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Miocardiopatías o Cardiomiopatías

Trastornos en los que el músculo cardíaco es estructural y funcionalmente anormal sin 

que exista otra causa suficiente que lo justifique como enfermedad arterial coronaria, 

hipertensión arterial, valvulopatías, cardiopatías congénitas o cualquier otra condición 

que provoque anomalías en las condiciones de carga. 

Esta definición aplica tanto en niños como adultos.

Pueden coexistir con enfermedad isquémica, valvular e hipertensiva y que la presencia 

de una no excluye la posibilidad de la otra.

ESC 2023 Guidelines for the management of cardiomyopathies. 
European Heart Journal ; 44 (37):  3503–3626,

Representan una de las causas más frecuentes de muerte súbita (MS) e insuficiencia 

cardíaca (IC) especialmente en pacientes jóvenes (<40 años)  y suponen más de la mitad 

de los trasplantes cardíacos que se realizan en el mundo.



“enfermedades del músculo cardíaco subagudas o crónicas de etiología oscura o desconocida”, 

Historia del concepto de miocardiopatía

Wallace Bridgen
1957

Goodwin JF
1961

OMS 
1980 “enfermedades del músculo cardíaco de causa 
desconocida: MCD,MCR,MCH”

Dilatada, 
Hipertrófica 
Restrictiva 

Arritmogénica
No clasificada 

2006

WHF
MOGES

2014

Towards a New Classification of Cardiomyopathies

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

“Cardiomiopatía 
no coronaria”

Goodwin
y Oakley 

1972

“miocardiopatías: trastornos del músculo cardíaco de etiología 
desconocida u oscura, a menudo con afectación endocárdica y 
pericárdica, pero de origen no aterosclerótico”



Evolución clasificación







Fenotipo morfológico y funcional: ECG-ETT-CRM

manifestaciones extracardíacas

antecedentes familiares y un pedigrí familiar

Etiología (genética , infecciosa  o inflamatoria)

estadio de la enfermedad
etapas (A a D) de la ACC/AHA y la CF (I a IV) de la NYHA.

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

CLASIFICACION MOGES



2- Solapamiento genético

3- Variabilidad genotítica y Variabilidad Fenotípica

1- Enfermedades cardíacas  “monogénicas” PATOGENIA-HERENCIA



PATOGENIA



Heart Failure Reviews

https://doi.org/10.1007/s10741-023-10307-4

PATOGENIA



MIOCARDIOPATÍAS

Clasificación de las 
miocardiopatías
Grupo de trabajo 
ESC 2023

Eur Heart J. 2008 Jan;29(2):270-6.

MCRMCHMCDMAVDMNCNO CLASIFICADA

Tako-Tsubo
MNC

MIOCARDIOPATIA NO 
DILATADA VI

Modificada de 
Int J Mol Sci. 2021 ene; 22(2): 558.

ESC 2023 Guidelines for the management of cardiomyopathies. European Heart Journal (2023), 44: 3503–3626,

«Hipertrabeculación», en lugar de MNC



MIOCARDIOPATÍAS

MCHMAVDMNDVI MCRMCD

ESC 2023 Guidelines for the 
management of cardiomyopathies. 
European Heart Journal (2023), 44: 
3503–3626.

MCD

Clasificación de las 
miocardiopatías
Grupo de trabajo 
ESC 2023



Diagrama de flujo para el diagnóstico 
clínico de miocardiopatía. 

ECG, electrocardiograma; 
MAVD, miocardiopatía arritmogénica del ventrículo derecho; 
MC, miocardiopatía; 
MCD, miocardiopatía dilatada; 
MCH, miocardiopatía hipertrófica;
MCNDVI, miocardiopatía no dilatada del ventrículo izquierdo; 

MCR, miocardiopatía restrictiva;
RMC, resonancia magnética cardiaca. 

Traducción de la Sociedad Española de Cardiología de la guía original 
2023 ESC Guidelines for the management

of cardiomyopathies



Traducción de la Sociedad Española de Cardiología de la guía original 
2023 ESC Guidelines for the management

of cardiomyopathies

Rasgos morfológicos y funcionales utilizados para 
describir los fenotipos de miocardiopatía 

«Hipertrabeculación», 
en lugar de MNC



Traducción de la Sociedad 
Española de Cardiología de 

la guía original 2023 ESC 
Guidelines for the

management
of cardiomyopathies



HVI

Miocardiopatía hipertrófica 
(MCH)

HCM; hypertrophic cardiomyopathy; LV, left ventricular; LVH, left ventricular hypertrophy. 
1.Ommen SR et al. J Am Coll Cardiol. 2020;76:e159-e240. 2. Priori SG et al. Eur Heart J. 2015;36:2793–2867. 3. Maron BJ et al. J Am Col Cardiol. 2014;64:83–99. 4. Semsarian C et al. J Am Coll Cardiol. 2015;65:1249–1254. 5. Argulian E et al. Am J Med. 2016;129:148-152. 6. Arghami A et al. Ann Cardiothorac Surg. 2017;6:376-385. 7. Maron BJ et al. J Am Coll Cardiol. 2012;60:705–715. 8. Anderson RL et al. Proc Natl Acad Sci U S A. 
2018;115:E8143–E8152. 9. Nag S et al. Nat Struct Mol Biol. 2017;24:525–533. 10. Ho CY et al. Circ Heart Fail. 2020;13. doi: 10.1161/CIRCHEARTFAILURE.120.006853 11. Elliott P et al. Eur Heart J. 2014;35:2733-2779. 12. Tuohy CV et al. Eur J Heart Fail. 2020;22:228-240. 13. Garfinkel AC et al. Heart Fail Clin. 2018;14:139-146. 14. Marian AJ, Braunwald E. Circ Res. 2017;121:749-770. Images adapted from Hypertrophic 
cardiomyopathy. Mayo Clinic. https://www.mayoclinic.org/diseases‐conditions/hypertrophic‐cardiomyopathy/symptoms‐causes/syc‐20350198

•Es la más común y afecta a personas de todas las edades, sexos 
y razas, pero a menudo permanece infradiagnosticada o mal 
diagnosticada.1–6

•Enfermedad miocárdica crónica por disfunción del sarcómero 
(exceso de puentes cruzados miosina-actina) 1,2,7-10. 

• HVI en ausencia de otra enfermedad cardíaca, sistémica o 
metabólica1.

•Genética: 30-60 % se deben a mutaciones del sarcómero1,11.

•Las características fisiopatológicas principales incluyen:

• HVI, es frecuentemente asimétrica.14

• Hipercontractilidad, 

• Alteración de la relajación, 

• Consumo excesivo de energía 

• Distensibilidad ventricular izquierda deficiente1,12,13. 

Images copyright 
Bristol-Myers Squibb Company



Características epidemiológicas de la MCH

Epidemiología en Argentina



Miocardiopatía hipertrófica
Espesor de la pared del VI ≥15 mm en cualquier segmento miocárdico o Espesor  VI ≥13 mm con antecedentes familiares

J Clin Med. 2022;11(12):3405



Cuadro clínico MCH



Cuadro clínico MCH

Paratz et al. Gene Therapy in Hypertrophic Cardiomyopathy.2024



Estudio de la correlación 
genotipo-fenotipo 

Modificado de: Maron BJ. Hypertrophic cardiomyopathy. Curr Probl Cardiol. 1993 Nov;18(11):639-704. 



Estudio de la correlación 
genotipo-fenotipo 



Estudio de la correlación 
genotipo-fenotipo 





Lamas-Esperon GA, LLamas-Delgado G. Miocardiopatía hipertrófica. 
Propuesta de una nueva clasificación. Arch Cardiol Mex. 2022;92:377-89



Maron et al. J Am Coll Cardiol 2014;64:83–99

20%-25%

4%-6%
Stroke

Atrial 
Fibrillation

~50%

Heart Failure

3%

Complications associated with the natural history of HCM include:



Mavacamten se une reversiblemente a la miosina y afecta el ciclo dinámico de las interacciones miosina-actina 1-4

HCM, hypertrophic cardiomyopathy. 
1. CAMZYOS [prescribing information]. Princeton, NJ: Bristol-Myers Squibb Company. 2. Anderson RL et al. Proc Natl Acad Sci U S A. 2018;115:E8143–E8152. 3. Green EM et al. Science.
2016;351:617–621. 4. Ho CY et al. Circ Heart Fail. 2020;13:e006853. 5. Olivotto I et al. Lancet. 2020;396:759–769. Figure adapted from Ho CY et al. Circ Heart Fail. 2020;13:e006853. 

On-actin state: 50% 

to 60%

On-actin state: 80% 

to 85%

Actin thin filament

Actin-myosin cross-bridge

Myosin thick filament

Normal sarcomere HCM sarcomere HCM sarcomere with mavacamten

mavacamten



https://doi.org/10.1016/j.rccar.2018.01.004

https://doi.org/10.1016/j.rccar.2018.01.004


Eur Heart J, Volume 35, Issue 39, 14 October 2014, Pages 2733–2779

Etiología diversa de la miocardiopatía hipertrófica



El desafiante rompecabezas del diagnóstico diferencial en pacientes con fenotipo 
hipertrófico del VI

Felix et al. Complex Puzzle of Hypertrophic Phenotype. Arq Bras Cardiol. 2025; 122(1):e20240529 

Fenocopias específicas de HCM

Enfermedad de Anderson-Fabry 

representa entre el 0,5 - 1 % de los 

pacientes con diagnóstico de 

miocardiopatía hipertrófica (MCH), 



Fernández A, Atamañuk AN, Baratta S, 
Costabel JP, Dumont CA, Guerchicoff M y cols. 
Consenso Argentino de Miocardiopatía 
Hipertrófica 2025. Rev Argent Cardiol 2026;94



Bakalakos A, Monda E, Elliott PM, The Diagnostic and Therapeutic Implications
of Phenocopies and Mimics of Hypertrophic Cardiomyopathy, Canadian 
Journal of Cardiology,40(5), 2024, 754-765, ISSN 0828-282X



Importancia clínica y contexto de la identificación de señales de alerta específicas 
para diferentes fenotipos de miocardiopatía hipertrófica

Maurizi et al. Red flags for rare disease in HCM. European Heart Journal (2025) 46, 3082–3094 



Enfermedades 
por 
almacenamiento 
de glucógeno 
asociadas con  
miocardiopatía 



GLUCOGENOSIS

GSD tipo IIa
AR-GAA

GSD tipo IIb

GSD tipo III





N Engl J Med 2005; 352:362-372

Algoritmo para la 
Evaluación 
Diagnóstica de 
Personas con HVI 
Inexplicable

ENF
DANON

MCH

MCP ASOC 
GLUCOGENO

ANALISIS PRKAG2

ANALISIS LAMP2

GEN SARCÓMERO

HVI + 
PREEXITACION

JOVEN- HVI MASIVA
ALTO VOLTAJE ECG

↑TGO-TGP-CPK

OTRAS GLUCOGENOSIS



ENF
DANON





Sindrome de Noonan



Déficit o ausencia de la enzima lisosomal 
alfa-galactosidasa A 

Trastorno ligado al cromosoma X.
Mutaciones en el gen GLA (Xq21.3-q22).

Hung CL,et al. 2024 Update of the TSOC Expert Consensus of Fabry Disease. Acta Cardiol Sin. 2024 Sep;40(5):544-568.4
2



Genética en Fabry

Germain, D.P. Fabry disease. Orphanet J Rare Dis 5, 30 (2010)

♂
PADRE AFECTADO

♀
MADRE AFECTADA

43



Heart Failure Reviews
https://doi.org/10.1007/s10741-023-10307-4

Déficit o ausencia de la enzima lisosomal alfa-galactosidasa A 
ligada a mutaciones en el gen GLA (Xq21.3-q22).
Trastorno recesivo ligado al cromosoma X.

Trastornos de almacenamiento lisosomal



CLINICA  formas de presentación

Germain, D.P. Fabry  disease. Orphanet J Rare Dis 5, 30 (2010)

Edad promedio: entre los 6 y 10 años en♂y 8 
a 14 años en♀.

• Es más variable y puede manifestarse solo con 
disfunción cardíaca.

• 12% de los casos de aparición tardía MCH en mujeres, 
sugiere que está infrarreportada.



Eur Heart J, Volume 45, Issue 16, 21 April 2024



Imagen cardíaca

Eur Heart J Cardiovasc Imaging, Volume 26, Issue 5, May 2025, Pages 814–829, https://doi.org/10.1093/ehjci/jeaf038

https://doi.org/10.1093/ehjci/jeaf038


Imagen cardíaca

Hung CL, Wu YW, Kuo L, Sung KT,et al. 2024 Update of the TSOC Expert Consensus of Fabry Disease. Acta Cardiol Sin. 2024 Sep;40(5):544-568.

Estadio 1

Imágenes propias

Ecocardiograma Doppler y ECG en Fabry





Eco 2D Specke trackingDoppler Tisular



51

Ecocardiografía Strain 2D Speckle traking

Felix et al. Complex Puzzle of Hypertrophic Phenotype. Arq Bras Cardiol. 2025; 122(1):e20240529 



52

Messroghli, D.R., et al. J Cardiovasc Magn Reson 19, 75 (2017). 

Resonancia magnética cardiaca

“Proposed Stages of Myocardial Phenotype Development in Fabry Disease” Nordin et Al JACC: 
CARDIOVASCULAR IMAGING, VOL. 12, NO. 8, AUGUST 2019:1673 – 8 3



Diagnóstico y Monitoreo TRE

♂



MIOCARDIOPATÍAS
Clasificación de las 
miocardiopatías descrita por 
Elliott et al., 2008  ESC WG 

Eur Heart J. 2008 
Jan;29(2):270-6.

Modificada de 

Int J Mol Sci. 2021 ene; 22(2): 
558.

Cardiopatía 
carcinoide o 
Amiloide AL

Enf Fabry
Amiloidosis TTRv -
CM

Sarcoidosis
Amiloidosis TTRwt

Miocardiopatia
Restrictiva
familiar

MCRMCHMCDMCAMNCMIOCARDIOPATIA NO 
DILATADA VI



Definición ESC
MCR son "volúmenes sistólico y diastólico normales o 
reducidos y "espesor de la pared ventricular normal"

Omisiones en la definición 

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 MCR

Evolución de los fenotipos (MCD y MCH, 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 transitorias



Miocardiopatía restrictiva
Es un grupo heterogéneo de trastornos del 
miocardio, con aumento de la rigidez del músculo 
y deterioro del llenado ventricular.

• Signos o síntomas de IC 
izquierda  o derecha. 

• Arritmias y alteraciones de la 
conducción.

• Enfermedades heredadas o 
adquiridas o una combinación 
de las mismas o relacionada 
con enfermedades sistémicas.

1. Volúmenes sistólico y 

diastólico (de uno o ambos 

ventrículos) normales o 

reducidos

2. Grosor de la pared 

ventricular normal o 

aumentado.

3. FSVI normal o disminuída

4. Aurículas dilatadas en 

grado variable

5. Engrosamiento de válvulas 

AV, SIA,VD



Epidemiología
La forma + fc de MCR en zonas tropicales es la fibrosis endomiocárdica, endémica en 
algunas regiones de África, India y América del sur y central. 

En las regiones no tropicales y en Europa la forma + fc de MCR es la amiloidosis y 
dentro de esta la amiloidosis primaria o AL, aunque la ATTRwt esta subdiagnosticada. 

La MCR idiopática es la forma de miocardiopatía menos frecuente. 

En el registro norteamericano de miocardiopatías en la infancia la MCR idiopática 
representa el 3% de los casos. 

En adultos la prevalencia real se desconoce. 

Parece ser más común en mujeres que en hombres.

Mocumbi AOH, Falase AO. Recent advances in the epidemiology, diagnosis and 
treatment of endomyocardial fibrosis in Africa. Heart. 2013;99:1481-1487.



Definición y Nueva 
Clasificación 
MCR  se caracteriza por la 
coexistencia de fisiopatología
restrictiva persistente, 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.

Trastornos de 
almacenamiento 



Traducción de la Sociedad Española de Cardiología de la guía 
original 2023 ESC Guidelines for the management

of cardiomyopathies



Fisiología

☑️ Diagrama de Wiggers : herramienta fundamental 
para comprender el funcionamiento del ciclo cardiaco

☑️Eje X mide el tiempo y en el eje Y contiene varios 
parámetros correlacionados temporalmente en una 
sola ventana : 
.
1️⃣Presión AORTICA
.
2⃣Presión VENTRICULAR
.
3️⃣Presión AURICULAR
.
4️⃣Curva de VOLUMEN VENTRICULAR 
.
5️⃣ELECTROCARDIOGRAMA
.
6️⃣FONOCARDIOGRAMA O RUIDOS CARDIACOS
.
7️⃣PULSO VENOSO YUGULAR



Fisiología







• E mitral (≥1️,9 cm/s2), 
• cociente E/e’ septal (≥1️1️).
• TRIV (≤6️5️ ms), 
• DT de flujo diastólico venoso 

pulmonar (≤220 ms), 
• cociente E/Vp (≥1️,4️) 



Fisiología Restrictiva por Ecocardiografía

Disfunción diastólica es un contínuo y nosotros tomamos fotos de un momento…

Patrón lleno Flujo Mitral

• Influencia de múltiples variables dinámicas
• Condiciones de carga, ritmo sinusal, FC, etc





Diferenciación ecocardiográfica entre miocardiopatía
restrictiva y pericarditis constrictiva 

Miocardiopatía
restrictiva

Pericarditis
constrictiva

Pericarditis
constrictiva



Pericarditis
constrictiva

Miocardiopatía
restrictiva

Normal

Representación Doppler del anillo reverso 

Veloc E’ lateral ˃ E’ septal (aprox ≥25️% ). 

Veloc E’ lateral ˂ E’ septal (un 2% ˂)

Con inspiración la onda S ˃ D, c/ondas V y A 
reversas pequeñas. En PC, c/ espiración hay flujo 
diastólico reverso significativo (al compararlo 
con inspiración)



Presiones en las cavidades cardíacas y arteria pulmonar

Fisiología Restrictiva por Cataterismo



Presentación Clínica

La presentación es similar a la observada en la insuficiencia cardíaca 

derecha.

Síntomas

•Disnea, especialmente con el esfuerzo

•Ortopnea

•Intolerancia al ejercicio

•Hinchazón en extremidades inferiores y abdomen

•Aumento de peso

•Mareo

•Síncopes

•Dolor torácico

•Palpitaciones

•Tos

•Fatiga

•Debilidad

Examen físico

•Cardíaco:  a veces Galope S3 y S4

• Soplo  sistólico (por regurgitación mitral o tricuspídea)

• Punto de máximo impulso típicamente normal

• Puede haber distensión venosa yugular, especialmente el signo de 

Kussmaul 

• Pulmonar: crepitantes sobre los campos pulmonares

•Abdominal: hepatomegalia - ascitis

•Edema con fóvea en MMII c/ Godet+

•Signos de patologías causantes:

Hemocromatosis: piel de color bronce

Amiloidosis: síndrome del túnel carpiano-

Sarcoidosis: síntomas respiratorios- artralgias



Enf.  FABRY

onda P o el intervalo PQ acortados + signos HVI, 
QRS ancho o anomalías de la repolarización ventricular

ECG

Sarcoidosis
BAV completo



ECOCARDIOGRAFIA



ENDOMIOCARDIOFIBROSIS SARCOIDOSIS 

AMILOIDOSIS TTRvMUCOPOLISACARIDOSIS- ENF HURLER

CARCINOIDE 

M RESTRICTIVA FLIAR

ECOCARDIOGRAFIA



Diagnóstico Diferencial

Pericarditis constrictiva Miocardiopatia restrictiva

CLINICA:

-Signo Kussmaul

-Pulso paradójico

CATETERISMO:

-Igualación pr tele diastólicas 

-Dip-plateau

-Relación PFDVD/PSVD

-Pr sistólica pulmonar

ECOCARDIO:

-Engrosamiento o calcificación pericárdica

-Funcion sistólica

-Grosor endocárdico

-Dilatación biauricular

-Disfunción diastolica

-Llenado ventricular

-Flujo mitral

-Variación respiratoria

A menudo presente

A menudo ausente

Diferencia < 5mm

Presente

>0,33

Normal o > a 50mmHg

Poco sensible

Normal

Normal

Presente

Restrictivo

Mesotelediastólica

90% ppio diastole

Excesiva

Ausente

Ausente

Diferencia > 5 mm

Puede estar presente

< 0,33

Habitual > 50 mmHg

Ausente

Normal o disminuida

Aumentado

Presente

Restrictivo

Holodiastólica

50% al ppio diastole

Escasa



CARDIORESONANCIA

Messroghli, D.R., et al. J Cardiovasc Magn Reson 19, 75 (2017). 



Patrones de realce tardío con gadolinio (RTG) en miocardopatías

Pérez de Arenaza. REV. MED. CLIN. CONDES. 2018: 29(1) 44-53

ENDOMIOCARDIOFIBROSIS MIOCARDITIS

CHAGAS 

FABRY IAM

AMILOIDOSIS SARCOIDOSIS MCPHO 



Messroghli, D.R., et al. Clinical recommendations for cardiovascular magnetic resonance mapping of T1, T2, T2* and extracellular volume: A consensus statement by the Society for
Cardiovascular Magnetic Resonance (SCMR) endorsed by the European Association for Cardiovascular Imaging (EACVI). J Cardiovasc Magn Reson 19, 75 (2017). 
https://doi.org/10.1186/s12968-017-0389-8

CARDIORESONANCIA



AMILOIDOSIS 
AL

AMILOIDOSIS TTR

AMILOIDOSIS

AA



Redefining the epidemiology of cardiac amyloidosis. 

A systematic review and meta‐analysis of screening studies

European J of Heart Fail, First published: 04 May 2022, DOI: (10.1002/ejhf.2532) 



Principales manifestaciones de los tres subtipos más comunes de 

amiloidosis.

https://doi.org/10.3389/fcvm.2023.1146725

https://doi.org/10.3389/fcvm.2023.1146725


ECOCARDIOGRAFIA

10th Internacional Symposium on Amyloidosis 2004, el criterio ecocardiográfico 
quedó definido por la presencia de HVI con un punto de corte de ≥1️2 mm

ECG



ECOCARDIOGRAFIA

10th Internacional Symposium on Amyloidosis 2004, el criterio ecocardiográfico 
quedó definido por la presencia de HVI con un punto de corte de ≥1️2 mm

ECG





ATTRv –AC Val142Ile



Griffin, J.M. et al. J Am Coll Cardiol Cardio Onc. 2021;3(4):488–505



SOSPECHA DE CARDIOPATÍA AMILOIDÓTICA

CLÍNICA

IC con FEy preservada
Síncope

Neuropatía sensitiva distal
Sme Túnel carpiano

Estenosis aórtica 
Accidente Cerebrovascular

Hipertensión arterial ”curada”
Rotura tendón biceps 

“SIGNOS”

ECG bajo voltaje
Discrepancia ECG-Espesores

Patrón seudoinfarto
Arritmias auriculares

EVIDENCIA DE DAÑO 
CARDÍACO COMPATIBLE

Ecocardiograma
Espesor > 12 mm

Strain alterado con 
“preservación apical”
Disfunción diastólica

y/o
Resonacia cardíaca 

compatible

95 % CARDIOPATÍA AMILOIDÓTICA es por AL o ATTR

Y/O +

Fernández AA, Pereiro González SM, Costabel JP, Streitenberger G, Aguirre MA, Ratto R, et al. Consenso de Miocardiopatías restrictivas. Sociedad 

Argentina de Cardiología. Rev Argent Cardiol 2021;89 (Suplemento 7):1-92. 



SOSPECHA DE CARDIOPATÍA 
AMILOIDÓTICA

Cadenas livianas libres
IF suero- orina 

+
Centellograma con 

difosfonatos

Cadenas livianas + 
Centellograma grado 0 - 1

Confirmar afectación 
cardíaca con RMN

Sospecha de AL-CA
Evaluación por 
Hematología

EMERGENCIA
MEDICA

Fernández AA, Pereiro González SM, Costabel JP, Streitenberger G, Aguirre MA, Ratto R, et al. Consenso de Miocardiopatías restrictivas. Sociedad 
Argentina de Cardiología. Rev Argent Cardiol 2021;89 (Suplemento 7):1-92.

Sistema de estadificación revisado de Mayo Clinic : 
dFLC. NT-proBNP, troponina I



• 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 “ANULACION” del contraste del pool sanguíneo.
• Realce “PRECOZ” miocárdico de localización subendocárdica de VI y VD.  Realce + en AI y AD.

CARDIORESONANCIA

ATTRv –AC Val30Met
Inicio tardío



Cardiovascular magnetic resonance (CMR)



SOSPECHA DE CARDIOPATÍA 
AMILOIDÓTICA

Cadenas livianas libres
IF suero- orina 

+
Centellograma con 

difosfonatos

Cadenas livianas + 
Centellograma grado 0 - 1

Cadenas livianas -
Centellograma grado 2 -3

Confirmar afectación 
cardíaca con RMN

Sospecha de AL-CA
Evaluación por 
Hematología

Sospecha de TTR
Genético para TTRv o wt

Fernández AA, Pereiro González SM, Costabel JP, Streitenberger G, Aguirre MA, Ratto R, et al. Consenso de Miocardiopatías restrictivas. Sociedad 
Argentina de Cardiología. Rev Argent Cardiol 2021;89 (Suplemento 7):1-92.

Signos clásicos de AC + captación 2-3 en 

Gammagrafía Tc-DPD/PYP + exclusión proteína 

monoclonal,  

sensibilidad y un VPP 100% 

para el diagnóstico de ATTR.



SOSPECHA DE CARDIOPATÍA 
AMILOIDÓTICA

Cadenas livianas libres
IF suero- orina 

+
Centellograma con 

difosfonatos

Cadenas livianas + 
Centellograma grado 0 - 1

Cadenas livianas -
Centellograma grado 0 - 1

Cadenas livianas + 
Centellograma grado 2 - 3

Cadenas livianas -
Centellograma grado 2 -3

Confirmar afectación 
cardíaca con RMN

Sospecha de AL-CA
Evaluación por 
Hematología

Evaluar PET  o Biopsia 
según grado de sospecha

Evaluar Biopsia 
endomiocárdica para 

definir subtipo

Sospecha de TTR
Genético para TTRv o wt

EMERGENCIA MEDICAFernández AA, Pereiro González SM, Costabel JP, Streitenberger G, Aguirre MA, Ratto R, et al. Consenso de Miocardiopatías restrictivas. Sociedad 
Argentina de Cardiología. Rev Argent Cardiol 2021;89 (Suplemento 7):1-92.



J. Clin. Med. 2025, 14(12), 4228

Diagrama de flujo diagnóstico en AC



BIOPSIA ROJO CONGO

Gold standard es la biopsia 
Endomiocárdica (BEM)

Resultados negativos no descartan amiloidosis 
porque el depósito de amiloide es parcheado.

Se requiere inmunofluorescencia y/o espectrometría de masas para distinguir el tipo de proteína precursora



Griffin, J.M. et al. J Am Coll Cardiol Cardio Onc. 2021;3(4):488–505.



https://academic.oup.com/eurheartj/advance-
article/doi/10.1093/eurheartj/ehad357/7177589?login=false



https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0146280622004674?via%3Dihub



Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis. 

A position statement of the European Society of Cardiology Working Group on Myocardial and Pericardial Diseases

European J of Heart Fail, Volume: 23, Issue: 4, Pages: 512-526, 

First published: 07 April 2021, DOI: (10.1002/ejhf.2140) 



Maurer MS, Schwartz JH, Gundapaneni B, Elliott PM, Merlini G, Waddington-Cruz M, et al. 

Tafamidis treatment for patients with transthyretin amyloid cardiomyopathy. N Engl J Med
2018;379(11):1007-16.



Maurer MS, Schwartz JH, Gundapaneni B, Elliott PM, Merlini G, Waddington-Cruz M, et al. 

Tafamidis treatment for patients with transthyretin amyloid cardiomyopathy. N Engl J Med
2018;379(11):1007-16.





Esta condición se puede 
manifestar en determinados 
síndromes como el síndrome de 
Löfgren, de Heerfordt y de Blau.

Es una enfermedad granulomatosa multisistémica de etiología 
desconocida. Su ppal caraterística histopatológica es la 
presencia de granulomas no caseificantes. 
El ppal órgano afectado es el pulmón (hasta 90% de los casos)

https://medicinaysaludpublica.com/tags/condicion/12638
https://medicinaysaludpublica.com/tags/sindrome/13169
https://medicinaysaludpublica.com/tags/heerfordt/38937
https://medicinaysaludpublica.com/tags/blau/38938


SARCOIDOSIS

Hipótesis funcional en la 
génesis del granuloma y 
relación con la 
desregulación de la 
autofagia.



SARCOIDOSIS



SARCOIDOSIS



SARCOIDOSIS





MIOCARDIOPATÍAS
Clasificación de las miocardiopatías 
descrita por Elliott et al., 2008  ESC WG 

Modificada de:

HEMOCROMATOSIS

Sarcoidosis

MCRMCHMCDMCAMNCMIOCARDIOPATIA NO 
DILATADA VI

ESC 2023 Guidelines for the 
management of cardiomyopathies. 
European Heart Journal (2023), 44: 
3503–3626.

LAMINOPATIAS-

distrofia muscular de 
cinturas o 
de Emery-Dreifuss

CHAGAS
TOXICAS



La miocardiopatía dilatada se define por la presencia de dilatación del VI y 
disfunción sistólica no explicada únicamente por condiciones de carga anormales o 
enfermedad coronaria (EC). 

La dilatación del VI se define por dimensiones o volúmenes telediastólicos del VI 
>2 desviaciones estándar por encima de los valores medios de la población 
corregidos por tamaño corporal, sexo y/o edad. 

En adultos,

Un diámetro telediastólico del VI >58 mm en hombres y >52 mm en mujeres, 

y un índice de volumen telediastólico del VI (VTDVI) de ≥7️5️ mL/m² en hombres y 
≥6️2 mL/m² en mujeres mediante ecocardiografía. 

La disfunción sistólica global del ventrículo izquierdo se define por una fracción de 
eyección del VI (FEVI) <50%. 

ESC 2023 Guidelines for the management of cardiomyopathies. 
European Heart Journal (2023), 44: 3503–3626.



Diagnóstico en familiares



Genéticas

• + de 50 genes 

• 20 a 40% cohortes (MCD no fliar vs MCD fliar) 

• 10 y el 15% en la MCD inducida por quimioterapia, alcohólica o periparto

• AD, AR, ligada a X 

• Puede haber más de una variante en una misma persona

• Genes más communes:
• Sarcoméricos :  Titina, Titina truncada MYH7 , ACTC1 , TNNT2 , MYH6 y MYBPC3) y l

• Canales de iones de sodio ( RYR2 y SCN5A )

• Envoltura nuclear: Laminopatías . Laminina A/C

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

• Adhesion intercelular: desmosomas (DSP)

European J of Heart Fail, Volume: 20, Issue: 2, Pages: 228-239, First published: 22 December 2017



European J of Heart Fail, Volume: 20, Issue: 2, Pages: 228-239, First published: 22 December 2017



Causas no genéticas de miocardiopatía dilatada



Largo período asintomático

Prevalencia

1/2500 a 1/250

3:1

Baja prevalencia de comorbilidades

3ra o 4ta década 

Y.M. Pinto et al. Revised definition of DCM, and its implications for clinical practice, European Heart 
Journal (2016) 37, 1850–1858



Cuadro clínico

ECG



Algoritmo 
diagnóstico

FRACCIÓN 
DE

EYECCIÓN

Circulation. 2022;145:e895–e1032. 

Ecocardiografía







Resonancia
Cardíaca

• Excluir enfermedad 
Coronaria

• 10% pueden tener escara 
sin enfermedad coronaria

• Evaluación con relace  tardío



Resonancia
Cardíaca

• Excluir enfermedad 
Coronaria

• 10% pueden tener escara 
sin enfermedad coronaria

• Evaluación con realce tardío



Tomografía 
Cardíaca

Excluir enfermedad 
Coronaria con CT
>95% VPN



MIOCARDIOPATÍAS

MCRMCHMCDMCAMNCMIOCARDIOPATIA NO 
DILATADA VI (MND)

ESC 2023 Guidelines for the 
management of cardiomyopathies. 
European Heart Journal (2023), 44: 
3503–3626.



Miocardiopatía ventricular izquierda no dilatada (MVIND)

Se define por la presencia de cicatrización ventricular izquierda no isquémica o 
reemplazo graso en ausencia de dilatación ventricular izquierda, con o sin 
anomalías globales o regionales del movimiento de la pared, 

O

hipocinesia ventricular izquierda global aislada sin cicatrización (evaluada 
mediante la presencia de realce tardío de gadolinio en la resonancia magnética 
cardíaca)

que no se explica únicamente por condiciones de carga anormales (hipertensión, 
valvulopatía) o enfermedad coronaria. 

La disfunción sistólica ventricular izquierda global se define por una fracción de 
eyección ventricular izquierda anormal (es decir, <50%).











Genotipos de alto riesgo y 
predictores asociados de 
muerte súbita cardíaca
Independientemente de la FEVI





Traducción de la Sociedad Española de Cardiología de la 
guía original 2023 ESC Guidelines for the management

of cardiomyopathies

Ejemplo resuelto del 
fenotipo de miocardiopatía no dilatada del 
ventrículo izquierdo. 

MNDVI



MIOCARDIOPATÍAS

MCRMCHMCDMCAMNCMIOCARDIOPATIA NO 
DILATADA VI

ESC 2023 Guidelines for the 
management of cardiomyopathies. 
European Heart Journal (2023), 44: 
3503–3626.



Miocardiopatia arritmogénica del VD (MAVD) 

• 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.

• Entre la 2° y 4° década de la vida

• Los hombres se ven afectados con mayor frecuencia que las 
mujeres y se ha demostrado una penetrancia relacionada con 
la edad, con una alta variabilidad clínica y genética.

• Afecta al ventrículo derecho principalmente / pero 
también al izquierdo

• 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 



Miocardiopatía arritmogénica del ventrículo derecho (MAVD) 
Sospechar MAVD en adolescentes o adultos jóvenes con palpitaciones, síncope o muerte súbita 
abortada. 

Las EV o TV con morfología de bloqueo de rama izquierda (BRI) se encuentran entre las presentaciones 
clínicas más comunes.

La presencia de inversión de la onda T (V1-V3) en las derivaciones precordiales derechas en ECG de 
rutina también debe hacer sospechar MAVD. 

Menos común: voltajes bajos del complejo QRS en las derivaciones periféricas y retraso de la activación 
terminal en las derivaciones precordiales derechas.

La dilatación del VD en la ETT. 

Menos comunes son la insuficiencia cardíaca derecha o biventricular que puede simular una 
miocardiopatía dilatada (MCD) o una miocardiopatía dilatada no lineal (MCDL).

Los pacientes con múltiples variantes desarrollan un fenotipo más grave, y los pacientes con una variante 
DSP o DSG2 son más propensos a desarrollar insuficiencia cardíaca.

En niños y adultos jóvenes, el síncope, las palpitaciones y las arritmias ventriculares también son 
síntomas de presentación habituales. 

+ Fc: dolor torácico, cambios dinámicos de la onda ST-T en el ECG basal de 12 derivaciones y liberación 
de enzimas miocárdicas en presencia de arterias coronarias normales, lo que requiere un diagnóstico 
diferencial con miocarditis o infarto agudo de miocardio

ESC 2023 Guidelines for the management of cardiomyopathies. 
European Heart Journal (2023), 44: 3503–3626.







Se podría considerar la finalización de 

la vigilancia periódica en familias en las 

que no se ha identificado una variante 

genética en familiares de primer grado ≥50 

años de edad con ECG normal y pruebas de 

imagen cardíaca normales.





J. Clin. Med. 2025, 14(12), 4228
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