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Definicion

La Miocardiopatia no Compactada del Ventriculo
Izquierdo (MCNC-VI), también conocida como
miocardio esponjiforme, es una cardiopatia rara, de
origen predominantemente genético, clasificada como
una miocardiopatia primaria. Se caracteriza por una
alteracion en el desarrollo embriolégico del miocardio,
resultando en una pared ventricular izquierda con dos
capas distintas: una capa epicdardica delgada y
compacta, y una capa endocdrdica marcadamente

engrosada 'y no compactada, con profundas



trabeculaciones y recesos intertrabeculares que
comunican directamente con la cavidad ventricular.
Esta estructura anormal predispone a una triada de
complicaciones  clinicas: insuficiencia cardiaca,

arritmias ventriculares y eventos tromboembdlicos.

Epidemiologia

La verdadera prevalencia e incidencia de la MCNC-VI
son dificiles de determinar debido al subdiagndstico y al
reconocimiento relativamente reciente de la patologia.
No se dispone de datos epidemioldgicos especificos
para Ecuador. Sin embargo, estudios en poblaciones de
Ameérica del Norte y Europa han arrojado algunas

cifras.

Se estima que la prevalencia en adultos es de
aproximadamente 0.014% a 1.3%. Es considerada la

tercera miocardiopatia mds comun en nifios Yy



adolescentes, después de la dilatada y la hipertrdfica.
Afecta con mayor frecuencia a hombres que a mujeres,
con una proporcion que se acerca a 2:1. La MCNC-VI
puede diagnosticarse a cualquier edad, desde el periodo
neonatal hasta la vejez, aunque es mds comun que se
manifieste clinicamente en las primeras décadas de la
vida. Se describe una forma familiar en un 30-50% de los
casos, con un patron de herencia autosémico dominante

como el mds frecuente.

Fisiopatologia

La base fisiopatoldgica de la MCNC-VI radica en la
detencion del proceso de "compactacion" del miocardio
ventricular durante el desarrollo fetal, que normalmente
ocurre entre las semanas 5 y 8 de gestacién. En un
corazén sano, las trabeculaciones miocdrdicas se
compactan progresivamente para formar el musculo

cardiaco sélido. En la MCNC-VI, este proceso falla,



persistiendo las trabeculaciones prominentes y los

recesos profundos.

Se han identificado mutaciones en varios genes que
codifican proteinas del sarcémero, el citoesqueleto y la
membrana nuclear (como MYH7, ACTC1, TNNT2, y

TAZ), lo que subraya la base genética de la enfermedad.

Las consecuencias funcionales de esta anomalia

estructural son diversas:

e Disfuncidn sistélica y diastdlica: La naturaleza
esponjosa del miocardio no compactado
conduce a una contraccién y relajacion
ineficaces, disminuyendo la fraccidn de eyeccion
del ventriculo izquierdo (FEVI) y llevando a
insuficiencia cardiaca.

e Arritmogénesis: La arquitectura desorganizada

del miocardio y la fibrosis intersticial asociada



crean un sustrato ideal para la reentrada
eléctrica, provocando arritmias ventriculares
que pueden ir desde extrasistoles hasta
taquicardia ventricular sostenida y fibrilacién
ventricular, con el consecuente riesgo de muerte
subita.

e Tromboembolismo: El flujo sanguineo lento
dentro de los profundos recesos
intertrabeculares, junto con la disfuncidn
sistdlica, favorece la formacion de trombos
murales. Estos trombos pueden desprenderse y
causar eventos embdlicos sistémicos, como

accidentes cerebrovasculares.

Cuadro Clinico



La presentacion clinica de la MCNC-VI es muy
heterogénea, abarcando desde pacientes completamente
asintomdticos, a menudo diagnosticados durante un
estudio familiar, hasta aquellos con manifestaciones

graves. Los sintomas mas comunes incluyen:

e Sintomas de insuficiencia cardiaca: Disnea de
esfuerzo, ortopnea, disnea paroxistica nocturna,
edema de miembros inferiores y fatiga.

e Palpitaciones y sincope: Secundarios a
arritmias auriculares (como la fibrilacién
auricular) o ventriculares.

e Eventos embolicos: Accidente cerebrovascular
(ACV), isquemia arterial periférica o embolismos
en otros 6rganos.

e Dolor tordcico atipico: Puede ocurrir en algunos

pacientes.



e Muerte subita cardiaca: Puede ser la primera
manifestacion de la enfermedad, especialmente
en jovenes.

Diagndstico

El diagndstico de la MCNC-VI se basa en la sospecha

clinica y se confirma mediante técnicas de imagen

cardfaca.

Ecocardiograma: Es la modalidad diagndstica
de primera linea. Permite visualizar la
morfologia  caracteristica del ventriculo
izquierdo. Los criterios diagndsticos mas
utilizados (Criterios de Jenni) incluyen Ila
demostracién de una pared ventricular de dos
capas con una relacion entre el grosor del
miocardio no compactado y el compactado

(NC/C) > 2.0 al final de la sistole. También se



evalia la funcién ventricular y la presencia de
trombos.

Resonancia Magnética Cardiaca (RMC): Se
considera el estindar de oro para el diagndstico,
ya que ofrece una mejor delimitacion de las
capas miocardicas y una caracterizacién tisular
superior. El criterio mds aceptado en RMC es
una relacién NC/C > 2.3 en didstole. Ademas, el
realce tardio con gadolinio puede identificar
fibrosis, un marcador de mal prondstico.
Electrocardiograma (ECG): Suele ser anormal,
aunque los hallazgos no son especificos. Pueden
observarse signos de hipertrofia ventricular
izquierda, anomalias de la repolarizacion,
arritmias ventriculares, fibrilacion auricular o

trastornos de la conduccidn.



e Holter de 24 horas: Indicado para detectar
arritmias no sostenidas o evaluar la carga
arritmica.

e Pruebas genéticas: Se recomiendan en pacientes
con diagndstico confirmado para identificar la
mutacion causal, lo que permite el consejo
genético y el cribado en cascada de los familiares

de primer grado.

Tratamiento

El manejo de la MCNC-VI es multidisciplinario y se
centra en el tratamiento de las complicaciones. No

existe un tratamiento curativo para la enfermedad en si.

1. Manejo de la Insuficiencia Cardiaca: Se sigue la
pauta estandar de tratamiento para la
insuficiencia cardiaca con fraccion de eyeccion

reducida. Esto incluye el uso de inhibidores de la
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enzima convertidora de angiotensina (IECA) o
antagonistas de los receptores de angiotensina II
(ARA 1II), betabloqueantes, antagonistas del
receptor de mineralocorticoides (ARM) e
inhibidores del cotransportador de
sodio-glucosa tipo 2 (iISGLT2). En casos
avanzados, se puede considerar la terapia de
resincronizacion cardiaca (TRC) o el trasplante

cardiaco.

Prevencion del Tromboembolismo: La
anticoagulacion oral (con antagonistas de la
vitamina K o anticoagulantes orales directos)
esta recomendada en pacientes con MCNC-VI y
fibrilacién auricular, disfuncién sistdlica severa
(FEVI < 40%) o antecedentes de eventos
embdlicos. La decision de anticoagular a

pacientes sin estos factores de riesgo se
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individualiza.

3. Manejo de las Arritmias y Prevencion de la

Muerte Subita:

o

Farmacos antiarritmicos: Se pueden
utilizar para controlar las arritmias
sintomaticas.

Desfibrilador Automatico Implantable
(DAI): La implantacién de un DAI estd
indicada para la prevencién secundaria
en pacientes que han sobrevivido a un
paro cardiaco o tienen taquicardia
ventricular sostenida. Para la prevencion
primaria, se considera en pacientes con
disfuncion sistdlica severa (FEVI < 35%) o
en aquellos con otros marcadores de alto

riesgo (sincope inexplicado, taquicardia
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ventricular no sostenida, fibrosis extensa

en la RMCQC).

Prondstico de los Pacientes

El prondstico de los pacientes con MCNC-VI es variable
y depende en gran medida de la presentacidn clinicay la
presencia de  complicaciones. Los  pacientes
asintomdticos con funcidén ventricular conservada
pueden tener un curso benigno. Sin embargo, la
aparicion de insuficiencia cardiaca, arritmias
ventriculares significativas o eventos embdlicos
empeora considerablemente el prondstico. La
disfuncidn ventricular izquierda severa (FEVI < 35%) y
la presencia de realce tardio con gadolinio en la RMC
son los predictores mas potentes de eventos adversos,

incluyendo la muerte subita.
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Recomendaciones

Cribado familiar: Se recomienda realizar un
cribado clinico y ecocardiografico a todos los
familiares de primer grado de un paciente con
MCNC-VI. Si se identifica una mutacién causal,
el cribado genético en cascada es la estrategia de
eleccion.

Actividad fisica: Se aconseja a los pacientes con
MCNC-VI, especialmente aquellos con
disfuncién ventricular o arritmias, evitar los
deportes de competicion y la actividad fisica de
alta intensidad para reducir el riesgo de
arritmias malignas.

Seguimiento regular: Es crucial un seguimiento
cardioldgico periddico (anual o semestral, segun

la gravedad) que incluya ECG, ecocardiogramay
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Holter para monitorizar la progresion de la
enfermedad y ajustar el tratamiento.

e Asesoramiento genético: Debe ofrecerse a todos
los pacientes y sus familias para explicar el
patron de herencia, el riesgo de recurrenciay las

opciones de diagndstico prenatal.
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Definicion

El mixoma auricular es el tumor cardiaco primario mas
frecuente en la poblacion adulta, representando
aproximadamente el 50% de todos los tumores benignos
del corazon. Se define como una neoplasia benigna de
origen mesenquimal, compuesta por células estrelladas
o poligonales inmersas en un estroma mixoide rico en
mucopolisacdridos. ~Aunque es histoldgicamente
benigno, su comportamiento clinico puede ser maligno

debido a su localizacidon intracavitaria, lo que puede
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generar obstruccion del flujo sanguineo, embolizacién

sistémica o pulmonar, y sintomas constitucionales.

Epidemiologia

La incidencia de los tumores cardiacos primarios es
extremadamente baja, estimada entre 0.0017% y 0.03%
en series de autopsias. De estos, los mixomas
representan la gran mayoria. No existen datos
epidemioldgicos especificos sobre la incidencia o

prevalencia del mixoma auricular en Ecuador.

Basado en datos de Norteamérica y Europa, el mixoma
auricular puede manifestarse a cualquier edad, pero
presenta un pico de incidencia entre la tercera y sexta
década de la vida. Se observa una mayor prevalencia en
el sexo femenino. Aproximadamente el 75-85% de los
mixomas se localizan en la auricula izquierda, un

15-20% en la auricula derecha, y con mucha menor
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frecuencia pueden encontrarse en los ventriculos o ser

multivalvulares.

Aunque la mayoria de los mixomas son esporadicos,
alrededor del 7% se asocian a sindromes genéticos,
principalmente el Complejo de Carney, un trastorno
autosomico dominante caracterizado por mixomas
multicéntricos (cardiacos y cutdneos),
hiperpigmentacion cutdnea (lentiginosis) y

sobreactividad endocrina.

Fisiopatologia

El origen celular exacto del mixoma aun es debatido,
pero la teoria mds aceptada postula que se originan a
partir de células mesenquimales multipotenciales
subendocardicas. Estas células proliferan de forma
anémala, formando una masa tumoral que suele estar

anclada al endocardio por un pediculo, con mayor
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frecuencia en el drea del foramen oval en la auricula

izquierda.

La presentacion clinica del mixoma esta directamente

relacionada con su fisiopatologia, la cual se explica por

una triada de efectos:

1.

Obstruccion Intracardiaca: Dependiendo de su
tamafo, movilidad y localizacién, el tumor
puede prolapsar a través de las valvulas
auriculoventriculares (mitral o tricuspide)
durante el ciclo cardiaco. Esto causa una
obstruccion mecdnica al llenado ventricular,
simulando una estenosis valvular
(principalmente  estenosis  mitral).  Esta
obstruccion puede ser intermitente o constante,
y en casos extremos, un tumor grande puede
ocluir completamente el orificio valvular,

provocando un sincope o incluso una muerte
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subita.

Fenomenos Embolicos: La superficie del
mixoma es a menudo friable y gelatinosa, lo que
facilita que fragmentos del tumor o trombos
formados en su superficie se desprendan hacia el

torrente sangul'neo.

o Embolizacion Sistémica: Si el mixoma se
encuentra en la auricula izquierda, los
émbolos viajan a la circulacidn sistémica,
siendo el sistema nervioso central el
destino mds comun (causando accidentes
cerebrovasculares isquémicos o ataques
isquémicos transitorios). También
pueden afectar arterias coronarias
(infarto de miocardio), renales,

mesentéricas o de las extremidades.
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o Embolizacion Pulmonar: Si el tumor
estd en la auricula derecha, los émbolos
viajan a la circulacién pulmonar,
provocando tromboembolismo pulmonar.

Sintomas Constitucionales: Se cree que los
mixomas pueden producir y liberar citocinas,
como la interleucina-6 (IL-6). Esta produccion
sistémica de mediadores inflamatorios es
responsable de wun cuadro de sintomas
inespecificos como fiebre, pérdida de peso,
malestar general, artralgias y fatiga. A nivel de
laboratorio, esto puede manifestarse como
anemia, elevaciéon de la velocidad de
sedimentacion globular (VSG) y de la proteina C

reactiva (PCR).
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Cuadro Clinico

La presentacion clinica del mixoma auricular es

notablemente variable y a menudo se la conoce como "el
: " . 7 . .

gran simulador"” en cardiologia, ya que puede imitar una

amplia gama de enfermedades cardiacas y sistémicas.

Los sintomas dependen del tamafo, la localizacion y la

movilidad del tumor. Muchos pacientes pueden

permanecer asintomaticos durante afos.

La triada clasica de presentacidn incluye:

e Sintomas de Obstrucciéon Cardiaca:

o Disnea de esfuerzo, ortopnea, disnea
paroxistica nocturna (similares a Ila
insuficiencia cardiaca).

o Sincope o presincope, especialmente con
los cambios de posicién (sincope

postural), debido a la obstruccion
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intermitente de la valvula mitral o
tricuspide.

Palpitaciones, a menudo por arritmias
auriculares como la fibrilacidn auricular.
En la auscultacidon, puede escucharse un
soplo diastélico similar al de la estenosis
mitral y, caracteristicamente, un "plop
tumoral”, un sonido de baja frecuencia
que se produce al inicio de la didstole
cuando el tumor impacta contra las

paredes ventriculares.

e Manifestaciones de Embolizacion:

o

Sistémica (mixoma izquierdo):
Accidente cerebrovascular (ACV) en un
paciente joven sin factores de riesgo

cardiovascular, isquemia aguda de una
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extremidad, infarto de miocardio,
oclusiones arteriales en otros drganos.
Pulmonar (mixoma derecho): Dolor

tordcico pleuritico, disnea subita, tos.

e Sintomas Constitucionales o Sistémicos:

Diagndstico

Fiebre de origen desconocido.
Pérdida de peso inexplicada.
Fatiga y malestar general.
Artralgias y mialgias.

Fendmeno de Raynaud.

El diagndstico del mixoma auricular se basa en la

sospecha clinica y se confirma de manera definitiva con

técnicas de imagen.

e Ecocardiograma Transtoracico (ETT): Es la

herramienta diagndstica de eleccidn, no invasiva
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y ampliamente disponible. Permite visualizar la
masa intracardiaca, definir su tamano, forma,
localizacion, punto de anclaje (pediculo) y
movilidad. Ademds, evalia el grado de
obstrucciéon valvular mediante Doppler y la
funcion ventricular. Tipicamente, se observa una
masa mdvil, heterogénea y pediculada, anclada
al septo interauricular.

Ecocardiograma Transesofagico (ETE): Ofrece
una resolucién de imagen superior a la del ETT.
Es fundamental para una mejor caracterizacion
del tumor, especialmente para definir con
precision el sitio de insercién del pediculo, la
afectacion de estructuras adyacentes y descartar
la presencia de tumores multiples, informacidn
crucial para la planificacion quirurgica.
Resonancia Magnética Cardiaca (RMC) vy

Tomografia Computarizada (TC): Estas técnicas

28



son tutiles en casos donde el ecocardiograma no
es concluyente. Proporcionan una excelente
caracterizacion tisular, ayudando a diferenciar el
mixoma de un trombo u otros tipos de tumores.
También son superiores para evaluar la posible
invasion de estructuras extracardiacas. La TC
coronaria puede ser util para evaluar las arterias
coronarias antes de la cirugfa en pacientes con
factores de riesgo.

Anadlisis de Laboratorio: Pueden mostrar
hallazgos inespecificos como anemia,
leucocitosis, trombocitopenia y elevacién de
marcadores inflamatorios (VSG, PCR,
globulinas).

Histopatologia: La confirmacion diagndstica
definitiva se obtiene mediante el estudio
histopatoldgico del tumor resecado

quirdrgicamente.
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Tratamiento

El tratamiento de eleccion para el mixoma auricular es
la reseccidn quirdrgica completa tan pronto como se
establezca el diagndstico, independientemente de la
presencia de sintomas. El objetivo es prevenir las
complicaciones potencialmente letales como la

embolizacién o la obstruccion hemodindmica aguda.

La cirugia se realiza a corazdn abierto, con circulacion
extracorpdrea. El abordaje quirdrgico estdandar implica
la escision del tumor junto con su pediculo y una
porcion del tejido endocardico circundante en su base
de implantacién, generalmente en el septo
interauricular. Esto es crucial para minimizar el riesgo
de recurrencia. El defecto septal creado se repara
habitualmente con un parche de pericardio autdlogo o

sintético. En raras ocasiones, si el tumor ha danado una
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vdlvula cardiaca, puede ser necesaria su reparacién o

reemplazo.

En los ultimos afios, han surgido técnicas de cirugia
minimamente invasiva y asistida por robot que ofrecen
resultados comparables a la cirugia convencional, con la
ventaja de una recuperacion mds rdapida y mejores

resultados cosméticos.

No existe un tratamiento médico efectivo para el

mixoma auricular.

Prondstico de los Pacientes

El prondstico postoperatorio para pacientes con
mixoma auricular es excelente. La mortalidad
operatoria es baja, generalmente inferior al 3% en
centros experimentados. Después de una reseccion
quirurgica completa y exitosa, la mayoria de los

pacientes se consideran curados y tienen una
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supervivencia a largo plazo comparable a la de la

poblacidén general.

La recurrencia del tumor es rara en casos de mixoma
esporadico, con una tasa estimada del 1-3%. Sin
embargo, el riesgo de recurrencia es significativamente
mayor (12-22%) en pacientes con mixomas familiares o
asociados al Complejo de Carney. Las recurrencias
pueden deberse a wuna escisién incompleta o al
crecimiento de un nuevo tumor en un sitio diferente

(tumores multicéntricos).

Recomendaciones

e Cirugia Urgente: Una vez diagnosticado, el
paciente debe ser referido para evaluacion
quirdrgica de manera urgente debido al alto

riesgo de embolizacion y muerte subita.
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Seguimiento Postoperatorio: Se recomienda un
seguimiento con ecocardiograma transtoracico a
todos los pacientes después de la cirugia para
asegurar la reseccién completa, evaluar la
funcidon cardiaca y valvular, y detectar posibles
recurrencias. Un esquema de seguimiento
podria ser a los 3-6 meses postoperatorio, luego
anualmente durante los primeros 5 afos y
posteriormente cada 3-5 afos.

Cribado Familiar: En pacientes jovenes, con
tumores de localizacién atipica (ventricular),
multicéntricos o con estigmas del Complejo de
Carney, se debe considerar la posibilidad de un
sindrome familiar y ofrecer asesoramiento
genético y cribado ecocardiogriafico a los

familiares de primer grado.
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