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Síncope de esfuerzo como forma de
presentación de miocardiopatía
hipertrófica

Effort syncope as a form of presentation of
hypertrophic myocardial disease

Sr. Editor:

La miocardiopatía hipertrófica (MCH) es un trastorno gené-
tico del músculo cardíaco debido en un 60% de los casos a
mutaciones de las proteínas sarcoméricas1,2, que dan como
resultado la desorganización de los miocitos con fibrosis e
hipertrofia miocárdica primaria.

La edad de presentación suele retrasarse hasta los 12
años. Cuando la aparece en menores de 4 años es importante
descartar otras causas asociadas: glucogenosis, enfermeda-
des mitocondriales, enfermedad de Fabry o el síndrome de
Noonan2—4.

Clínicamente, la mayoría de los pacientes con MCH están
asintomáticos o presentan síntomas menores, por lo que el
diagnóstico se realiza fundamentalmente gracias al cribado
familiar y al realizarse pruebas previa realización de acti-
vidad deportiva2,3. Entre los síntomas típicos se incluyen:
disnea, dolor torácico, síncope y palpitaciones2.

La muerte súbita (MS) es el riesgo más importante de los
pacientes con MCH3. En ocasiones, es la forma de presen-
tación inicial de la enfermedad, lo que es particularmente
común en adolescentes y adultos jóvenes afectados que rea-
lizan deportes de competición2,3,5,6. El ejercicio enérgico y
los deportes de competición deben evitarse en los pacientes
con MCH debido al aumento del riesgo de MS1,6—8.

Paciente mujer de 9 años y 50,2 kg de peso (percen-
til > 97), en clase funcional I, que consulta en dos ocasiones
en el servicio de urgencias pediátricas de nuestro centro
por cuadros sincopales mientras realizaba ejercicio físico
(carrera). En ambos episodios refiere sensación de mareo
y de falta de aire sin palpitaciones ni opresión precordial.

Entre sus antecedentes familiares su madre había sido
estudiada en cardiología por episodios de dolor torácico atí-
pico sin evidencia de cardiopatía isquémica.

A su llegada a urgencias en ambas ocasiones se encuen-
tra hemodinámicamente estable. En la exploración física del
segundo episodio se escucha un soplo sistólico eyectivo II/VI
en borde esternal izquierdo. El ECG presenta anomalías con
ondas Q profundas en DIII y alteración de la repolarización en
cara lateral de ventrículo izquierdo. Se realiza estudio eco-
cardiográfico que muestra como hallazgos hipertrofia septal
(septo: 17 mm) sin obstrucción al tracto de salida ventri-
cular izquierdo (OTSVI) ni movimiento anterior de la mitral
(fig. 1).

Con el diagnóstico de MCH ingresa realizándose estudios
analíticos con enzimas miocárdicas, Holter-ECG y estudio
de la enfermedad de Fabry, que fueron normales. Se rea-
liza ergometría en tapiz rodante según protocolo de Bruce,
con buena respuesta cronotropa y presora sin arritmias. Se
solicita resonancia magnética cardíaca (cardio-RM) (fig. 2).
Finalmente, se deriva a la paciente a una unidad especiali-
zada en MCH.

Tras el diagnóstico se estudia a los familiares de primer
grado de nuestra paciente confirmándose que la madre asi-
mismo presentaba la enfermedad, aunque en menor grado
de afectación.

Nuestro caso constituye una forma severa de inicio tem-
prano de la enfermedad. La presencia de síncopes de
esfuerzo repetidos, así como las alteraciones en el ECG, nos
llevaron a la realización de estudio ecocardiográfico.

El ECG es patológico en un 75-95% de los pacientes
con miocardiopatía hipertrófica3,6 mostrando múltiples alte-
raciones: ondas R altas en precordiales izquierdas con
ondas S profundas en derechas, ondas Q profundas en
derivaciones de cara inferior y ondas T negativas en cara
lateral1,3,7.

La ecocardiografía continúa siendo la modalidad diag-
nóstica inicial para identificar a los pacientes con esta
afección3. Además de medir el grosor del septo es impor-
tante evaluar la función diastólica (Doppler tisular), la
dimensión de las cámaras cardíacas y la presencia de
OTSVI1,2.

Los pacientes con esta enfermedad deben someterse a
un registro Holter-ECG y a una prueba de esfuerzo1 con el
objetivo de investigar arritmias, hipotensión inducida por el
ejercicio o datos de isquemia.
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• Ondas Q profundas en cara inferior

• Alteración en la repolarización en cara

lateral de ventrículo izquierdo  
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Figura 1 Imagen de ECG. Imágenes de ecocardiografía-Doppler en planos paraesternal eje largo y corto en los que se aprecia el
marcado engrosamiento septal.

El empleo de cardio-RM se está volviendo cada vez más
común en la evaluación del paciente pediátrico con MCH. La
existencia de realce tardío pone de manifiesto la existencia
de daño miocárdico1.

El objetivo de nuestro caso es incidir en la importancia
de una buena evaluación cardiológica en los síncopes de

esfuerzo. Cuando la MCH se presenta de este modo cons-
tituye un factor de riesgo de MS, especialmente en jóvenes,
y hace plantearse la necesidad de realización de profilaxis
primaria (implantación de cardiodesfibrilador)9.

La penetrancia dentro de una misma familia y la hete-
rogeneidad de esta enfermedad, tanto en el modo de

Figura 2 Cardio-RM. Izquierda (eje corto de ventrículos a nivel de músculos papilares): engrosamiento de septo interventricular
(22 mm) y de la pared posterior de ventrículo izquierdo (23 mm). Derecha (corte apical cuatro cámaras): aurículas y ventrículos de
tamaño y contractilidad normal con septo interventricular engrosado: 22 mm.
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presentación (en nuestro caso la madre de la paciente
aún no había sido diagnosticada) como en el pronóstico,
hacen que su manejo requiera a menudo una valoración
por parte de centros especializados. Las relaciones entre
el genotipo-fenotipo son complejas. Estudios de familias
con MCH han demostrado la presencia de variabilidad clí-
nica entre individuos con la misma mutación detectándose
síntomas leves en un familiar y un inicio precoz de la enfer-
medad en otro, lo que complica el consejo genético en esta
enfermedad10.
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Perforación gástrica en paciente con
neuropatía motora

Gastric perforation in a patient with motor
neuropathy
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La perforación gástrica es muy rara en la edad pediátrica,
especialmente fuera del período neonatal1—3, y constituye
un cuadro grave que precisa intervención quirúrgica urgente
debido a su elevada mortalidad. Presentamos el caso de una
niña de 6 años afectada de una enfermedad neuromuscular,
una atrofia muscular espinal congénita distal que desarro-
lló un compromiso respiratorio grave a causa de una rotura
gástrica en el contexto de un cuadro de vómitos.

Niña de 6 años que comienza en las horas previas a su
ingreso con dolor abdominal, vómitos y anorexia. Tras una
mejoría parcial y coincidiendo con la ingesta de alimento,
sufre un empeoramiento del estado general, distensión
abdominal aguda y un vómito alimentario, por lo que es lle-
vada al servicio de urgencias. Previamente había recibido
tratamiento con ibuprofeno durante 4 días a dosis adecua-
das, junto con salbutamol y budesonida inhalados por cuadro
de bronquitis aguda. En los antecedentes personales de
la paciente destacan: artrogriposis congénita de miembros
inferiores, hipotonía paralítica y debilidad muscular genera-
lizada. Los estudios neurofisiológicos periféricos y la biopsia
muscular fueron compatibles con una atrofia muscular espi-

nal distal y recientemente se ha encontrado la mutación
responsable en el gen TRPV4 (c.805C>T) localizado en el
cromosoma 12 (12q21-q24)4, transmitida de forma autosó-
mica dominante. Junto a ello la paciente presenta escoliosis
dorsal, retraso madurativo leve-moderado y cuadros respira-
torios de repetición de gravedad variable que condicionaron
la realización de traqueostomía a los 18 meses de vida.
Ambos progenitores tenían historia previa de úlcera péptica
y la madre presenta una forma de atrofia muscular espinal
con afectación predominantemente escápulo-peroneal con
la misma mutación genética que la niña.

A su llegada al hospital presenta pérdida de conscien-
cia, objetivándose parada respiratoria. Se inician maniobras
de reanimación, incluida intubación endotraqueal. Se tras-
lada a la unidad de cuidados intensivos pediátricos tras la
estabilización inicial. A la exploración física presenta pre-
sión arterial de 70/30 mmHg, frecuencia cardiaca 180 lpm,
bajo los efectos de relajación muscular, pupilas pequeñas
isocóricas y normorreactivas e hiperemia conjuntival bila-
teral. Mucosa oral seca y ojos hundidos. Se observa ligera
cianosis central, frialdad distal y pulsos periféricos no palpa-
bles. En la auscultación cardiopulmonar los tonos cardiacos
son normales y destaca una marcada hipoventilación en el
hemitórax izquierdo. El abdomen se encuentra muy dis-
tendido y no depresible a la palpación. Deformidades de
miembros inferiores con rigidez articular.

El hemograma muestra leucocitosis 35.500/�l con neu-
trofilia (86,3%), serie roja y plaquetas normales. Iones en
rango normal y PCR 21,2 mg/l. Estudio de coagulación: TP
54,4% TTPa ratio 1,3. Se realiza una radiografía de abdomen
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