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Palabras clave Resumen

> Anamnesis

> Miocardiopatia hipertrofica
= Alcoholismo

> Ascitis

Presentamos el caso de un varén de 47 ahos con diagndstico previo de hepatopatia crénica endlica que in-
gresa por primer episodio de descompensacion edemo-ascitica. Tras varios datos en contra del origen de la
hepatopatia como causa de la clinica, se llegé al diagndéstico de miocardiopatia hipertréfica familiar en fase
de disfuncion ventricular. Es un ejemplo de la importancia de integrar una valoracién clinica adecuada con

las pruebas complementarias que en ocasiones pueden ser confusas y retrasar el diagndéstico final.

Keywords Abstract
> Anamnesis We present the case of a 47-year-old man with a previous diagnosis of chronic enolic liver disease who was admit-
& Hypertrophic ted for the first episode of edemo-ascitic decompensation. After several data against the origin of liver disease as a
cart d/OFOYODthY cause of the clinical manifestations, diagnosis of familial hypertrophic cardiomyopathy in the phase of ventricular
E ;\/C‘?f"/’sm dysfunction was reached. It is an example of the importance of integrating an adequate clinical assessment with
scites

complementary tests that can sometimes be confusing and delay the final diagnosis.

> Esfundamental integrar los hallazgos en pruebas complementarias
con una buena historia clinica para llegar al diagnéstico final.

> La mala interpretacion de las pruebas complementarias puede
conllevar retraso en el diagndstico y en la instauracion del tratamiento
adecuado.

Historia clinica

Se trata de un varén de 47 afos que ingresa por primer episodio de descom-
pensacion hidropica. Entre sus antecedentes personales destacaba: ex fuma-
dor de 20 paquetes/ano y consumidor hasta 2014 de 60 g de alcohol/dia, hi-
peruricemia y seguimiento en Digestivo por hepatopatia crénica de probable
origen endlico A6 de Child. Diagnosticado de fibrilacion auricular (FA) en 2007
con ecocardiograma transtoracico (ETT) con hipertrofia ventricular izquierda,
funcion sistélica ventricular izquierda (FEVI) conservada. Como antecedentes
familiares referia padre diagnosticado en la juventud de FA y cardiopatia no
filiada y, finalmente, fallecimiento por causa cardiolégica.

Estaba en tratamiento con alopurinol, digoxina, bisoprolol y acenocuma-
rol.
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Acudioé a Urgencias por edemas en piernas y aumento progresivo del perimetro
abdominal con astenia y plenitud pospandrial. No referfa otros sintomas. A la ex-
ploracién fisica, estaba normotenso y taquicardico, afebril. Aceptable estado ge-
neral, bien perfundido, eupneico y tolerando decubito. La presién venosa yugular
estaba elevada hasta angulo mandibular a 90°. La auscultacién cardiaca era ritmi-
ca con soplo sistélico suave en borde esternal derecho, la auscultacion pulmonar
normal. Presentaba abdomen distendido mate en flancos con oleada ascitica,
hepatomegalia ligeramente dolorosa y latido hepético sin soplo. En miembros
inferiores presentaba edemas hasta raiz de muslos, pulsos distales presentes.

Evolucién y pruebas complementarias

En Urgencias se realizaron analitica con hemograma, bioguimica con perfil
hepético bésico y funcion renal normales. En la radiografia de térax tenia un
indice cardiotoracico aumentado, sin otros hallazgos. Se describia un electro-
cardiograma (ECG) con FA a 105 latidos por minuto (Ipm). Se realizé paracen-
tesis diagnostica con liquido peritoneal compatible con trasudado y gradiente
seroascitico de albimina de 0,9.

Ingresé en Medicina Interna con diagnéstico de primer episodio de descom-
pensacion hidrépica en paciente con hepatopatia cronica probablemente
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endlica. Al ingreso, algunos datos hacian dudar de que la descompensacién
fuera secundaria a hepatopatia: la marcada elevacion de la presién venosa
yugular y un gradiente seroascitico de albumina < 1,1 hacian poco proba-
ble que la ascitis fuera por hipertension portal' 2. Se solicitd analitica con
NT-proBNP de 1.800 ng/l, GGT de 94 U/l y fosfatasa alcalina levemente eleva-
da al igual que la bilirrubina. Con estos hallazgos, se decidié solicitar estudio
cardiolégico con nuevo ECG y ETT. El ECG (Figura 1) mostraba FA a 70 Ipm,
eje derecho, bloqueo de rama derecha, Q septal, en I'y AVL y bajo voltaje
en derivaciones de los miembros. En el ETT presentaba ventriculo izquierdo
(V1) no dilatado con hipertrofia severa septal (15 mm), moderada del resto
(13-14 mm). Sin gradiente dindmico en tracto de salida del VI, ni basal ni tras
Valsalva. Miocardio sin aspecto que sugiera afectaciéon especifica. FEVI limite,
sin alteraciones segmentarias. Dilatacién aneurismatica de ambas auriculas.
Presiones izquierdas elevadas. Insuficiencia mitral moderada. Ventriculo de-
recho moderadamente dilatado con funcién contréctil levemente deprimi-
da. Insuficiencia tricUspide severa. Cava inferior dilatada (31 mm) sin colapso
inspiratorio. Hipertensién pulmonar severa (65 mmHg). Derrame pericardico
ligero sin repercusién. Test de burbujas negativo.

I |
avie | e of
P L i A il J .I,. o~ I-.r -~ |__,
I | I L | I ¥
| |
avi. | va ve |
i A 1 Ia + - - 9 $ A i =4 P A
I 1 1 V u
| v I 1
\ 5 e . " " { sfioraad s res X W
A + ! A i
= P e e it At =t =7

Figura 1. ECG con Q septal y en AVL y bajo voltaje en derivaciones de los
miembros

Dados los antecedentes familiares del paciente, la presencia de hipertrofia ven-
tricular izquierda en paciente no hipertenso junto con ECG sugerente de mio-
cardiopatia infiltrativa (ondas Q de pseudonecrosis y bajo voltaje en derivacio-
nes de los miembros), se amplié el estudio con la realizacion de proteinograma
en sangre y orina que fueron normales y resonancia magnética (RM) cardiaca
(Figura 2). La RM fue informada como patrén de realce en septo interventricu-
lar medio y en los puntos de anclaje con el ventriculo derecho (VD) sugestivo
de hipertension pulmonar versus miocardiopatia hipertréfica en fase avanzada
de disfuncion ventricular (FEVI 44%). Signos de hipertension pulmonar. Se de-
cidié finalmente solicitar test genético de miocardiopatias restrictivas, identifi-
candose una variante patogénica en MYPBC3 (c.2149-1G>A) para el desarrollo
de miocardiopatia hipertréfica.

Tras tratamiento con diurético intravenoso a dosis altas y en perfusion conti-
nua, hubo un ligero deterioro de la funcién renal, por lo que se anadié perfu-
sion de levosimendan con excelente respuesta clinica, lograndose un balance
negativo durante el ingreso de unos 20 litros con resolucién de los datos de

insuficiencia cardiaca. Tolerd bien el paso a diurético via oral y fue dado de alta
anadiendo a su tratamiento torasemida y eplerenona. Se remitié a consulta de
trasplante cardiaco.

Diagnéstico

Miocardiopatia hipertréfica en fase de disfuncion ventricular. Hipertension pul-
monar severa. IT severa. Insuficiencia cardiaca severa de predominio derecho
con higado de estasis.

Discusion

Hemos querido presentar este caso porque aporta aspectos interesantes para
reflexionar. Por unlado, laimportancia de la valoracién integral en la orientacion
diagndstica de una patologia concreta. Al tratarse de un paciente ex endlico se
interpretd la hepatopatia como secundaria a este hébito. Sin embargo, tras revi-
sar exploraciones, observamos que, ya desde 2012, en ecografias abdominales
describfan cava inferior y suprahepdticas dilatadas; ademas, nunca se habfan
descrito datos de hipertension portal. Se podria haber realizado un despistaje
mas precoz de la cardiopatia para evitar la sobrecarga crénica de volumen con
dano hepético establecido. También, se plantea el diagnéstico diferencial de
cardiopatia hipertréfica familiar. Segun la guia de miocardiopatia hipertréfica
de 2014 de la European Society of Cardiology (ESC)?, la clasificacion estd basada
en criterios morfoldgicos, y agrupan las etiologfas en familiares/con base gené-
tica'y no familiares/sin base genética. La mayorfa de veces tiene base genética,
agrupandose en mutaciones en genes de proteinas sarcoméricas (40-60%),
donde MYBPC3y MYH7 son las mas frecuentes; mutaciones en otros genes no
sarcoméricos (5-10%), donde se incluirian trastornos metabdlicos (enfermedad
de Fabry, enfermedad de Danon...), enfermedades neuromusculares, amiloido-
sis familiar relacionada con transtirretina y sindromes malformativos (Noonan,
LEOPARD...) y, por ultimo, causas sin base genética como algunas amiloidosis y
trastornos endocrinos.

En nuestro paciente, su padre era el probable familiar afecto, quedando razona-
blemente descartadas las enfermedades ligadas al cromosoma X. Inicialmente,
se enfocd el diagndstico hacia miocardiopatia infiltrativa por el ECG con bajo
voltaje en derivaciones de miembros y Q de pseudonecrosis, hallazgos discor-
dantes con la presencia de hipertrofia ventricular izquierda ecocardiogréfica. Sin
embargo, las ondas Q patoldgicas se observan hasta en el 20-30% de pacientes
con miocardiopatia hipertréfica, sobre todo en derivaciones inferiores y laterales,
aunque suele ir acompanado de voltajes altos*. El bajo voltaje electrocardiogra-
fico tras descartar hipotiroidismo, obesidad, derrame pericérdico significativo y
enfisema pulmonar es sugestivo de miocardiopatia infiltrativa, aunque no pa-
tognomaonico. Se observa también en pacientes con miocardiopatia hipertrofica
en fase avanzada probablemente por la presencia de fibrosis miocardica.

Aunque el patrén oro en el diagnostico diferencial

de las miocardiopatias es la biopsia endomiocér-
dica®, la RM permite realizar el diagndstico dife-
rencial entre la hipertrofia ventricular izquierda no
especifica como la hipertensiva frente a la miocar-
diopatfa hipertréfica o las miocardiopatias infiltra-
tivas con patrones caracteristicos’.

El diagndstico de certeza se establecié median-
te estudio genético que mostré una mutacion
caracteristica de la miocardiopatia hipertrofica
y ausencia de mutaciones de miocardiopatias

Figura 2. RM cardiaca: patron de realce en septo interventricular medio y en los puntos de anclaje con VD

infiltrativas.
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En conclusion, la valoracién adecuada de un paciente requiere integrar una
buena historia clinica y exploracion fisica con las exploraciones complementa-
rias; esto evita retrasos en el diagndstico y permite instaurar el tratamiento mas
adecuado para la patologia de base.

1. Thomsen T, Shaffer R, White B, Setnik GS. Paracentesis. N Eng J Med. 2006;
355:e21.

2. European Association for the Study of the Liver. EASL clinical practical
guidelines on the management of ascites, spontaneous bacterial peri-
tonitis, and hepatorenal syndrome in cirrhosis. J Hepatology. 2010 Sep;
53(3):397-417. doi: 10.1016/j,jhep.2010.05.004.

@l Grupo (TO
-. Editorial

3. Elliott PM, Anastasakis A, Borger MA, Borggrefe M, Cecchi F, Charron P, et

al. 2014 ESC Guidelines on diagnosis and management of hypertrophic
cardiomyopathy. Eur Heart J. 2014 Oct 14; 35(39): 2733-2779. doi: 10.1093/
eurheartj/ehu284.

. Pérez Riera AR, Barbosa Barros R. Hypertrophic cardiomyopathy: val-

ue of electrocardiogram for the diagnosis of different types and for
differential diagnosis with athlete’s heart. Rev Fed Arg Cardiol. 2015;
44(1) 12-24.

. Dumont CA, Monserrat L, Soler R, Rodriguez E, Ferndndez X, Petei-

ro J, Bouzas B, Pindn P, Castro-Beiras A. Significado clinico del real-
ce tardio de gadolinio con resonancia magnética en pacientes con
miocardiopatia hipertréfica. Rev Esp Cardiol. 2007; 60(1): 15-23. Doi:
10.1157/13097921.



