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RESUMEN

El ‘miocardio esponjoso’ o cardiopatia no compactada es una rara miocardiopatia
congénita de etiologia desconocida, que resulta de un fallo en la embriogénesis
en el proceso evolutivo de la trabeculacion miocardica normal. Los hallazgos
ecocardiograficos caracteristicos de esta enfermedad consisten en multiples
trabeculaciones miocardicas y profundos recesos intertrabeculares que se
comunican con la cavidad ventricular izquierda, derecha o ambas. Se presenta
un caso de esta miocardiopatia que afecta el ventriculo derecho, en feto de 31
semanas de gestacion, cuya madre era portadora asintomatica de dicha patologia.
Se presenta las imagenes ecograficas prenatales, incluyendo la evaluacién mediante
la técnica de deformacién miocardica (strain), haciendo énfasis en la importancia de
la historia clinica del paciente, las posibles etiologias y el diagnéstico diferencial con
otras entidades.

Palabras clave. Miocardiopatia no compactada, No compactacién aislada del
miocardio ventricular, Diagnostico prenatal, Ultrasonido.

ABSTRACT

"Spongy cardiomyopathy" or noncompaction heart disease is a rare congenital
cardiomyopathy of unknown etiology which results from a failure in embryogenesis
in the evolutionary process of normal myocardial trabeculation. The characteristic
echocardiographic findings of this disease consist of multiple myocardial
trabeculations and deep intertrabecular recesses that communicate with the
left or right ventricular cavity or both. We present a case of this cardiomyopathy
that affects the right ventricle, in a fetus of 31 weeks gestation, whose mother
was an asymptomatic carrier of said pathology. Prenatal ultrasound images are
presented, including evaluation using the strain (myocardial deformation) technique,
emphasizing the importance of the patient's medical history, possible etiologies and
differential diagnosis with other entities.

Key words: Cardiomyopathy, non-compacted, Isolated noncompaction of the
ventricular myocardium, Prenatal diagnosis, Ultrasound.

INTRODUCCION

El ‘miocardio esponjoso’ es una rara miocardiopatia congénita de etio-
logia desconocida que resulta de detencion en la embriogénesis endo-
miocardica normal. Los hallazgos ecocardiograficos caracteristicos de
esta enfermedad consisten en multiples trabeculaciones miocardicas y
profundos recesos intertrabeculares que se comunican con la cavidad
ventricular izquierda, derecha o ambas®. Esta miocardiopatia parece
dividir la cavidad ventricular, fraccionando su interior. Puede presen-
tarse en formas prenatales, neonatales, infantiles y adultas, en las que
el miocardio esponjoso y la disfuncion sistolica son la caracteristica co-
mun.

El diagnostico prenatal se ha informado esporadicamente. Su frecuen-
cia ha sido estimada en 0,12 por 100 000 o 1 en 850 000 nifios de 0 a 10
afios de edad®. Histologicamente, se caracteriza por fasciculos de mioci-
tos poco organizados en las zonas subepicardicas y miocardicas medias
de ambos ventriculos, y los miocitos muestran fibras delgadas, a me-
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nudo anguladas, con centro claro prominente®.
Estudios en embriones de raton, empleando la
microscopia episcopica, han permitido evaluar
el proceso de cambios en la trabeculacion endo-
cardica®, aunque dichos resultados no pueden
ser extrapolados al corazén humano.

Se presenta un caso de esta rara entidad que
afecta el ventriculo derecho, en paciente intrau-
terino con 31 semanas de gestacion, cuya madre
presentaba dicha patologia y cuyo diagndstico
orient6 la pesquisa hacia el feto. Se muestra las
imagenes ecograficas prenatales bidimensiona-
les y con Doppler color, incluyendo la evaluacién
mediante la técnica de deformacién miocardica
(Strain), haciendo énfasis en la importancia de la
historia clinica del paciente, el diagndstico dife-
rencial con otras entidades y su posible mecanis-
mo etiopatologico.

[PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 31 afios, gesta lll, para |, que refirio,
en gestacion previa, mortinato a las 32 semanas.
El padre de la paciente tuvo muerte subita a los
40 afios. La paciente era portadora de cardiopa-
tia no compactada con arritmias esporadicas,
asintomatica para el momento del examen. El
informe del especialista orientaba hacia la pes-
quisa diagnostica en el feto. El embarazo actual
era de 31 semanas, crecimiento fetal acorde a
la edad gestacional (AEG), con indice de liquido
amniotico (ILA) normal; anatomia fetal normal,
genitales femeninos, con discreto derrame peri-
cardico menor de 3 mm. No se realizé cribado a
las 11 a 14 semanas. El sindrome antifosfolipido
(SAFL) fue descartado con exdmenes de labo-
ratorio. Tuvo un parto a término, recién nacido
vivo Apgar 7y 10, peso 3 100 g.

Se confirmo el diagnostico de miocardiopatia no
compactada del ventriculo derecho (MCNCVD)
asintomatica. Actualmente estd en control. Se
muestra las imagenes conducentes al diagnds-
tico. El resto del estudio del corazén fetal, cone-
xiones, arcos, ritmo y flujometria fueron norma-
les. El equipo usado fue Esaote MyLab Twice con
transductor multifrecuencia 2,5-3,5 MHz PA240,
y el software XStrain™ Doppler 2D, con el equi-
po de ultrasonografia conectado a un generador
de sefial electrocardiografica, ajustable a la fre-
cuencia cardiaca fetal detectada por la onda de
flujo Doppler de la valvula mitral. Se obtuvo re-
gistros en video de tres ciclos cardiacos en plano
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de cuatro camaras, y se procesaron aquellos en
los que la curva de tension cero se correspon-
dia con la onda S del QRS del EKG. Los patrones
regionales de deformacién miocardica fueron
completamente diferentes, siendo evidentes
las curvas alteradas de deformacién (strain) del
caso presentado, con respecto al caso no afecta-
do observado (control). Figuras 1y 2.

DiscusioN

En la bibliografia consultada™® se resume las
posibles causas de esta entidad, entre las que
destacan proteinas con mutaciones genéticas,
probablemente responsables de la aparicién

FIGURA 1. SECUENCIA DE IMAGENES DE CORTE TETRACAMERAL DE CORAZON
FETAL, EN LAS QUE SE MUESTRA LA ASIMETRIA DE CAMARAS A EXPENSAS DEL
VENTRICULO DERECHO, EN EL QUE SE OBSERVAN NUMEROSAS TRABECULA-
CIONES Y EL FLUJO SANGUINEO (DOPPLER COLOR) EN LA CAMARA CARDIACA,
PENETRANDO A LOS RECESOS INTERTRABECULARES.

FiGURA 2. CURVAS DE DEFORMACION Y SU RESPECTIVA TASA DE DEFORMA-
CION (STRAIN Y STRAIN RATE) DE AMBOS VENTRICULOS DEL CASO CON LA
MIOCARDIOPATIA NO COMPACTADA (CIRCULOS ROJOS A Y B), CON EVIDENTES
DIFERENCIAS SI SE LAS COMPARA CON CASO CONTROL NORMAL (C v D,
CIRCULOS VERDES) DE LA MISMA EDAD GESTACIONAL (31 SEMANAS). Los
PATRONES REGIONALES DE DEFORMACION MIOCARDICA FUERON COMPLETA-
MENTE DIFERENTES EN EL VENTRICULO DERECHO DEL CASO CON RESPECTO AL
OBSERVADO EN CORAZON NO AFECTADO (CONTROL).
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de casos con no compactacién del ventriculo
izquierdo (NCVI), genes responsables de la inci-
dencia familiar, trastornos familiares ligados al
cromosoma X , genes mutados y correlaciones
con genotipo-fenotipo de diversos sindromes
tales como distrofia muscular de Becker, distro-
fia muscular de Emery-Dreifuss o sindrome de
Barth. Este Ultimo se caracteriza por neutrope-
nia, retraso del crecimiento, acidos organicos
urinarios elevados, niveles bajos de carnitina,
asociaciones con otras entidades, tales como
trastornos mitocondriales (ADNmt, mutaciones
de ADN). Ademas, el gen CSX ha sido implicado
en el desarrollo de algunos casos de cardiomio-
patia no compactada. El fondo genético sugiere
que la morfologia uniforme de la hipertrofia del
ventriculo izquierdo, no solo seria atribuible a
la no compactacién embrionaria, sino que tam-
bién podria ser el resultado de la induccion de
hipertrabeculacion, como una reaccién compen-
satoria de un miocardio deteriorado.

El diagnostico diferencial incluye, entre otros,
hipertrofia ventricular izquierda, enfermedad de
Pompe, miocardiopatia dilatada, miocardiopatia
hipertrofica apical, fibroelastosis endocardica,
trombo ventricular izquierdo y enfermedades
arritmogénicas.

Esta miocardiopatia fue descrita por primera
vez en 1984 por Engberding y Bender®. Ante-
riormente, este tipo de anomalia habia sido re-
conocido solo en casos de defectos cardiacos
congénitos con un tabique ventricular intacto y
atresia de las valvulas semilunares. Engberding
y Bender llamaron al trastorno ‘persistencia de
sinusoides miocardicos aislados'. Puede ocurrir
como una entidad aislada o asociada con otras
patologias del corazéon™, y a menudo puede
afectar ambos ventriculos.

El diagndstico se realiza mediante ecocardio-
grafia. Jenni y cols."® definieron criterios para el
diagndstico ecocardiografico de no compactacion
del ventriculo izquierdo (NCVI), y estos son: 1) las
anomalias cardiacas coexistentes causadas por
la exposicion a alta presion del ventriculo duran-
te el desarrollo intrauterino estan ausentes, y en
las que varias formas de obstruccién de la valvula
semilunar estan ausentes; 2) la pared ventricular
izquierda esta engrosada y consta de una estruc-
tura de 2 capas: una banda epicardica compacta-
da de tejido uniforme y una capa endocardica no
compactada, mucho mas gruesa, de trabeculacio-

nes prominentes y recesos intertrabeculares pro-
fundos, con una relacion durante la sistole maxima
entre las capas no compactadas a compactadas
mayor de 2; dichas caracteristicas se encuentran
de manera predominante en los segmentos api-
cal y ventricular medio del ventriculo izquierdo; y
3) el Doppler a color muestra flujo sanguineo que
pasa directo desde la cavidad ventricular hacia los
espacios entre las trabeculaciones prominentes,
y se visualiza durante todo el ciclo cardiaco. Una
proporcién de pared ventricular no compactada
(NC) sobre pared compactada (PC) mayor de 3y
afectacion de tres o mas segmentos en la cdmara
ventricular, son signos de mal pronéstico, asocia-
dos con un mayor deterioro clinico (clase funcional
[l /1V)y arritmias ventriculares.

El tema se ha prestado a controversias. Asi, An-
derson® opina que la evidencia es cada vez ma-
yor que la miocardiopatia no compactada del
ventriculo izquierdo, como se define actualmen-
te, no representa una falla de compactacién del
miocardio trabecular preexistente encontrado
durante el desarrollo embrionario para formar
el componente compacto de las paredes ventri-
culares. Ademas, este autor® afirma que no hay
evidencia de que seamos conscientes de favo-
recer la nocién de que la entidad es un retorno
a un fenotipo visto en animales de sangre fria,
afiadiendo que se sabe que, cuando se observa
en adultos, la presencia de trabeculaciones ven-
triculares excesivas no augura un mal pronos-
tico cuando la fraccién de eyeccion es normal.
La revision realizada por este autor sugiere que
la presencia de una pared ventricular izquierda
excesivamente trabeculada no es en si misma
una entidad clinica y, por lo tanto, sostiene que
el término ‘miocardiopatia no compactada’ es
engafioso, porque no hay falla de compactacion
ni un proceso cardiomiopatico en la mayoria de
los individuos que cumplen con criterios de diag-
néstico ampliamente utilizados.

Aporte interesante, pendiente de corroborar en
humanos, constituyen los hallazgos de la micros-
copia episcopica, que ha permitido estudiar en
detalle el proceso de maduracién trabecular®, el
cual es resumido por Suny col.® de la siguiente
manera: en la cuarta semana de desarrollo em-
brionario normal, el miocardio se compone de
una capa reticular esponjosa antes de la forma-
cion de la circulacion de la arteria coronaria. En-
trelas 5y 8 semanas, el miocardio ventricular se
vuelve gradualmente compacto. El proceso de
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compactacién comienza desde el epicardio has-
ta el endocardio, desde la base hasta el apice.
Como resultado, las trabéculas se absorbeny se
compactan constantemente, con la subsecuente
expansion progresiva de la cavidad ventricular.
A las 12 semanas de desarrollo embrionario, el
proceso de compactacion se ha completado. El
miocardio cerca del epicardio estda completa-
mente formado, mientras que el miocardio cer-
ca del endocardio no esta tan completamente
formado como el que esta cerca del epicardio.
En consecuencia, quedan algunos musculos
pectineos y trabéculas. La parte lisa del tabi-
que interventricular se denomina asi debido a
la absorcion de trabéculas mas completas del
segmento superior del tabique interventricular,
mientras que el segmento inferior del tabique,
debido a la absorcién incompleta, se denomina
porcion trabecularizada del segmento inferior
del tabique ventricular.

En las revisiones*67' se reline importante in-
formacion, entre las que destaca que la no com-
pactacion ventricular izquierda se diagnostica
en 0,05% a 0,26% de pacientes adultos referidos
para examenes ecocardiograficos, con predomi-
nio masculino. Sin embargo, algunos estudios
informan una prevalencia de 0,01% a 1,3% en la
poblacion general. En los pacientes afectados
por no compactacion de ventriculo izquierdo
(NCVI), esta entidad es la causa de insuficien-
cia cardiaca en 3 a 4/ 100 afectados. La tasa de
afectacion familiar parece variar entre 18 y 33%.
La no compactacion ventricular izquierda (NCVI)
es una miocardiopatia hereditaria unica, carac
terizada por un mayor riesgo de eventos cardio-
vasculares adversos, como insuficiencia cardia-
ca, arritmia o muerte subita cardiaca.

Si bien la mayoria de los casos publicados co-
rresponden con no compactacion del ventriculo
izquierdo (NCVI), Tian y col.® examinaron nueve
casos de esta patologia en fetos, mediante ecocar-
diografia prenatal, y encontraron que el miocardio
trabeculado y la relacién de no compactacion /
compactacion (relacién N / C) 22,0 fue la caracte-
ristica ecocardiografica que permitio el diagnos-
tico. En los nueve fetos con diagndstico prenatal,
seis fueron diagnosticados con no compactacion
ventricular izquierda (NCVI), dos con no compac-
tacion de ambos ventriculos (NC biventricular) y
uno con no compactacién ventricular derecha. Se
realizaron biopsias musculares en tres de los fetos
abortadosy se observaron mitocondrias, sarcome-
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rosy fibras miocardicas anormales. Estos autores®
concluyen que, la no compactacién se puede iden-
tificar en el feto, y que la de mayor frecuencia in-
volucra el ventriculo izquierdo, pero puede afectar
también al ventriculo derecho, o inclusive a ambos
ventriculos. La ultraestructura miocardica de la no
compactacion ventricular fetal tiene ciertas carac-
teristicas Unicas con respecto a la maduracién de
las mitocondrias, sarcomeros y fibras miocardicas.

Karatza y col.® afirman que los pacientes, de-
pendiendo de la extension de la lesion, pueden
ser asintomaticos o presentar sintomas de in-
suficiencia cardiaca, embolizacién sistémica o
diversas formas de arritmias. Algunos pacientes
muestran un aspecto facial dismdrfico caracte-
ristico representado por una frente prominente,
orejas bajas, paladar arqueado alto y microgna-
tia. A estos autores, el pliegue nucal aumentado
les indujo a sospechar una anomalia cromoso-
mica; pero, la amniocentesis revelo, en los dos
casos estudiados, un cariotipo femenino nor-
mal. El sexo femenino también excluyd la posibi-
lidad del sindrome de Barth.

Para Engberding y col.!¥, el diagnostico se basa
en los siguientes criterios ecocardiograficos: la
presencia de al menos 4 trabeculaciones promi-
nentes y recesos intertrabeculares profundos,
flujo sanguineo desde la cavidad ventricular
hacia los recesos intertrabeculares y una es-
tructura bilaminar tipica de la porcién afectada
del miocardio ventricular izquierdo. También, se
puede diagnosticar con imagenes de resonancia
magnética del corazon.

Las manifestaciones clinicas del cuadro y su
gravedad son variables e incluyen insuficiencia
cardiaca, eventos tromboembdlicos y arritmias.
El tratamiento se basa en los sintomas. Los pa-
cientes portadores sintomaticos tienen un mal
prondstico. Estos autorest™ atribuyen a Chin'y
col." |a sugerencia que se renombrara la enti-
dad como ‘no compactacion aislada del miocar-
dio ventricular izquierdo’, sobre la base de una
mejor comprension de la fisiologia del desarro-
llo, haciendo hincapié en que esta designacion
implica una alteracién del proceso de compacta-
cion que ocurre normalmente, como parte de la
morfogénesis embrionaria del miocardio.

Se han publicado sobre manifestaciones clinicas
en el fetoy el recién nacido, tales como, aumen-
to de la translucencia nucal®, ascitis e insuficien-
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cia cardiaca congestiva®, arritmias, hidrope-
sia, muerte subita, dismorfismo facial (cupula
frontal, orejas bajas, estrabismo y micrognatia)
(101213 Otro dato clinico importante es la coexis-
tencia de algun tipo de trastorno neuromuscular
y asociacion con el sindrome de Barth(.

Segun lo comunicado por Xiao-Jin May col.®), la
ecocardiografia se puede utilizar en el diagnosti-
co cualitativo y cuantitativo de la miocardiopatia
no compactada y en la evaluacion de la funcién
cardiaca. El vértice y el segmento medio de la pa-
red lateral ventricular izquierda a menudo estan
involucrados, acompafiados de una disminucion
en la fraccion de eyeccidn ventricular izquierda.
La insuficiencia cardiaca fue encontrada en el
83% (44/53) de los nifios con esta patologia, y la
fraccién de eyeccién ventricular izquierda para
estos nifios fue 43 £+ 9%.

Ademas de la técnica del strain, la tasa de defor-
macion (strain rate) ha sido empleada en adul-
tos para evaluar la deformacion miocardica en
los diferentes segmentos de la cavidad afecta-
da®”), hallandose reduccién de indices de de-
formacion especialmente en cortes medio ven-
triculares y apicales afectados. El deterioro de
todos los parametros de deformacion y la tasa
de torsion (strain rate) se correlaciona bien con la
extension del miocardio no compactado. La re-
sonancia magnética nuclear (RMN) ha mostrado
utilidad en el diagnostico!®.

En el caso reportado, los patrones regionales de
deformacion miocardica fueron completamente
diferentes, siendo evidentes las curvas alteradas
de strain del caso con respecto al observado en
el corazén no afectado, especialmente las del
ventriculo derecho.

CONCLUSIONES

La miocardiopatia no compactada es una rara
entidad que puede conducir a serio compro-
miso de la salud del individuo afectado, y pue-
de ser sospechada en la etapa prenatal ante la
presencia de cardiomegalia marcada o de ven-
triculo izquierdo, derecho o ambos, dilatados e
hipertroficos, la presencia de numerosas trabe-
culaciones y recesos intertrabeculares profun-
dos dentro del miocardio ventricular cardiaco.
Estos muestran el flujo sanguineo directo desde
la cavidad ventricular hacia los espacios inter-

trabeculares profundos, que se evidencian con
el Doppler a color. En el presente caso, se tratd
de un caso antenatal de no compactacion del
ventriculo derecho, cuya madre era portadora
de dicha patologia, y que sirvié para el estudio
exhaustivo del corazon de su bebé por medio de
la ecocardiografia 2D, Doppler color y las curvas
de deformacién miocéardica (strain), esta Ultima
que, de acuerdo a la bibliografia consultada, no
ha sido aplicada en etapa neonatal en el diag-
néstico de dicha entidad.

Consideramos que el diagnostico prenatal, la
evaluacién del rendimiento cardiaco del corazén
fetal, la evaluacion especializada al momento
del nacimiento, permitiran el manejo adecuado
de cada caso, asi como establecer un prondsti-
co adecuado para cada paciente. Esto es crucial
para implementar el tratamiento mas apropia-
do, y debe basarse en los resultados de una va-
riedad de pruebas clinicas.
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