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Las Miocardiopatias Importan

Introduccion

Las miocardiopatias son un grupo heterogéneo de enfermedades que afectan la estructura y fun-
cion del musculo cardiaco, en su mayoria de origen genético y hereditario. Estas alteraciones no
pueden ser atribuidas a enfermedad coronaria o condiciones que provocan una sobrecarga hemo-
dinamica anormal (Arbelo et al., 2023). De acuerdo con la guia de practica clinica de la Sociedad
Europea de Cardiologia (ESC, por sus siglas en inglés) de 2023, se reconocen cinco subtipos prin-
cipales de miocardiopatias, clasificados por sus caracteristicas morfolégicas y funcionales(Arbelo
et al., 2023).

1. Miocardiopatia hipertrofica (MCH): se caracteriza por un engrosamiento del ventriculo
izquierdo (VI) que no puede atribuirse a condiciones de carga anormales (Arbelo et al., 2023;
Fernandez et al., 2017, Ommen et al., 2024). En algunos casos, también puede comprometer
el ventriculo derecho (VD). La primera descripcion moderna de esta enfermedad fue realizada
en 1958 (Teare, 1958). Cerca de dos tercios de los pacientes presentan una MCH obstructiva
(MCHO), ya sea en reposo o inducida por maniobras como la de Valsalva o el ejercicio (Arbelo
etal.,, 2023; Fernandez et al., 2017; Ommen et al., 2024). La obstruccién mas comun se localiza
en el tracto de salida del VI (TSVI), aunque algunos pacientes pueden presentar obstruccion a
nivel medioventricular (Arbelo et al., 2023; Fernandez et al., 2017; Ommen et al., 2024).

2. Miocardiopatia dilatada (MCD): se define por la dilatacion del VI y la disfuncion sistélica,
que no puede ser explicada Unicamente por sobrecarga hemodinamica o enfermedad corona-
ria. La dilatacion y disfuncién del VD también pueden estar presentes, pero no son indispensa-
bles para el diagnoéstico (Arbelo et al., 2023).

3. Miocardiopatia no dilatada del VI (MNDVI): este fenotipo, recientemente incorporado en
las Guias Europeas de Miocardiopatias (2023), se caracteriza por cicatrices no isquémicas
o infiltracion grasa en el VI, independientemente de la existencia de alteraciones globales o
regionales en el movimiento de la pared o de la presencia de hipocinesia global sin dilatacion
(Arbelo et al., 2023).

4. Miocardiopatia arritmogénica del VD (MAVD): se distingue por la dilatacién y/o disfun-
cion del VD, acompanadas de alteraciones segmentarias de la contractilidad y dilataciones
aneurismaticas, alteraciones en el electrocardiograma (ECG) y cambios histologicos especifi-
cos. La MAVD con frecuencia puede comprometer también al V1. Un rasgo caracteristico es la
sustitucion del tejido muscular por grasa vy tejido fibroso, lo que aumenta el riesgo de arritmias
ventriculares (Marcus et al., 2010).

5. Miocardiopatia restrictiva (MCR): es la forma menos comun y se caracteriza por la restric-
cion al llenado ventricular, a pesar de que los volimenes diastdlicos y sistélicos son normales
o reducidos. El grosor de la pared ventricular se mantiene normal o levemente aumentado. En
general, se asocia a enfermedades infiltrativas, como la amiloidosis (Rapezzi et al., 2022).
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La prevalencia global de las miocardiopatias es de 3 casos por cada mil personas. Esta cifra varia
desde 1 en 2.000 a 5.000 personas para la MAVD hasta 1 en 250 a 500 en la MCH, la mas comun
entre las cardiopatias genéticas (Timmis et al., 2022). Esto equivale a 20 millones de casos de
MCH a nivel mundial. Es importante considerar que un mismo paciente puede tener “fenotipos
solapados” de miocardiopatias, superpuestos o compartidos (Bermudez-Jiménez et al., 2023; de
Una-Iglesias et al., 2024; Monserrat et al., 2015; Ochoa et al., 2018; Ortiz-Genga et al., 2016).

En las ultimas tres décadas, el estudio de las miocardiopatias ha avanzado y pueden ser clasifica-
das segun sus causas moleculares y genéticas. Con la secuenciacion de nueva generacion (NGS,
por su sigla en inglés), se han identificado mas variantes genéticas. Sin embargo, el diagndstico
genético tiene un rendimiento cercano al 50 %, dependiendo del tipo de miocardiopatia. En muchas
familias, las pruebas no identifican variantes patogénicas, lo que indica la posible existencia de
causas no evaluadas, como variaciones en el nimero de copias o variantes estructurales (Bermu-
dez-Jiménez et al., 2023; de Una-Iglesias et al., 2024; Monserrat et al., 2015; Ochoa et al., 2018;
Ortiz-Genga et al., 2016).

Tabla 1. Caracteristicas de las miocardiopatias

Tipo de
miocardiopatia

Caracteristicas principales

Afectacion
estructural

Miocardiopatia
hipertrofica
(MCH)

Engrosamiento del VI sin
sobrecarga explicable. Puede
causar obstruccion del TSVI

Principalmente del VI,
puede afectar al VD

Miocardiopatia
dilatada (MCD)

Dilatacion del VI con disfuncién
sistolica. No relacionada con
enfermedad coronaria o
sobrecarga hemodinamica

VI dilatado, a veces
afecta también al VD.

Miocardiopatia
no dilatada del

Fenotipo caracterizado por
cicatrices o infiltracién grasa en el

VI con cicatrizacion
y sin dilatacién

VI (MNDVI) VI sin dilatacion evidente
Dilatacion y disfuncion del VD, con Afecta princioalmente
Displasia alteraciones de la contractilidad P P

arritmogénica
del VD (DAVD)

y dilataciones aneurismaticas,
que conllevan riesgo elevado de
arritmias ventriculares

al VD y, con
frecuencia, también
al VI

Miocardiopatia
restrictiva
(MCR)

Restriccion al llenado ventricular
sin dilatacién significativa;
asociado a enfermedades
infiltrativas, como la amiloidosis

Afecta ambos
ventriculos,
con paredes de
grosor normal
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Repercusiones sobre la
morbimortalidad, la calidad de vida
y la carga de la enfermedad

Las miocardiopatias generan un impacto considerable en la morbimortalidad y en la calidad de vida
de los pacientes, manifestandose principalmente a través de insuficiencia cardiaca y arritmias, lo
que incrementa el riesgo de muerte subita y accidente cerebrovascular (ACV) (Arbelo et al., 2023).
La deteccion temprana es fundamental, incluso en pacientes asintomaticos en riesgo de desarrollar
estas complicaciones graves. En este contexto, el screening familiar es clave, debido al caracter
hereditario de estas enfermedades, permitiendo la identificacién de pacientes jévenes asintomati-
cos en riesgo (Bermudez-Jiménez et al., 2023; de Una-Iglesias et al., 2024; Monserrat et al., 2015;
Ochoa et al., 2018; Ortiz-Genga et al., 2016).

Ademas de los sintomas fisicos como disnea y fatiga, muchos pacientes experimentan ansiedad y
depresion, debidas al temor a la muerte subita y a la posibilidad de transmitir la enfermedad a sus
hijos (Cox et al., 1997). De esta manera, la calidad de vida se ve afectada no solamente por los
sintomas fisicos, sino también por las limitaciones en sus actividades diarias y laborales, asi como
por la angustia que genera portar una enfermedad potencialmente mortal.

Las miocardiopatias afectan de manera particular a la poblacién joven y son una de las principales
causas de muerte subita en menores de 35 afios, especialmente durante la practica de actividad
fisica intensa (Arbelo et al., 2023; Fernandez et al., 2017; Ommen et al., 2024).

Del mismo modo, las personas con miocardiopatias que desarrollan insuficiencia cardiaca suelen
sufrir un mayor deterioro en su calidad de vida, comparable o incluso superior al de otras enferme-
dades crénicas. Las hospitalizaciones recurrentes por insuficiencia cardiaca en estos pacientes se
asocian con un aumento en la mortalidad.

Desde una perspectiva econdémica, las miocardiopatias imponen una carga significativa para los
sistemas de salud, debido a los costos asociados con las hospitalizaciones, los tratamientos far-
macoldégicos, el uso de dispositivos implantables y, en algunos casos, el trasplante cardiaco. En
Europa, las enfermedades cardiovasculares, incluidas las miocardiopatias, son una de las principa-
les fuentes de gasto sanitario, o que subraya la necesidad de asignar recursos adecuados para el
diagnéstico y tratamiento temprano de los pacientes, con el fin de prevenir complicaciones futuras
que podrian aumentar aun mas los costos en salud (Lannou et al., 2020; Timmis et al., 2022).

Esta condicion es una de las principales causas de muerte subita en menores de 35 afios, tanto en
pacientes con MCHO como no obstructiva. La presencia de obstruccion al TSVI les confiere a las
personas afectadas un mayor riesgo de mortalidad y de desarrollar insuficiencia cardiaca. La seve-
ridad de los sintomas y la limitacién fisica son determinantes fundamentales en la prediccién de la
mortalidad, evaluada mediante la clasificacion funcional de la New York Heart Association (NYHA).
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Los pacientes con MCHO no tratados, especialmente en estadios avanzados de insuficiencia car-
diaca (NYHA clase funcional Ill o IV) presentan un mayor riesgo de mortalidad, en comparacién
con aquellos en clase funcional | o Il (Lorenzini et al., 2020).

El diagnéstico de la MCH puede ser tardio, ya que muchos pacientes permanecen asintomaticos
durante afos; por lo tanto, el screening familiar es una herramienta fundamental para detectar
la enfermedad de manera temprana. El ECG se encuentra alterado en el 95 % de las personas
con MCH y, en muchas ocasiones, es el motivo inicial de sospecha de la enfermedad (Dumont
et al., 2006). El abordaje terapéutico se enfoca en aliviar los sintomas, mejorar la calidad de
vida y prevenir complicaciones graves, como la mortalidad por insuficiencia cardiaca, el ACV y
la muerte subita.
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Situacién de las miocardiopatias
en Argentina

Aunqgue no se dispone de datos precisos sobre la prevalencia de miocardiopatias en Argentina, es
posible realizar estimaciones basadas en estudios epidemiolégicos de otros paises (McKenna &
Judge, 2021). Dado que las miocardiopatias tienen una prevalencia poblacional de al menos 0,3 %,
se calcula que en Argentina hay aproximadamente 138.000 personas que viven con estas
afecciones. Esta cifra se basa en la prevalencia reportada en paises con similares caracteristicas
demograficas y de salud. Es importante destacar que estas estimaciones deben ser confirmadas
con estudios especificos en la poblacion argentina para obtener datos mas precisos y actualizados.

En cuanto a la prevalencia especifica de MCH, alcanza a nivel mundial un nivel de alrededor
de 1/500 (Semsarian et al., 2015); en consecuencia, cuando se considera al total de la pobla-
cién argentina segun los datos del ultimo censo nacional (Instituto Nacional de Estadistica y
Censo, 2022), se estima que alrededor de 92.000 personas podrian estar afectadas por MCH.

Como se ha mencionado con anterioridad, en aproximadamente dos tercios de los casos, los pa-
cientes experimentan una MCH que obstruye el TSVI, un factor critico que influye en los sintomas
y resultados (M. S. Maron et al., 2006). La obstruccién ocurre cuando el fenotipo hipercontractil se
combina con hipertrofia septal y anomalias del aparato valvular mitral: el resultado es el movimiento
anterior sistélico de la valvula mitral, con contacto mitral-septal y obstruccién subadrtica (Sherrid
et al., 2016). Al proyectar estas proporciones sobre la poblacién argentina, se puede esperar una
prevalencia de MCHO en unos 61.000 individuos, de los cuales cerca de 30.000 tendrian obstruc-
cioén en reposo.

Tabla 2. Prevalencia estimada de las miocardiopatias en la Argentina a partir
del Censo del INDEC (2022)

Prevalencia global de

. . . 0,3 % 138.134 pacientes
miocardiopatias

Prevalencia de las MCH 0,2 % 92.469 pacientes

Prevalencia de la MCHO % de las MCH 61.644 pacientes
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Repercusion de la MCH en Argentina

La falta de registros nacionales sobre miocardiopatias en Argentina representa un obstacu-
lo significativo para comprender el impacto clinico y epidemiolégico de esta condicién. En
ausencia de datos locales confiables y actualizados, es razonable considerar la extrapolacion de re-
sultados internacionales para estimar la magnitud y caracteristicas de las miocardiopatias en el pais.

Esta aproximacion permite obtener una vision mas precisa de la situacién, aunque es importante
reconocer que los datos internacionales pueden no reflejar completamente la realidad local debido
a diferencias en la estructura demografica, el acceso a servicios de salud y otros factores.

. Mortalidad por cualquier causa: segun los datos proporcionados por el Instituto Nacio-
nal de Estadistica y Censos (INDEC) de Argentina, en 2022 se registraron 397.115 muertes
en el pais (Instituto Nacional de Estadisticas y Censos, 2022). Para estimar la mortalidad
por MCH en el pais, se puede aplicar el intervalo de mortalidad atribuible a esta afeccion,
que oscila entre el 1,19 % y el 1,3 % anual (Cardim et al., 2018; Cecchi et al., 2005; Ho
et al., 2018). Considerando la cantidad total de muertes en el pais, se estima que entre
986 y 1.080 pacientes murieron por MCH en 2022. Es fundamental destacar que estas
estimaciones son aproximadas y pueden variar en funcion de factores como la calidad de
los registros de mortalidad y la prevalencia de la MCH en la poblacién argentina.

. Mortalidad por causa cardiovascular: de acuerdo con el Ultimo reporte de Estadisticas
Vitales de la Direccion de Estadisticas e Informacion de Salud del Ministerio de Salud de
la Nacién, correspondiente al afio 2022, una de cada tres personas fallece anualmente en
Argentina debido a enfermedades cardiovasculares, lo que equivale a 110.062 muertes
(M. S. Maron et al., 2006). Utilizando el mismo intervalo de mortalidad atribuible a la MCH
antes mencionado (Cardim et al., 2018; Cecchi et al., 2005; Ho et al., 2018), se estima que
unas 907 personas con MCH fallecen por causa cardiovascular cada afio en Argentina.

. Muerte subita cardiaca: la mayoria de las series actuales de pacientes adultos con MCH
informan una tasa anual de muerte cardiovascular del 1 % a 2 %; la muerte subita cardia-
ca, la insuficiencia cardiaca y el tromboembolismo son las principales causas de dicha
mortalidad (Barriales-Villa et al., 2016; Elliott et al., 2006). Se estima que entre el 0,22 % y
el 0,4 % de las personas con MCH fallecen por muerte subita cardiaca cada afio (Cardim
etal.,, 2018; Cecchi et al., 2005; Ho et al., 2018). Ello permite estimar entre 199 y 363 casos
de muerte subita en los pacientes con MCH cada afio en Argentina.

. Hospitalizaciones por cualquier causa: segun un estudio realizado en Francia, se es-
tima que cada afio se producen 809 hospitalizaciones por millén de habitantes debido a
miocardiopatias, asi como 101 hospitalizaciones por millon de habitantes especificamente
por MCH (Lannou et al., 2020). A partir de estas cifras, se estima que mas de 39.000 per-
sonas con miocardiopatias son hospitalizadas anualmente por cualquier causa, mientras
que cerca de 4.900 personas con MCH requieren un ingreso hospitalario cada afio en ese
pais. Estos datos proporcionan una visién general de la carga de enfermedad asociada a
las miocardiopatias y la MCH en Francia, destacando la importancia de la atencién médica
especializada para estos pacientes. Las hospitalizaciones estan relacionadas con even-
tos de insuficiencia cardiaca, arritmias o ACV principalmente; sin embargo, es necesario
sumar las consultas al servicio de emergencias relacionados con los sintomas de disnea,
palpitaciones y dolor toracico.
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Hospitalizaciones por insuficiencia cardiaca: de acuerdo con los datos del estudio
antes citado (Lannou et al., 2020), el 11,3 % de las hospitalizaciones por insuficiencia
cardiaca son atribuibles a las miocardiopatias. Por otra parte, se estima una tasa de 39,4
hospitalizaciones anuales por insuficiencia cardiaca por millén de habitantes en las perso-
nas con MCH; en Argentina, podrian estimarse algo mas de 1.800 hospitalizaciones por
esta causa en este grupo de pacientes.

Cardiodesfibriladores Implantables (CDI): segun el Registro de Implante de Cardiodes-
fibriladores y Resincronizadores (RENCARE), los pacientes con miocardiopatias represen-
tan el 37,9 % del total de casos en Argentina (Eidelman et al., 2020). De manera similar,
en Espania, el Registro de Desfibrilador Automatico Implantable informé que en 2022 se
colocaron 7693 dispositivos, de los cuales un 35,3 % fueron implantados en pacientes con
miocardiopatias (Fernandez Lozano et al., 2023). En Argentina el 11,2 % de los implantes
de CDI se realizaron en pacientes con MCH, de acuerdo con los datos del RENCARE
(Eidelman et al., 2020). Dado que el 11,2 % de todos los CDI se implantan en pacientes
con MCH, es posible estimar la colocacién de unos 690 equipos por afo en los pacientes
con esta afeccion.

Ablacion septal con alcohol: este procedimiento es una alternativa cada vez mas utiliza-
da en Argentina para el tratamiento de la MCHO, como consecuencia del bajo nimero de
centros con experiencia en cirugia. Este procedimiento minimamente invasivo consiste en
la inyeccién de alcohol absoluto en una rama septal de la arteria coronaria, lo que genera
un infarto controlado del tejido hipertrofiado con reduccién del gradiente obstructivo del
TSVI. Aunque la miectomia septal sigue siendo el tratamiento preferido en los centros de
alto volumen, la alcoholizacién septal ha ganado terreno al ofrecer buenos resultados en
términos de reduccién de sintomas y mejoria hemodinamica. Varios centros en Argentina
han reportado experiencias exitosas con este procedimiento, mostrando una mejora clinica
y reduccion de gradientes a mediano y largo plazo, con una baja tasa de complicaciones.
Sin embargo, no se dispone de datos nacionales que respalden la efectividad de esta
técnica, y su éxito depende de una cuidadosa seleccion de pacientes, ya que no todos
los casos son adecuados para esta intervencion. Ademas, las complicaciones, como el
blogueo auriculoventricular, pueden requerir la colocacién de un marcapasos permanente.

Miectomia septal ampliada: en Argentina, no se dispone de informacién publica detallada
sobre el nUmero anual de estas cirugias ni sobre sus resultados. No obstante, los centros de
alto volumen que llevan a cabo este procedimiento reportan tasas de mortalidad inferiores al
1 %, con buenos resultados clinicos a corto y mediano plazo. Los resultados muestran que la
miectomia septal ampliada logra mejoras significativas en la calidad de vida de los pacientes,
con una baja tasa de complicaciones postoperatorias y una reduccién considerable de los
sintomas obstructivos. A pesar de esto, es probable que el nimero de cirugias realizadas en
el pais esté por debajo de lo esperado, debido a que la cantidad de centros que realizan esta
intervencién es menor que lo necesario. Esta limitacion puede tener un impacto en el nivel
de experiencia alcanzado por los equipos quirdrgicos, ya que es bien conocido que un mayor
volumen de procedimientos se asocia con mejores resultados.

Trasplante cardiaco: en Argentina se realizan aproximadamente 60 trasplantes por afio
en pacientes con diagnéstico de miocardiopatia, en la gran mayoria de los casos por mio-
cardiopatia dilatada (INCUCAI, 2024). Dentro del grupo de pacientes con insuficiencia car-
diaca, aquellos diagnosticados con MCH constituyen del 2 % al 3% del total de pacientes
trasplantados, segun la bibliografia internacional (Thorvaldsen et al., 2016). Estos datos
internacionales se ajustan muy bien a la estadistica argentina de trasplante en personas
con MCH en los ultimos 10 afios, calculado en 2,3 %(INCUCAI, 2024). Por consiguiente,

n
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la proporcién de personas con MCH que reciben un trasplante de corazén debido a una
insuficiencia cardiaca avanzada es inferior en comparacion con otras causas, dado que la
MCH es una enfermedad poco frecuente (Lund et al., 2016). No obstante, en comparacion
con otros receptores de trasplante, los pacientes con MCH suelen ser mas jévenes y pre-
sentar menos enfermedades coexistentes al momento de la cirugia. Este factor contribuye
a que tengan un prondstico a corto y largo plazo similar o incluso mas favorable después
del trasplante (Lund et al., 2016).

Tabla 3. Datos demograficos estimados para la MCH en Argentina (elaborada a partir de
informacion del INDEC, la DEIS y registros internacionales)

Hospitalizaciones
por insuficiencia 1.800
cardiaca aguda/afio

Mortalidad de 986 a 1080
cualquier causal/aino pacientes

Mortalidad de causa 907

. ~ . CDI/afo 690
cardiovascular/aino pacientes
MueI:te SUtilta 199.a 363 Miectomia Sin datos
cardiacal/afio pacientes
60 pacientes en total,
Hospitalizacion de 4900 Trasplante 3 con miocardiopatia
cualquier causal/aino eventos cardiaco/afio (3,2 % /afo atribuible

a MCH)

Se requiere de un programa de acreditacién de excelencia que fomente la especializacion en car-
diopatias familiares para realizar un adecuado seguimiento de estos pacientes. El abordaje efec-
tivo de las enfermedades complejas, como las miocardiopatias, depende de la disponibilidad de
centros asistenciales especializados y altamente capacitados en el manejo de estas condiciones.
Esto implica:

+ Equipos multidisciplinarios de profesionales de la salud con experiencia en cardiologia, ciru-
gia cardiaca y otras especialidades relacionadas.

+ Acceso a tecnologia avanzada y recursos diagnodsticos sofisticados, como resonancia mag-
nética cardiaca y ecocardiografia.

» Protocolos de tratamiento y manejo estandarizados y basados en evidencia cientifica.
* Programas de seguimiento y rehabilitacion cardiaca para pacientes con miocardiopatias.

» Colaboracién con centros de referencia nacional e internacional para compartir conocimien-
tos y mejores practicas.

La disponibilidad de estos centros asistenciales especializados puede mejorar significativamente
los resultados de salud de los pacientes con miocardiopatias, asi como reducir la mortalidad y
mejorar la calidad de vida. A nivel de la salud publica en Argentina, no se cuenta con un programa
de unidades de referencia en cardiopatias familiares como existe en Europa.
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Diagndstico y tratamiento de la MCH

La MCH se define por la presencia de hipertrofia del VI, con un espesor de pared en cualquier seg-
mento = 15 mm, en la ausencia de enfermedades cardiacas, sistémicas, sindrémicas o metabdlicas
que puedan explicar el engrosamiento del musculo cardiaco (Nagueh et al., 2022; Ommen et al.,
2024). En caso de un espesor de 13-14 mm, se consideran factores adicionales para el diagnéstico,
como historia familiar, resultados de pruebas genéticas y anormalidades en el ECG. En casos pe-
diatricos, el diagnostico de MCH requiere un grosor de la pared del VI que supere dos desviaciones
estandar por encima de la media predicha (puntuacion Z > 2) (Kampmann et al., 2000).

Para evaluar el grosor de la pared ventricular, se pueden emplear diversas técnicas de imagen,
incluyendo ecocardiografia, resonancia magnética cardiaca (RMC) y tomografia cardiaca (TC).
La eleccion de la técnica depende de la disponibilidad y las contraindicaciones, siendo la TC una
opcion reservada para casos especificos en los que la ecocardiografia y la RMC no son factibles
(Arbelo et al., 2023; Nagueh et al., 2022; Ommen et al., 2024).

La ecocardiografia es un método clave en la evaluacion de la MCH, ya que permite tanto el diagnds-
tico preciso como el seguimiento y monitorizacién efectiva de la enfermedad (Authors/Task Force
members et al., 2014). Los criterios para su realizacion en personas con sospecha de MCH estan
establecidos para aquellos individuos con antecedentes de episodios que requirieron reanimacion
cardiaca o con sintomas sugestivos (dolor precordial, disnea, palpitaciones o sincope). También se
considera la realizacién de un ecocardiograma en personas con:

e Auscultacion que revela un soplo cardiaco, especialmente si se modifica con la maniobra de
Valsalva.

e Anormalidades en el ECG, incluidas ondas Q septales, alteraciones en el segmento ST o inver-
sibndelaonda T.

Estos criterios permiten identificar a los pacientes que podrian beneficiarse de una evaluacién eco-
cardiografica para confirmar o descartar la presencia de MCH, para garantizar asi un diagnostico
y manejo adecuados

La MCH presenta un patron de herencia autosémico dominante con penetrancia variable. Los es-
tudios genéticos han identificado que la mayoria de las mutaciones patogénicas se encuentran en
genes relacionados con proteinas sarcoméricas, principalmente MYH7 y MYBPC3 (Marian, 2021).
De todos modos, en un registro nacional reciente se informé que solamente un 33 % de los pacien-
tes con MCH habian sido sometidos a estudio genético (Caceres et al., 2024). Las guias europeas
de préctica clinica en miocardiopatias sefialan que el estudio genético es una indicacién Clase |,
sugiriendo su prioridad en el manejo diagnostico de la MCH (Arbelo et al., 2023).

El uso de pruebas genéticas en los pacientes con miocardiopatias se considera fundamental para
confirmar la causa de la enfermedad, clarificar el pronéstico y el riesgo de complicaciones, guiar
el tratamiento, ayudar en la toma de decisiones sobre planificacion familiar y apoyar los esfuerzos
de investigacion. Ademas, las pruebas genéticas permiten detectar cardiomiopatias hereditarias en
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familiares cercanos de los pacientes, ofreciendo beneficios en términos de costo-efectividad a largo
plazo y evitando un seguimiento clinico innecesario.

Para que las pruebas genéticas sean efectivas, se requiere de servicios calificados de laboratorio, in-
terpretacion experta y asesoramiento especializado para manejar implicaciones psicoldgicas, sociales,
profesionales, éticas y legales. Es crucial reevaluar periédicamente las variantes genéticas clasificadas
como de “significado incierto”, ya que el conocimiento sobre su significado clinico puede cambiar.

Anamnesis. Examen fisico. Antecedentes familiares.

A
v
ECG Ecocardiograma RMC Laboratorio Estudio genético
Obstruccion | Obstruccion Sin
en reposo dinamica obstruccion

Figura 1. Algoritmo diagndstico de la MCH (elaborada por los autores)

La estrategia terapéutica inicial para la MCHO se centra en el uso de medicamentos que reducen
la frecuencia cardiaca y la contractilidad ventricular. Sin embargo, estos agentes no tienen una
indicacién especifica para esta afeccién, no se dispone de evidencia cientifica robusta que respal-
de su eficacia en esta enfermedad y tampoco abordan los mecanismos patoldgicos subyacentes
(Authors/Task Force members et al., 2014; Borsari et al., 2022).

En los pacientes que no tienen una adecuada respuesta, a pesar de la terapia médica 6ptima,
se deben considerar tratamientos mas invasivos como la reduccién septal, incluidas la miectomia
septal quirurgica (Morrow et al., 1975) y la ablacion septal con alcohol (Morrow et al., 1975; Sigwart,
1995). La terapia de reduccion septal es un procedimiento efectivo para mejorar los sintomas y la
calidad de vida, pero requiere experiencia y recursos especializados. No obstante, la naturaleza
invasiva de estos procedimientos implica riesgos considerables, por lo que es indispensable contar
con profesionales de gran experiencia y habilidad (Arbelo et al., 2023; Authors/Task Force mem-
bers et al., 2014, Ommen et al., 2024).

La deteccion de pacientes con alto riesgo de muerte subita cardiaca es un aspecto critico en el
abordaje de la MCH, ya que permite seleccionar los casos que requieren la implantacién de un
CADI como profilaxis primaria o secundaria de esta complicacion (Authors/Task Force members et
al., 2014; O’Mahony et al., 2018).
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Desafios y necesidades no cubiertas

Aun son varios los desafios y las necesidades no cubiertas que enfrenta el abordaje de los pacien-
tes con miocardiopatias, tal como han sido identificados en algunas iniciativas sobre enfermedades
no transmisibles implementadas recientemente a nivel europeo (European Alliance for Cardiovas-
cular & Health, 2022; European Commission, 2022).

Estos desafios y necesidades no cubiertas se relacionan con diferentes aspectos del abordaje de es-
tas enfermedades, entre ellos, la concientizacion de los diferentes factores sobre la relevancia de las
miocardiopatias, el proceso de diagndstico, el tratamiento e incluso el seguimiento de los pacientes.

Los principales desafios y necesidades no cubiertas comprenden:

+ Diagnéstico precoz, ya que existe un subdiagnéstico e incluso un diagnéstico tardio de las
miocardiopatias, lo cual impide un tratamiento adecuado y favorece la aparicién de compli-
caciones potencialmente prevenibles (Elliott et al., 2006; B. J. Maron, 2018). Por lo tanto, es
necesario sensibilizar al equipo de salud sobre la necesidad de aprovechar cada contacto
de los pacientes con el sistema y, en caso de que se sospeche una miocardiopatia, proceder
a la derivacion a Cardiologia. Asimismo, es importante reducir las brechas de formacién
que tienen muchos médicos y enfermeras en relaciéon con las miocardiopatias, incluso los
especialistas en medicina interna, pediatria y cardiologia (Magnusson & Mérner, 2020).

. Derivacion oportuna al especialista en cardiologia, preferentemente a profesionales
expertos en miocardiopatias, a fin de implementar el proceso de diagndstico mas adecua-
do y el tratamiento correspondiente, en caso de la confirmacion diagnéstica (Barriales-Villa
etal., 2016; Charron et al., 2010; Elliott et al., 2006; Pelliccia et al., 2020; Stiles et al., 2021;
Zeppenfeld et al., 2022).

e Variabilidad en la practica médica, tanto en el diagnéstico como en el tratamiento.
Cuando se sospecha una miocardiopatia son varias las pruebas recomendadas para el
estudio de esos pacientes, la eventual evaluaciéon de riesgo y la decision del tratamiento
mas adecuado. No obstante, se reconoce una importante variabilidad en la realizacion de
las pruebas diagnodsticas, por lo que es necesario homogeneizar el proceso diagnéstico
(Gimeno et al., 2021; Helid et al., 2020; Rapezzi et al., 2022; Wilde et al., 2022). También
se observa variabilidad en la tasa de uso de algunas opciones terapéuticas como los CDI
y marcapasos, asi como la ablacion con catéter (Charron et al., 2018; Gimeno et al., 2021;
Timmis et al., 2022).

. Inequidades en el acceso, se observa que los pacientes con enfermedad cardiovascu-
lar, incluidos aquellos con una miocardiopatia, se enfrentan a inequidades en el acceso,
principalmente atribuidas a la desigual distribucién de los servicios de cardiologia y cirugia
cardiovascular (Timmis et al., 2022).

e  Cribado familiar, que puede incluir pruebas clinicas y genéticas, de acuerdo con las re-
comendaciones de cada pais (Authors/Task Force members et al., 2014; Charron et al.,
2010; Wilde et al., 2022; Zeppenfeld et al., 2022). Si bien el cribado deberia realizarse en
los familiares cercanos de cada paciente con diagnéstico de miocardiopatia, ya que resulta
una estrategia costo-efectiva a largo plazo, se reconoce aun una importante brecha para
mejorar las tasas de uso de esta practica (Catchpool et al., 2019; Charron et al., 2010;
Wordsworth et al., 2010).
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Abordaje multidisciplinario: la atenciéon de los pacientes con miocardiopatias debe
estar liderada por cardiélogos expertos en estas enfermedades, pero es recomendable
incluir otros profesionales, entre ellos enfermeras especializadas en miocardiopatias o
insuficiencia cardiaca, asi como psicélogos (Arbelo et al., 2023). Cuando sea posible, es
recomendable que la asistencia de los pacientes con miocardiopatia se realice en Unida-
des Especializadas en Cardiopatias Familiares, ya que ello se asocia con un aumento de
la tasa de cribado familiar de las miocardiopatias y podria mejorar la calidad de vida de
los pacientes y sus familias (Barriales-Villa et al., 2016; Charron et al., 2018; Negreira-
Caamario et al., 2021; Ommen et al., 2024; Pelliccia et al., 2020).

Resultados mejorables en el tratamiento farmacolégico, ya que las terapias dispo-
nibles no son especificas para este grupo de enfermedades y no cambian el curso de la
enfermedad, lo cual lleva a que muchos pacientes deban ser tratados de manera invasi-
va. En numerosos casos se siguen desarrollando insuficiencia cardiaca y arritmias, con
elevado riesgo de mortalidad. En el Registro de Miocardiopatias de la Sociedad Europea
de Cardiologia, se ha identificado que casi el 8% de los pacientes tiene un evento cardio-
vascular mayor durante el primer afio de seguimiento (Butzner et al., 2022; Gimeno et al.,
2021; Pujades-Rodriguez et al., 2018).

Aprovechamiento de las herramientas digitales, para mejorar la eficiencia, el acceso
y la calidad de los cuidados (Fahy & Williams, 2021; Tromp et al., 2022). Entre dichas
herramientas se destacan la historia clinica digital, la telemedicina y el uso de aplicaciones
moviles. Un mayor aprovechamiento de estas dos Ultimas herramientas permite la monito-
rizacion y rehabilitacion de los pacientes en sus domicilios y la posibilidad de capacitar al
paciente en su autocuidado (European Heart Network, 2017; Tersalvi et al., 2020).

Mejorar la coordinacién entre profesionales de diferentes niveles asistenciales,
especialmente tras la hospitalizacién. Una mayor coordinacién reduce el riesgo de rehos-
pitalizaciones.

Empoderamiento de las Asociaciones de Pacientes, lo cual permitira su participaciéon
en la toma de decisiones. El empoderamiento fortalece el rol de estas organizaciones
en la sensibilizacién y en la formacién de la poblacién general en relacion con la cardio-
proteccion. De igual forma, facilita la colaboracién en actividades de apoyo psicolégico de
los pacientes y en la organizacién de grupos de ayuda mutua.

Mayor investigacion para favorecer la innovacion: esto permitira incrementar el nime-
ro de ensayos clinicos aleatorizados para mejorar la evidencia disponible para el abordaje
de estas enfermedades (Authors/Task Force members et al., 2014). La financiacién de
la investigacién en enfermedades cardiovasculares es inferior a la que reciben las inves-
tigaciones relacionadas con el cancer. Por otra parte, las miocardiopatias necesitan un
abordaje diferente en la eleccién de los objetivos primarios de los ensayos clinicos. La
baja tasa de eventos graves en algunos tipos de miocardiopatias, como la MCH harian
necesarios periodos de seguimientos prolongados en dichos estudios; por lo tanto, para
evaluar la eficacia y seguridad de los nuevos farmacos en los ensayos clinicos, se consi-
dera adecuado el uso de variables subrogadas que se correlacionen con el prondstico del
paciente (Greene et al., 2018).
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. Concientizacion del equipo de salud y los decisores politicos: pese a que las miocar-
diopatias son un serio problema de salud publica, no se le presta suficiente atencion a este
grupo de enfermedades cardiovasculares. Queda un largo camino por recorrer para mejorar
la concientizacién del equipo de salud y los decisores politicos sobre las miocardiopatias.

o Adecuada coordinacion con los médicos forenses, para realizar la evaluacion sistema-
tica a los familiares tras un caso de muerte subita en una persona con una miocardiopatia.

17



18

Bristol Myers Squibb

Iniciativas argentinas para mejorar
los resultados en las miocardiopatias

A pesar de la diversidad y heterogeneidad que puede encontrarse en la historia natural de las
enfermedades poco frecuentes (EPOF), el elemento que las agrupa es la baja prevalencia. En
Argentina, se denominan EPOF a aquellas afecciones que se manifiestan en menos de 1 persona
cada 2.000 habitantes; sin embargo, involucran a un gran nimero de personas ya que, segun la
Organizacién Mundial de la Salud (OMS), existen cerca de 8.000 EPOF que afectan al 7 % de la
poblaciéon mundial. Aunque en Argentina no existe un sistema de codificacién de las EPOF ni un
registro de los pacientes afectados, se estima para la poblacién total del pais que representan 3,5
millones de casos (1 de cada 13 personas) con un promedio de 1 de cada 4 familias afectadas.

El reducido nimero de pacientes obstaculiza los estudios epidemioldgicos y reduce el interés del
sistema de salud en invertir en métodos diagndsticos de tecnologia avanzada y en terapéuticas
farmacolégicas especificas. Por otra parte, bajo la definicion de EPOF coexisten enfermedades
bien descriptas y documentadas con otras casi desconocidas.

En el caso de las EPOF, estas permanecen «invisibles» a los programas de informacion sanitaria,
debido a la falta de sistemas apropiados para su codificacion y clasificacion; solamente su preva-
lencia se utiliza como criterio en la definicion. Si bien se utiliza la Clasificacién Internacional de
Enfermedades (CIE-10) como sistema de referencia, no brinda una base de codificaciéon éptima
para las EPOF por su baja prevalencia.

El Registro Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes es fundamental para generar informacion
sobre la poblacién afectada en Argentina, para orientar las politicas sanitarias en la tematica, asi
como para mejorar el acceso al diagndstico y tratamiento de las personas con EPOF. Este registro
forma parte del Sistema Integrado de Informacién Sanitario Argentino (SISA) con el resguardo
de proteccion de confidencialidad de los datos personales. Todos los profesionales que atienden
personas con EPOF pueden afiadirlas en el Registro, independientemente del nivel de atencion en
donde se desempefien. Esta lista mantiene la nomenclatura Orphanet de EPOF, esencial para me-
jorar la visibilidad de estas enfermedades en los sistemas de informacién sanitaria y para la investi-
gacion. Cada enfermedad en Orphanet tiene atribuido un identificador Unico y estable, denominado
ORPHACODE. El listado se aprob6 por Resolucién Ministerial 307/2023 (Ministerio de Salud de la
Nacién, 2023) y mantiene la nomenclatura Orphanet, esencial para mejorar la visibilidad de estas
enfermedades en los sistemas de informacién sanitaria y para la investigacion. EIl ORPHACODE
para la MCH 155 (“Miocardiopatia hipertréfica familiar aislada”). Los diagnoésticos incluidos en esta
lista se encuentran dentro del alcance de la Ley Nacional 26.689 que promueve el cuidado integral
de la salud de las personas con EPOF y establece el alcance de la cobertura asistencial que debe
brindarse a estas personas.

No todas las provincias argentinas han adherido a la ley nacional como es el caso de Mendoza, San
Juan, San Luis, La Rioja, Santa Fe, Jujuy y Formosa. En cambio, la provincia de Buenos Aires se
ha adherido por la Ley Provincial 14.859 del afio 2014; que promueve el cuidado integral de las per-
sonas con EPOF y la mejora en la calidad de vida de pacientes y sus familias. La reglamentacion
se efectud por medio del decreto 794/2015, segun el cual el Poder Ejecutivo designa la Autoridad
de Aplicacién, que tendra a su cargo llevar a cabo las medidas y acciones pertinentes y tendientes
a alcanzar en el ambito provincial los objetos contenidos en la ley.
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En el caso de Cérdoba, la ley provincial 10.388 dispuso la adhesion a la ley nacional, con la crea-
cion en el ambito del ministerio de salud provincial o el organismo que en el futuro lo sustituya de un
Registro Provincial de EPOF, garantizando siempre el derecho a la intimidad personal y familiar y la
proteccioén de sus datos personales. Se aclaré que los profesionales, efectores publicos y privados
de salud tienen la obligacion de denunciar todo diagnéstico confirmado de EPOF a dicho registro.
Mientras que la Administracion Provincial del Seguro de Salud (APROSS) debe adecuar las pres-
taciones a la Ley Nacional 26.689, el Ministerio provincial de Finanzas realiza las adecuaciones
presupuestarias necesarias para las acciones desarrolladas en cumplimiento de la ley.

Por otra parte, la Resoluciéon Ministerial N° 1227/2008, modificada por la N° 1129/2009, creé el
Programa para la Implementacion de la Red Nacional de Genética, en el ambito de la Direccién de
Medicina Comunitaria, dependiente de la ex Subsecretaria de Salud Comunitaria —actual Subse-
cretaria de Medicina Comunitaria, Maternidad e Infancia— dependiente de la Secretaria de Salud
Comunitaria del Ministerio de Salud. Los objetivos de dicho Programa fueron:

» Contribuir a la racionalizacion e incremento de los recursos humanos y técnicos en las
jurisdicciones que lo necesiten

* Impulsar la investigacion y la docencia en el marco de la equidad, garantizando la acce-
sibilidad en las areas mas desfavorecidas; mediante el desarrollo de estrategias para la
conformacién de una red a nivel nacional para capacitacion de recursos humanos

* Crear y/o fortalecer los servicios de genética médica en las 24 jurisdicciones nacionales

* Implementar la modalidad de “genetista itinerante” en las provincias que no cuentan con
servicio de genética en el subsector publico de la salud

* Instalacion de la importancia de la genética médica comunitaria para la prevencion de ano-
malias congénitas

Las anomalias congénitas son las alteraciones del desarrollo (morfolégicas, estructurales, funcio-
nales o moleculares), Unicas o multiples, presentes al nacimiento, aunque en muchos casos no
se manifiestan en ese momento, como es el caso de algunas MCH. Segun su severidad pueden
ser mayores (comprometen significativamente el funcionamiento normal o reducen la expectativa
de vida) o menores (no comprometen seriamente la funcionalidad corporal). Se conocen 4.000
sindromes que afectan al 3 % de los recién nacidos; muchos de estos son EPOF. La Red Nacional
de Anomalias Congénitas (RENAC), coordinada por el Centro Nacional de Genética Médica de la
Administracion Nacional de Laboratorios e Institutos de la Salud (ANLIS) del Ministerio de Salud,
que forma parte del Programa Nacional de Genética Médica del Ministerio de Salud de la Nacion,
es la institucion encargada del manejo operativo de las anomalias congénitas desde 2009. La
RENAC define como “caso” a las anomalias congénitas estructurales mayores, detectadas desde
el nacimiento hasta el alta por examen fisico, estudios complementarios o autopsia, pasibles de
tratamiento médico-quirdrgico. Se excluye a las anomalias congénitas menores o funcionales y a
los diagnosticados fuera del periodo operativo o en instituciones fuera de la red.

La RENAC esta conformada por 161 instituciones (135 publicas y 26 privadas) en las 24 jurisdiccio-
nes, con una cobertura de casi el 40 % (60 % del sector publico).

La recoleccion de datos esta a cargo de los neonatélogos y una coordinacion centraliza la codifi-
cacion, los analisis estadisticos y los informes periddicos. Asimismo, la RENAC utiliza un foro web
para el envio de los datos y para la interaccion y orientacion en el manejo inicial de los casos.
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Se present6 en la Revista de la Sociedad Argentina de Cardiologia (SAC) un primer reporte del
Registro de MCH en centros no especializados, actualmente en curso en el pais. Se trata de un es-
tudio observacional, retrospectivo y multicéntrico de alcance nacional, en el que participan cardio-
logos clinicos que prestan atencién en consultorios ambulatorios de centros no especializados. En
este reporte, se incluyeron pacientes mayores de 18 afios con diagnéstico confirmado o altamente
compatible con MCH establecido por estudios de imagenes o laboratorio (ecocardiografia Doppler,
RMC con gadolinio y/o test genético), a juicio de los cardidlogos clinicos. Se excluyeron pacientes
con afecciones o situaciones que generan secundariamente hipertrofia ventricular (hipertension
arterial, valvulopatias, miocardiopatias infiltrativas, deportistas, etc.) y a pacientes con MCH en
seguimiento en centros especializados. Se defini6 como centro especializado a centros monova-
lentes de cardiologia, y/o consultorios especificos de miocardiopatias.

La recoleccién de datos se realiz6 a través de la plataforma REDCap de la SAC y se efectud un
corte desde el 1 de junio al 30 de septiembre de 2023. El protocolo fue aprobado por el Comité en
investigacion del Gobierno de la Ciudad de Buenos Aires. El reporte represento el primer acerca-
miento a la atencién de pacientes con MCH en centros médicos no especializados en Argentina. Si
bien la gran mayoria de cardiélogos que realizan el seguimiento de estos pacientes se concentra
en la Ciudad de Buenos Aires y la provincia de Buenos Aires, existe representacion de Santa Fe,
Formosa, Catamarca, Tucuman, Rio Negro, Mendoza y Chubut (Céceres et al., 2024).

Conocer los datos del mundo real en este tipo de enfermedades poco frecuentes es importante
para conocer el impacto de estas nuevas estrategias. Un ejemplo destacable es el Hypertrophic
Cardiomyopathy Registry (HCMR), el mayor estudio prospectivo y multicéntrico, con 2.755 pacien-
tes de 44 centros de 6 paises que ademas de datos clinicos, incluyé caracteristicas de RMC,
genotipificacién y biomarcadores (Kramer et al., 2015). En nuestro medio, no hay precedentes con
respecto al registro de estos pacientes con foco en centros no especializados.

En la SAC se llev6 a cabo el Registro Nacional Argentino de Resonancia Cardiaca (RENAREC),
Entre agosto de 2018 y enero de 2020 se incluyeron un total de 1.131 estudios en 34 centros
participantes distribuidos en 10 provincias de la Republica Argentina. La principal indicacion fue
el estudio de miocardiopatias y arritmia ventricular y en cerca de la mitad de los casos arrojé un
diagnostico nuevo no sospechado.
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EsFuerzos internacionales para
mejorar la codificacion

Orphanet, creada en 1997 por el Instituto Nacional Francés de la Salud y de la Investigacion Médi-
ca, con el objetivo de establecer una base de datos de acceso gratuito sobre EPOF y medicamen-
tos huérfanos; redne informacién para mejorar el diagnéstico, la atenciéon y el tratamiento de los
pacientes afectados. Mantiene la definicién europea de Enfermedad Rara, tal y como se propone
en el Reglamento de la Unién Europea sobre medicamentos huérfanos de 1999 (cédigo ORPHA).
Esta definicion es igual a la aplicada en Argentina (menos de 1 persona de cada 2000 habitantes).

En el 2000, Orphanet cred el portal de informacién y pasé a coordinar el Grupo Consultivo Tematico
sobre Enfermedades Raras de la Organizacion Mundial de la Salud; a cargo de la revision de la
Clasificacion Internacional de Enfermedades. Esta iniciativa ha crecido gradualmente hasta cons-
tituir un Consorcio de 40 paises en todo el mundo, del cual forma parte Argentina. La nomenclatura
incluye grupos de trastornos, trastornos y subtipos; posteriormente divididos en subtipos clinicos,
etioldgicos o histopatolégicos.

Llamamiento a
un plan de accion

A partir de la identificacion de los desafios y las necesidades no cubiertas en los pacientes con
MCH, los expertos que fueron parte de la creacién de este informe proponen un llamamiento a un
plan de accién para favorecer la sensibilizacion de los decisores politicos y mejorar el abordaje de
esta afeccion.

Las acciones consideradas como prioritarias que se proponen a los responsables de la toma de
decisiones para mejorar el abordaje de las miocardiopatias incluyen:

* Impulsar iniciativas que garanticen un acceso universal y equitativo de los pacientes a
los métodos de diagnostico por imagenes (se destaca especialmente al ecocardiograma
como método de mayor accesibilidad) y a las estrategias terapéuticas actualmente reco-
mendadas para las MCH (tratamiento farmacoldgico recomendado en las guias nacionales
e internacionales, dispositivos, recursos intervencionistas, cirugia cardiovascular).

* Fomentar la creacion de Unidades de Miocardiopatias para promover una atencioén es-
tructurada y multidisciplinaria de esta poblacion.

* Promover las asociaciones de pacientes relacionadas con las miocardiopatias y la
participacion de los pacientes en esas entidades. Esta estrategia puede favorecer la inclu-
sion de las personas con miocardiopatias en el proceso de toma de decisiones en asuntos
relacionados a las politicas de salud.
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* Fortalecer la divulgacion del conocimiento sobre las miocardiopatias en la comunidad car-
dioldgica, en otros miembros del equipo médico (generalistas, internistas, médicos de atencion
primaria, pediatras) y entre los estudiantes de pregrado, asi como en la poblacién general.

» Implementar estrategias para la difusion del conocimiento sobre las miocardiopatias en:

» El equipo de salud, destacandose:
» Los recursos digitales (videos, podcasts, etc.)
» Los ateneos interdisciplinarios
» Los talleres presenciales y virtuales (incluidos los workshops y eventos similares)
» Los recursos escritos
» Otras modalidades pueden incluir las redes sociales y la difusion por mailing.
» La poblacion general, se destacan como estrategias de mayor interés:
» Las actividades y la participacién en asociaciones de pacientes
» Los recursos digitales (videos, podcasts, etc.)

» Las charlas con expertos en el tema

» Otras modalidades pueden incluir: los recursos escritos, las redes sociales y la di-
fusion en medios tradicionales de comunicacion (television, radio, prensa grafica)

» Crear un registro de miocardiopatias de alcance nacional, con la participacién de las
principales asociaciones de profesionales que nuclean a los cardiélogos argentinos.

* Actualizar las guias nacionales de MCH, a fin de fortalecer el trabajo local con una pers-
pectiva 100% autéctona.

+ Evaluar la inclusién de las MCH en el Sistema Unico de Reintegro por Gestién de En-
fermedades (SURGE), por tratarse de una patologia que incrementa el riesgo de mortalidad.
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