del miocardio no secundario a  

cardiopatía isquémica, hipertensiva o valvular. 

• Incorpora un amplio espectro de trastornos genéticos, 
sistémicos, infecciosos e inflamatorios.

• Incluye 
• miocardiopatía arritmogénica del ventrículo derecho/izquierdo

• amiloidosis cardíaca

• sarcoidosis,

• enfermedad de Chagas 

• no compactación del ventrículo izquierdo

• Etiología genética

• Existe reemplazo progresivo del miocardio por tejido 
fibroadiposo que progresivamente parte del epicardio para 
volverse transmural, con desarrollo de múltiples aneurismas.

Int. J. Mol. Sci. 2021, 22, 7722 



MCPA

• Prevalencia : 1/1000 a 1/5000

• Mayormente en noreste  de Italia 

• Localización típica en el tríangulo de la displasia 

• Los genes implicados son los que comprometen los 
desmosomas 

• JUP

• DSP,

• PKP2 

• DSG2

JUP : enfermedad de Naxos : queratodermia palmoplantar, 
pelo lanudo y miocardiopatía arritmogénica con patrón 
recesivo. 
DSP.  en América del Sur en un trastorno recesivo caracterizado 
por queratodermia, pelo lanoso y miocardiopatía 
arritmogénica, con predominio del ventrículo izquierdo.



MCPA: Sintomas y diagnóstico

• Desde asintomática hasta arritmias ventriculares fatales

• Palpitaciones, síncope, paro cardíaco

• Cuatro fases: 
1. Oculta

2. Arritmias y manifestaciones estructurales

3. Falla ventricular derecha con función izquierda preservada 

4. Falla ventricular derecha e izquierda y arritmias

Diagnóstico: 
Ecocardiografia
ECG
Biopsia 



Tratamiento

De la Insuficiencia Cardíaca

o Diuréticos. Espironolactona, 
Furosemida

o Vasodilatadores

o Inhibidores de la enzima convertidora 
de angiotensina (enalapril)

o Antagonistas del receptor de ATII 
(Losartán, Valsartán)

o B bloqueantes (Carvedilol)

o Sacubitril Valsartán

o Glifozinas

o Resincronización 

De las Arritmias 
• Amiodarona
• Flecainida
• Disopiramida (MCPH sin rta a BB o B calcicos)
• CDI
• MCP 

• Alcoholización de primer ramo septal en MCPHO

Terapias de reducción septal

• Miomectomía (>50 mmHg gradiente) 

Específicos
Tafamidis (Amiloidosis)
Mavacamtem(MCPH)

Int. J. Mol. Sci. 2021, 22, 7722 

Revista Portuguesa de Cardiologia 41 (2022) 693-703 



Conclusiones

• La Miocardiopatía Dilatada , un término
“paraguas” que describe el fenotipo común
final de diversas etiologías e interacciones gen-
ambiente. 

• El enfoque de "talla única"  estaría finalizando

• Comienzo de la era de la medicina de 
precisión. 

• META:   prevenir o revertir la enfermedad

• La creación de equipos multidisciplinarios es 
importante para el manejo individualizado

• Intentar si es posible el  mapeo genético

Miocardiopatías 
Graciela Reyes



Conclusiones

• La MCR debe sospecharse en pacientes
con fisiopatología restrictiva persistente en 
evaluaciones repetidas.

• Cuando se identifica RCM, los patrones
ecocardiográficos pueden orientar hacia
un diagnóstico específico.

• Buscar las “Red Flags” entre los  
hallazgos clínicos, de ECG y de imágenes.
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