
C
A

SO
 C

LÍ
N

IC
O

Pág. 95

 

MIOCARDIOPATÍA NO COMPACTADA ASOCIADA A 
DEFECTOS CARDIACOS CONGÉNITOS. REPORTE DE CASO

HNERM-ESSALUD

Ismael Catalán1,a, Marlene Carril2,b, Haylin Looc, María Loo3,d

RESUMEN
El presente caso corresponde a un paciente de un mes de vida, sexo masculino con diagnóstico de miocardiopatía 
no compactada asociada a defectos cardiacos congénitos. La miocardiopatía no compactada recién es incluida 
por la American Heart Association (AHA) como entidad propia a partir de la segunda mitad de la década pasada. 
El diagnóstico principalmente es ecocardiográfico. La sintomatología en menores de un año puede empezar 
con falla cardiaca. La evolución es variable con tendencia a la mejoría en algunos casos para finalmente en 
décadas posteriores se hace más pronunciada la falla cardiaca, eventos tromboembólicos, arritmias malignas 
y muerte súbita. El manejo esta en medicamentos para falla cardiaca, evitar arritmias malignas y eventos 
tromboembólicos. 
Palabras clave: Miocardiopatía no compactada; Defectos cardiacos congénitos; Falla cardiaca; Ecocardiografía. 
(fuente: DeCS BIREME)

ABSTRACT
The present case corresponds to a 1-month-old male patient with a diagnosis of non-compacted cardiomyopathy 
associated with congenital heart defects. Noncompacted cardiomyopathy is newly included by the AHA 
as its own since the second half of the last decade. The diagnosis is mainly echocardiographic. Symptoms in 
children under one year may start with heart failure. The evolution is variable and tends to improve in some 
cases. Finally, in later decades, heart failure, thromboembolic events, malignant arrhythmias and sudden death 
become more pronounced. The management is in medicines for heart failure, to avoid malignant arrhythmias 
and thromboembolic events.
Key words: Non-compacted cardiomyopathy; Congenital heart defects; Cardiac failure; Echocardiography. 
(source: MeSH NLM)
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INTRODUCCIÓN
La miocardiopatía no compactada (MCNC),  
representa una detención en el proceso de 
compactación miocárdica, caracterizándose por la 
presencia de múltiples trabeculaciones y de recesos 
profundos entre trabeculaciones, además de una 
capa compactada delgada1.

Dicho proceso de compactación ocurre normalmente 
entre la quinta y octava semana semana de vida 
fetal y se caracteriza por la compactación gradual 
del miocardio, transformación de grandes espacios 
intertrabeculares en capilares y evolución de la 

circulación coronaria. Dicho proceso típicamente 
progresa de epicardio a endocardio y de base a ápex2.

La verdadera incidencia de miocardiopatía no 
compactada es desconocida como resultado de los 
criterios diagnósticos y nomenclatura inconsistente3.
La prevalencia de miocardiopatía no compactada es 
0,01% en adultos y 0,14% en niños4.

La miocardiopatía no compactada se ha identificado 
como la más frecuente luego de la miocardiopatía 
dilatada e hipertrófica, representando entre 5-9% de 
las cardiomiopatías en niños5.
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Figura 1. Radiografía tórax: ICT: 0,62, flujo pulmonar 
aumentado.

Figura 2. EKG: Ritmo sinusal, FC: 150, PR: 120 
ms, QRS: 60 ms, QTc: 440 ms, < QRS 0. signos de 
crecimiento ventricular izquierdo. 

se puede presentar de forma aislada, asociada a 
cardiopatía congénita, con componente genético y 
hereditario entre 18 – 50%5.

La ecocardiografía se considera de referencia para el 
diagnóstico. Chin et al. en los años 90 dio las pautas 
iniciales6 de una patología poco entendida e incluida 
en la clasificación de miocardiopatías por la AHA a 
partir de la segunda mitad de la década pasada7.

El conocimiento de esta patología es importante para 
planificar el manejo, pronóstico y valorar el estudio 
familiar, además de valorar patología extracardiaca.

REPORTE DE CASO 
Lactante menor previamente sano que un día 
antes del ingreso de manera brusca presenta pobre 
lactancia, irritabilidad y dificultad respiratoria, ingresa 
por emergencia de un Hospital  cercano, encontrando 
frecuencia cardiaca de 280, recibe amiodarona y 
remite el cuadro. El paciente es trasladado al Hospital 
Nacional Edgardo Rebagliati Martins (HNERM) para 
estudio. donde presenta 2 episodios de taquicardia 
supraventricular (TSV), remitiendo con adenosina, 
quedando hospitalizado en Unidad de Cuidados 
Especiales hasta su estabilización hemodinámica. 
Antecedentes personales: Peso al nacer 3308 g, edad 
gestacional 38 semanas, lactancia mixta, ganancia 
ponderal de 29,7 g/d. Antecedentes familiares: 
Hermanos no antecedentes de cardiopatía. Padre de 
38 años sano, madre de 43 años sana. Examen físico: 
Peso: 4,2 kg, FC: 146, FR: 58, T: 36.6 ºC, PA: 85/65 mmHg, 
STO2: 98% (FIO2 21%). No dismorfismo, despierto, 
ventilando espontáneamente, llenado capilar menor 
de 3 segundos. Ap resp: No rales. Ap cv: Precordio 
normodinámico, RCRR, SS II/VI BEI, pulsos periféricos 
palpables, de buena intensidad. Abdomen: Hígado 2,5 
cm debajo del reborde costal derecho. Neurológico: 
Fontanela normotensa, tono y reflejos adecuados.

Pruebas complementarias

Ecocardiografía: DDVD: 16, DDSIV: 3, DDVI: 28, DSVI: 
19 mm (+3DE), DPPVI: 3, R Ao: 11 mm, AI: 13 mm (0,05 
DE), FE: 42% ( Simpson), gradiente de regurgitación 
tricuspídea 31mmHg (figura 5), gradiente V Ao 0,9 
m/s (3 mmHg), gradiente VP 1,3 m/s (8mmHg), 
presión sistólica de arteria pulmonar 36 mmHg anillo 
mitral: 19,3 mm (+2DE), anillo tricuspídeo: 20,7 mm 
(+2DE). Situs solitus, Levocardia, 4 venas drenan en 
AI, suprahepáticas colapsan bien, VCI y VCS drenan AI. 
Concordancia AV, regurgitación tricuspídea y mitral leve. 
Concordancia VA, válvulas sigmoideas competentes.
Ventrículo izquierdo dilatado, con SIV desplazado a la 
derecha, más de 3 trabeculaciones a nivel de la punta 
del VI y pared ínferolateral y anterolateral (figuras 6,7,8), 
con recesos entre las trabeculaciones y entrada de flujo 
sanguíneo, miocardio no compactado/compactado de 
5.5 (figura 9,10). Coronarias normales. Comunicación 
interventricular de 2 mm shunt de izquierda a derecha 
(figura 3), comunicación interauricular de 2 mm shunt 
izquierda a derecha (figura 4), PCA de 1,5 mm.

Laboratorio: Glucosa: 97 mg/dl, urea: 15 mg/dl, 
creatinina: 0,26 mg/dl, Hb: 12 mg/dl, plaquetas: 346 000, 
TP: 15, TTP: 49, troponina I: 0,373, CreatininKinasa 192 
U/l, CK -MB: 5,47 ng/ml, VSG: 19 mm/h fibrinógeno: 238 
mg/dl calcio: 10 mg/dl, fósforo: 5,4 mg/dl, magnesio:2 
mEq/l, sodio: 138 mEq/l, K: 5 mEq/l, cloro: 109 mEq/l.
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Figura 3. CIV PM shunt I - D.

Figura 4. CIA OS.

Figura 5. Gradiente tricuspídeo. 

Figura 6. Más de 3 trabeculaciones apicales y pared 
inferolateral.

Figura 7. Ventrículo izquierdo dilatado, con más de 
3 trabeculaciones apicales y anterolaterales.

Figura 8. Eje corto ventricular con más de 3 
trabeculaciones anterolaterales.
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Figura 9. Relación no compactada/compactada 5,5.

Figura 9. Relación no compactada/compactada 5,5.

Diagnóstico definitivo

Miocardiopatía no compactada juvenil, asociada a 
defectos cardiacos congénitos.

Diagnóstico diferencial

• Miocarditis.
• Miocardiopatía dilatada.
• Miocardiopatía secundaria a arritmia cardiaca. 

Manejo

Se inició manejo de falla cardiaca con diuréticos, 
inhibidor ECA, betabloqueador y agente antiagregante 
plaquetario. 

DISCUSIÓN
La miocardiopatía no compactada viene siendo 
reconocida como entidad separada de las otras 
miocardiopatías7. A la fecha se cree que es debido a 
una detención en la embriogénesis normal del corazón, 

con detención del proceso de compactación8. Conocer 
la etiología de la enfermedad se encuentra limitada 
por la heterogeneidad genética, con un limitado 
entendimiento de la regulación de la trabeculación 
miocárdica y compactación8.

A la fecha no solo se considera que sería causada por 
alteración genética, se ha encontrado transmisión 
familiar en 18 -50% de pacientes adultos, con variabilidad 
fenotípica a lo largo del tiempo, pudiendo cambiar a 
cardiomiopatía dilatada o hipertrófica9. También se 
ha encontrado el desarrollo de hipertrabeculación 
en pacientes jóvenes deportistas10 y en mujeres 
gestantes11 con reversión posterior, considerando que 
esta enfermedad  podría ser también adquirida. 

Estudios genéticos han demostrado que la deficiencia 
de la proteína citoplasmática FKBP 12 asociada a 
los receptores BMP/ activina/ TGFB1 conducen a 
una deficiente regulación de la trabeculación y 
compactación del miocardio ventricular8 y conlleva 
entonces a una hipertrabeculación. A la fecha los genes 
involucrados en la no compactación son FbKp1a, G4.5/ 
proteína TAZ, delección cromosoma 14-3-3, proteína 
ZASP, proteína TNNT2, proteína MYH7, proteína TPM1, 
proteína MYBPC3, proteína ACTC1, entre otros12.

El caso presentado cumple los criterios 
ecocardiográficos propuestos por Jenni et al1, Chin el al2 
y Stöllberger et all3 y más recientemente lo propuesto 
por Lai et all3: Apariencia de dos capas de miocardio 
con capa compacta delgada y capa no compacta 
gruesa, incremento del número de trabeculaciones 
pared lateral y ápex VI, trabeculaciones que se mueven 
sincrónicamente con el miocardio, perfusión de los 
recesos intertrabeculares y función ventricular anormal.

La edad de presentación es variable, pero con mayor 
cantidad de diagnósticos en menores de un año y 
predominantemente de sexo masculino14 como en el 
caso presentado.

La presentación clínica va desde asintomático15, falla 
cardiaca, arritmias16, eventos tromboembólicos y 
muerte súbita. Nuestro paciente se presentó con falla 
cardiaca más taquicardia supraventricular. 

La radiografía de tórax muestra cardiomegalia e 
hiperflujo pulmonar, no específica de esta patología. El 
estudio EKG muestra signos de crecimiento ventricular 
izquierdo, prolongación del segmento QT, datos que 
también son reportados en la literatura16. La herramienta 
diagnóstica clave es la ecocardiografía, sin embargo, 
se debe considerar que ningún parámetro es Gold 
Estándar ya que sólo valoran parámetros morfológicos. 
Se consideran las mejores vistas paraesternal eje corto 
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y apical 4 cámaras, pero no se debe dejar de lado las 
otras vistas. El segmento más comprometido es el ápex 
ventricular, los otros segmentos varían de acuerdo 
al estudio17; sin embargo, hay que considerar que 
mientras más segmentos estén comprometidos existe 
un peor pronóstico18,19.

La valoración funcional del miocardio no compactado 
en pacientes asintomáticos se podría hacer valorando el 
strain longitudinal por la técnica de speckle tracking20,21 
y así determinar precozmente disfunción ventricular y 
tratamiento precoz.

El manejo del paciente con miocardiopatía no 
compactada asilada o asociada a defectos cardiacos 
congénitos, como en nuestro paciente, se encamina 
a manejar la falla cardiaca extrapolado de la 
miocardiopatía dilatada ya que no existen estudios 
prospectivos al respecto12, evitar eventos embólicos 
sistémicos22 y prevención de arritmias malignas. En el 
paciente reportado se inició manejo de falla cardiaca y 
uso de antiagregantes plaquetarios.

El pronóstico de estos pacientes es variable, y se 
ha reportado que dilatación ventricular, función 
ventricular disminuida, edad menor de un año, 
dismorfismos, entre otros constituyen pacientes con 
peor pronóstico23; aunque en otro estudio menciona 
como factores de peor pronóstico tener fracción 
de eyección menor de 50 e hipoplasia de la pared 
posterior del ventrículo izquierdo24. Según las curvas de 
seguimiento los pacientes pediátricos que inician con 
falla cardiaca tienden a mejorar en el tiempo, pero al 
final se manifiesta un deterioro de la función cardiaca 
progresiva al igual que el adulto, requiriendo incluso 
trasplante cardiaco25. 

La miocardiopatía no compactada es 
predomiantemente genética con presentación clínica 

variable, en algunos casos como el paciente asociado 
a defectos cardiacos congénitos, por lo que requiere 
consejo genético, diagnóstico genético y screening 
cardiológico familiar26.

CONCLUSIÓN
La MCNC va en aumento en los últimos años, puede 
ser aislada o asociada a defectos cardíacos congénitos, 
el diagnóstico es principalmente por criterios 
ecocardiográficos; en el niño pequeño, se manifiesta 
con falla cardíaca. La expresión fenotípica puede 
cambiar a miocardiopatía dilatada o hipertrófica como 
variabilidad fenotípica de los genes involucrados.

La carga genética familiar es generalmente autosómica 
dominante y predomina en el sexo masculino. El 
manejo es extrapolado de la miocardiopatia dilatada 
y es manejo de falla cardíaca, prevención de arritmias 
malignas y de eventos embólicos sistémicos.

Mientras que a menor edad es el diagnóstico, menor 
función ventricular y menor pared compacta del 
ventrículoizquierdo peor pronóstico, requiriendo en 
algunos pacientes trasplante cardíaco.
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