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RESUMEN

Objetivos. Caracterizar el perfil clinico, imagenoldgico y genético de pacientes con miocardiopatia hipertréfica atendidos entre 2023 y 2025
en un hospital universitario de Bogotd. Proponer, a partir de los hallazgos y de la opinién de expertos, una ruta institucional de evaluacién
multimodal y tamizaje familiar. Materiales y métodos. Estudio observacional, retrospectivo y transversal en adultos atendidos en un
hospital universitario, reportado de acuerdo con la declaracién STROBE. Se revisaron 182 registros identificados mediante cédigos CIE-10.
Después de excluir 120 registros duplicados, repetidos, incompletos, insuficientes o no elegibles, se incluyé una muestra por conveniencia
de 62 pacientes. Se analizaron variables clinicas, familiares, imagenoldgicas y genéticas mediante estadistica descriptiva y comparaciones
exploratorias no ajustadas por resultado genético. Resultados. La mediana de edad fue de 69 anos (RIQ: 46-75) y el 50% fueron mujeres. La
hipertension arterial fue la comorbilidad mas frecuente (51,6%) y hubo dos casos de amiloidosis (3,2%). El patron septal asimétrico predomind
(27/46; 58,7%). La evaluacion con ecocardiograma y resonancia estuvo disponible en el 46,8%; la mediana de realce tardio fue del 12%y la
fibrosis extensa se observo en el 6,5%. La genética estuvo disponible en 47 pacientes (75,8%) y las variantes patogénicas o probablemente
patogénicas representaron el 10,6% de los estudiados. El antecedente familiar fue mas frecuente en este tltimo grupo (p<0,001), que ademas
mostré mayor gradiente del tracto de salida, obstruccion de 50 mmHg o mas, movimiento sistélico anterior de la valvula mitral y fraccion
de eyeccion del ventriculo izquierdo. Debido a que solo cinco pacientes tuvieron variantes patogénicas o probablemente patogénicas,
estas comparaciones se interpretaron como exploratorias. Conclusiones. La cohorte mostré heterogeneidad clinica, imagenolégica y
genética, con hipertension frecuente y fenocopias infiltrativas. Los hallazgos respaldan una ruta institucional que integre familiograma,

ecocardiograma con strain, resonancia con cuantificacion de fibrosis, genética clinica y tamizaje familiar.

Palabras clave: Cardiomiopatia Hipertrofica; Genotipo; Fenotipo; Imagen por Resonancia Magnética; Pruebas Genéticas (Fuente: DeCS-BIREME).

ABSTRA

Genotypic and phenotypic characterization of
hypertrophic cardiomyopathy at the Sociedad de Cirugia
de Bogota - Hospital de San José, Bogota, 2023-2025

Objectives. To characterise the clinical, imaging, and genetic profile of patients with hypertrophic cardiomyopathy treated at a university
hospital in Bogotd between 2023 and 2025. To propose an institutional pathway for multimodal assessment and family screening,
informed by the study findings and expert opinion. Materials and methods. We conducted a retrospective, cross-sectional observational
study of adults treated at a university hospital, reported in accordance with the STROBE guidelines. We reviewed 182 medical records
identified using International Classification of Diseases, 10th Revision (ICD-10) codes. After excluding 120 duplicate, repeated, incomplete,
insufficient, or ineligible records, a convenience sample of 62 patients was included. Clinical, family history, imaging, and genetic variables
were analysed using descriptive statistics and unadjusted exploratory comparisons according to genetic test results. Results. The median
age was 69 years (interquartile range [IQR]: 46-75), and 50% of patients were women. Hypertension was the most common comorbidity
(51.6%), and two patients had amyloidosis (3.2%). Asymmetrical septal hypertrophy was the predominant morphological pattern (27 of
46 patients; 58.7%). Both echocardiography and cardiac magnetic resonance imaging were available for 46.8% of patients. Median late
gadolinium enhancement was 12%, and extensive fibrosis was observed in 6.5%. Genetic testing results were available for 47 patients
(75.8%), of whom 10.6% had pathogenic or likely pathogenic variants. A family history of hypertrophic cardiomyopathy was more
common in this group (p<0.001), which also had a higher left ventricular outflow tract gradient, a greater frequency of obstruction of 50
mmHg or more, systolic anterior motion of the mitral valve, and a higher left ventricular ejection fraction. Because only five patients had
pathogenic or likely pathogenic variants, these comparisons were interpreted as exploratory. Conclusions. The cohort showed clinical,
imaging, and genetic heterogeneity, with a high prevalence of hypertension and the presence of infiltrative phenocopies. These findings
support the implementation of an institutional pathway integrating family pedigree assessment, echocardiography with strain imaging,
cardiac magnetic resonance imaging with fibrosis quantification, clinical genetic evaluation, and family screening.

Keywords: Cardiomyopathy, Hypertrophic; Genotype; Phenotype; Magnetic Resonance Imaging; Genetic Testing (Source: MeSH-NLM).
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Introduccion

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es una enfermedad del
miocardio caracterizada por hipertrofia ventricular izquierda no
explicada por condiciones de carga anormales. Su expresion clinica
es heterogénea y puede abarcar desde pacientes asintomaticos
hasta obstruccién dindmica del tracto de salida del ventriculo
izquierdo (TSVI), insuficiencia cardiaca, fibrilacion auricular,
arritmias ventriculares y muerte subita cardiaca 2. La prevalencia
fenotipica clasica se ha estimado alrededor de 1 en 500 adultos,
mientras que aproximaciones que incorporan genética y casos
subclinicos sugieren una frecuencia cercanaa 1 en 200 64,

La evaluacion diagndstica requiere integrar antecedentes
personales y familiares, examen clinico, electrocardiograma,
ecocardiograma y resonancia magnética cardiaca (RMC),
especialmente cuando el fenotipo es dudoso, existe mala ventana
acustica, se requiere caracterizacién tisular o se sospechan
fenocopias de hipertrofia ventricular izquierda %%, Un gradiente
maximo del TSVI de 30 mmHg o mds, en reposo o con
provocacion, define obstruccion. En pacientes sintomaticos,
un gradiente de 50 mmHg o mads constituye el umbral
hemodindmico relevante para considerar un tratamiento
invasivo, una vez optimizado el manejo médico y realizada la
valoracion en un centro especializado (29,

La base genética de la MCH se concentra en genes
sarcoméricos, en particular MYBPC3 y MYH7, aunque la
interpretacién de variantes exige criterios estandarizados
y reevaluacion peridédica 7. Los registros internacionales
han mostrado que las variantes sarcoméricas patogénicas
se asocian con mayor carga de enfermedad a lo largo de la
vida 19, La estratificacién del riesgo de muerte subita debe
ser individualizada y considerar variables clinicas, familiares,
electrocardiograficas e imagenoldgicas .

La RMC aporta caracterizacion morfolédgica y tisular. La
extension del realce tardio de gadolinio (LGE) se ha asociado
con riesgo arritmico y eventos adversos, aunque debe
interpretarse dentro del contexto clinico global y no como
un marcador aislado %9, Ademas, la heterogeneidad de la
MCH obliga a distinguir enfermedad sarcomérica, hipertrofia
secundaria a condiciones de carga y fenocopias infiltrativas o
metabdlicas 178, En Latinoamérica, la informacion publicada
sigue siendo limitada, lo que justifica registros locales que
describan el acceso a imdagenes avanzadas, genética y
estrategias de tamizaje familiar 9.

El objetivo primario de este estudio fue caracterizar el
perfil clinico, imagenoldgico y genético de pacientes con MCH
atendidos entre 2023y 2025 en la Sociedad de Cirugia de Bogota
- Hospital de San José. Como objetivo secundario, se propuso, a
partir de los hallazgos del estudio y de la opinién de expertos, una
ruta institucional de evaluaciéon multimodal y tamizaje familiar.

Materiales y métodos

Diserio del estudio
Estudio observacional, retrospectivo y de corte transversal.
El manuscrito se elaboré siguiendo las recomendaciones de

la declaraciéon STROBE para estudios observacionales ?°. El
periodo de estudio correspondié a 2023-2025 y el lugar de
atencion fue la Sociedad de Cirugia de Bogotd - Hospital de
San José.

Poblacién

La poblacién fuente correspondié a adultos de 18 aflos o mas,
atendidos con diagnéstico de miocardiopatia/cardiopatia
hipertréfica o con fenocopias incluidas en el diagnéstico
diferencial. La identificacién inicial se realiz6 mediante los
codigos CIE-10 [i421-i422]. Se consideré fenotipo compatible
con MCH la presencia, en uno o més segmentos del ventriculo
izquierdo, de un grosor parietal médximo de 15 mm o mas,
no explicado exclusivamente por condiciones de carga;
se consideraron fenocopias las enfermedades infiltrativas,
metabdlicas o genéticas no sarcoméricas capaces de producir
un fenotipo de hipertrofia ventricular izquierda, de acuerdo
con las guias clinicas vigentes (2. El estudio buscé caracterizar
el fenotipo de MCH y su diagnéstico diferencial, por lo que
incluy6 etiologias sarcoméricas y no sarcoméricas. Se empled
una muestra por conveniencia que incluyé todos los registros
elegibles del periodo.

La revision de las historias clinicas fue realizada por los
autores del estudio. Las discrepancias se resolvieron mediante
consenso. La elegibilidad se verificé con la informacién clinica
y los informes de imagen disponibles; no se efectué una
relectura centralizada de todas las imagenes, por lo que los
casos sin pardmetros cuantitativos completos se conservaron
cuando existia un diagnéstico clinico documentado y se
interpretaron considerando el riesgo de clasificacion errénea.

Variables

Las variables clinicas incluyeron edad, sexo, antecedentes
familiares de MCH o muerte subita cardiaca, comorbilidades,
amiloidosis/fenocopias infiltrativas, tratamiento, clase
funcional NYHA, sincope, muerte subita recuperada,
taquicardia ventricular no sostenida y dispositivos. La
fibrilacién auricular no se incluyé en el conjunto analitico
estructurado y, por tanto, no fue posible estimar su frecuencia;
esta omisién se consideré una limitaciéon. Las variables
imagenoldgicas incluyeron patrén morfolégico, grosor
parietal maximo, gradiente del TSVI, obstrucciéon de 30 mmHg
0 mas, obstruccién de 50 mmHg o mas, movimiento sistélico
anterior de la vélvula mitral (SAM), fraccién de eyecciéon del
ventriculo izquierdo (FEVI), insuficiencia mitral, realce tardio
de gadolinio (LGE), aneurisma apical, strain longitudinal global
(GLS), modalidad y completitud del informe de imagen. Las
variables genéticas incluyeron el resultado del estudio segun
criterios ACMG/AMP, el gen implicado, la valoracién por
genética clinicay el uso de paneles de secuenciacién de nueva
generacion dirigidos a miocardiopatias. Los denominadores
varian segun la disponibilidad de cada variable.

Para este estudio, el LGE se expresé como porcentaje de
la masa ventricular izquierda y se consider6 extenso cuando
fue del 15% o mas. El GLS correspondié al porcentaje de
deformacion longitudinal miocérdica informado mediante
speckle tracking; los valores menos negativos indican peor
deformacioén. La completitud del informe imagenoldgico se
considerd suficiente cuando permitié recuperar las variables
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esenciales previstas para el estudio y limitada cuando faltaron
una o mas; esta categoria evalué la informacién disponible
para la investigacion y no sustituyé a una auditoria técnica de
la calidad de las imagenes.

Procedimientos o intervenciones

La informacién se obtuvo de la base institucional y de los
reportes clinicos disponibles. Se consideraron no plausibles
los valores iguales a 0 para edad, FEVI, GLS, biomarcadores y
grosor parietal maximo, porque no representaban mediciones
fisiolégicamente posibles o validas en este contexto; estos
valores se recodificaron como datos no disponibles. La
evaluacion de imagen incluyd ecocardiograma transtorécico,
RMC o ambas modalidades, segun disponibilidad. Los
resultados genéticos se clasificaron como negativos/variantes
de significado incierto (VUS), patogénicos/probablemente
patogénicos (PP/P) o no realizados, basados en criterios
ACMG/AMP. Los paneles de secuenciacion de nueva
generacion dirigidos a miocardiopatias incluyeron MYH7. No
se efectuaron intervenciones experimentales.

Aspectos éticos

El estudio se basé en la revision documental retrospectiva de
historias clinicas e informes institucionales, sin intervencion
sobre los participantes. Se clasific6 como investigacién sin
riesgo segun la Resolucion 8430 de 1993. La informacion fue
tratada de forma anonimizada para el analisis. El protocolo de
este estudio (ID 19059) fue aprobado por el Comité de Etica
en Investigacién con Seres Humanos (CEISH) del Hospital de
San José-FUCS mediante revision expedita, por tratarse de una
investigacion sin riesgo; la decisién quedé ratificada en el acta
08 de la sesién 08 del 13 de mayo de 2026 y fue comunicada
mediante oficio CEISH 194-2026 del 14 de mayo de 2026.

Andlisis de datos

Se aplicé un analisis descriptivo. Antes de seleccionar las
medidas de resumen y las pruebas inferenciales, se verificd
la distribucién de las variables continuas mediante la prueba
de Shapiro-Wilk. Las variables continuas se reportaron como
mediana y rango intercuartilico (RIQ), y las categdricas
como frecuencias absolutas y porcentajes calculados
con el denominador disponible. Para comparaciones
exploratorias de medianas entre dos grupos, se usé la prueba
U de Mann-Whitney/Wilcoxon; para variables categéricas
se aplicé la prueba exacta de Fisher. Se estimaron odds
ratios condicionales exactos con intervalos de confianza
del 95% para las comparaciones categdricas principales.
No se realizaron modelos multivariables ni ajustes por
comparaciones multiples; por ello, todos los andlisis entre
grupos se interpretaron como exploratorios y generadores
de hipotesis. Se considerd significativo un valor de p < 0,05. El
analisis se realizd con STATA 18.0.

Resultados

De 182 registros revisados por cédigos CIE-10 de interés,
se excluyeron 120 por duplicidad o repeticion, informacién
incompleta, diagnéstico erréneo, ausencia de criterios
diagnésticos u otros motivos de no elegibilidad, y se incluyeron
62 pacientes (34%), entre ellos dos con diagndstico de
amiloidosis/fenocopia infiltrativa (Figura 1).

La cohorte estuvo conformada por 62 pacientes, con
distribucion equilibrada por sexo. La mediana de edad fue de
69 anos (RIQ: 46-75) y, entre quienes tenian la edad disponible,
predominaron los mayores de 65 aios. El antecedente familiar

Figura 1. Flujo de depuracion de registros para el analisis. CIE-10: Clasificacién
Internacional de Enfermedades, décima revision.
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documentado de MCH o muerte subita cardiaca estuvo
presente en 3 pacientes (4,8%). La hipertension arterial fue
la comorbilidad mas frecuente (32/62; 51,6%), sequida de
diabetes mellitus, enfermedad renal crénica, obesidad y
enfermedad arterial coronaria. La mayoria de los pacientes
con datos disponibles se encontraba en clase funcional NYHA
I-Il. El sincope se documenté en 7 pacientes y la muerte subita
recuperada en 1. La taquicardia ventricular no sostenida
fue infrecuente y el cardiodesfibrilador implantable estuvo
presente en 7 pacientes (Tabla 1).

El patron morfolégico predominante fue la hipertrofia
septal asimétrica (27/46; 58,7%; 43,5% del total), seguido
del patron concéntrico. El patrén no pudo clasificarse en 16
pacientes porque no se encontré consignado de manera
suficiente en los informes disponibles. La mediana del grosor
parietal maximo fue de 17 mm; esta mediciéon no estuvo

Tabla 1. Caracteristicas demograficas, clinicasy antecedentes
familiares de la cohorte (N=62).

Variable n/N (%) o mediana (RIQ)

Edad, afios, mediana (RIQ) 69 (46-75); no disponible: 16

Sexo femenino 31/62 (50,0
Sexo masculino 31/62 (50,0
Grupo etario <=40 afos 5/46(10,9)
Grupo etario 41-55 afios 8/46 (17,4)
Grupo etario 56-65 afios 9/46 (19,6)
Grupo etario >65 afios 24/46 (52,2)
?J;t;;ia familiar MCH/muerte 3/62 (4,8)
Hipertension arterial 32/62(51,6)
Diabetes mellitus 11/62(17,7)
Enfermedad arterial coronaria 7/62(11,3)
Enfermedad renal crénica 10/62 (16,1)
Obesidad 9/62 (14,5)
Amiloidosis/fenocopia infiltrativa 2/62 (3,2)
Betabloqueador 39/62 (62,9)
Calcioantagonista 11/62(17,7)
Antiarritmico 3/62 (4,8)
Disopiramida 0/62 (0)
NYHA I-1l 33/43(76,7)
NYHA lII-IV 10/43 (23,3)
Sincope 7/61(11,5)
Muerte subita recuperada 1/61(1,6)
TV no sostenida 3/62 (4,8)
CDI 7/62(11,3)
Marcapaso 1/62(1,6)

1830 (656-5 205); no disponible:

NT-proBNP, pg/mL, mediana (RIQ) 2

Troponina alta sensibilidad, ng/L,

mediana (RIQ) 68 (20-777); no disponible: 45

Los porcentajes se calcularon con el denominador disponible para cada variable; las
celdas presentan n/N (%) o mediana (RIQ), y el simbolo de porcentaje se indica en el
encabezado. RIQ: rango intercuartilico. MCH: miocardiopatia hipertréfica. MSC: muerte
subita cardiaca. TV: taquicardia ventricular. CDI: cardiodesfibrilador implantable.

disponible en 35 pacientes. Entre los 12 pacientes con
gradiente del TSVI consignado, 10 presentaron OTSVI, definida
como un gradiente maximo =30 mmHg (83,3%), equivalente
al 16,1% de la cohorte total. Nueve pacientes presentaron un
gradiente =50 mmHg (75,0% de los pacientes con gradiente
consignadoy 14,5%delacohorte total). EISAM estuvo presente
en 14 pacientes con datos disponibles. La mediana de la FEVI
fue del 60% y la insuficiencia mitral fue predominantemente
ausente o leve. La evaluacién bimodal con ecocardiograma y
RMC estuvo disponible en 29 pacientes (46,8%). Entre quienes
contaron con cuantificacién de LGE, la mediana fue del 12% de
la masa ventricular izquierda y la fibrosis extensa se identifico
en 4 pacientes (6,5% del total). La mediana del GLS fue -14,1%
(Tabla 2).

Tabla 2. Hallazgos imagenoldgicos y electrocardiograficos
de la cohorte (N=62).

Variable n/N (%) o mediana (RIQ)

Patrén septal asimétrico 27/46 (58,7); 43,5 del total

Patrén apical 4/46 (8,7)
Patrén concéntrico 14/46 (30,4)
Patron medioventricular 1/46 (2,2)

Grosor parietal maximo, mm, . . .
mediana (RIQ) 17 (15-20); no disponible: 35
Gradiente TSVI, mmHg, mediana

RIQ) 90 (50-95); no disponible: 50

Obstruccién TSVI >=30 mmHg 10/62 (16,1)
Obstrucciéon TSVI >=50 mmHg 9/62 (14,5)
SAM 14/59 (23,7)

FEVI, %, mediana (RIQ) 60 (50-65); no disponible: 18

FEVI preservada (>=50%) 33/44 (75,0)
FEVI levemente reducida (40-

49%) 6/44 (13,6)
FEVI reducida (<40%) 5/44 (11,4)
Insuficiencia mitral ausente o 61/62 (98,4)
leve

Insuficiencia mitral severa 1/62 (1,6)
ECG basal normal 45/62 (72,6)
HVl/alteraciones de 10/62 (16,1)

repolarizacion
LGE, % masa VI, mediana (RIQ) 12 (7-20); no disponible: 52
LGE extenso (>=15%) 4/62 (6,5)

GLS, %, mediana (RIQ) 141 (16,1 a-11,7);no

disponible: 41
Solo ecocardiografia 19/62 (30,6)
Solo RMC 14/62 (22,6)
Ecocardiografiay RMC 29/62 (46,8)
o oo o
Informe imagenoldgico
incompleto para una o mas 46/62 (74,2)

variables

Los porcentajes se calcularon con el denominador disponible para cada variable; las
celdas presentan n/N (%) o mediana (RIQ), y el simbolo de porcentaje se indica en el
encabezado. TSVI: tracto de salida del ventriculo izquierdo. SAM: movimiento sisté-
lico anterior de la valvula mitral. FEVI: fraccién de eyeccién del ventriculo izquierdo.
ECG: electrocardiograma. HVI: hipertrofia ventricular izquierda. LGE: realce tardio de
gadolinio. GLS: strain longitudinal global. RMC: resonancia magnética cardiaca.
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La disponibilidad fue limitada para el gradiente del TSVI
(50/62 sin datos), el LGE cuantitativo (52/62 sin datos) y el GLS
(41/62 sin datos). Debido al disefio retrospectivo, los informes
histéricos no utilizaron un formato uniforme y no fue posible
diferenciar en todos los casos entre una medicién no realizada
y una medicién realizada pero no consignada. De forma
similar, la ausencia de patrén morfoldgico en 16 pacientes y de
grosor maximo en 35 impidié una adjudicacién imagenoldgica
central; estos hallazgos son especialmente relevantes dada
la alta frecuencia de hipertensién arterial y el consiguiente
riesgo de clasificacion errénea.

La evaluacién genética estuvo disponible en 47 pacientes
(75,8%). Entre ellos, 5 tuvieron variantes patogénicas o
probablemente patogénicas (PP/P), equivalentes al 10,6%
de los estudiados y al 8,1% de la cohorte total. Los genes
identificados incluyeron MYBPC3, ACTC1, MYL2/MYL3 y otros.
No se identificaron variantes patogénicas en MYH7, TNNT2
ni TNNI3. La mayoria no recibié terapia de reduccién septal;
se documenté miectomia quirdrgica en 3 pacientes y no se
registrd ablacion septal alcohdlica (Tabla 3).

En el andlisis exploratorio segun el resultado genético, el
antecedente familiar de MCH o muerte subita fue el principal
hallazgo diferencial: estuvo presente en el 60% del grupo
PP/P y en el 0% del grupo negativo/VUS (p<0,001; odds
ratio condicional exacta: infinito; 1C95%: 4,73-infinito). El
grupo PP/P también presentd un mayor gradiente del TSVI,
mayor frecuencia de obstrucciéon de 50 mmHg o mas (odds
ratio condicional exacta: 10,19; 1C95%: 0,94-150,82), mayor
presencia de SAM (odds ratio condicional exacta: 18,21;1C95%:
1,52-1 011,56) y una mediana de FEVI superior. EI NT-proBNP
fue menor en el grupo PP/P, hallazgo que debe interpretarse

Tabla 3. Evaluaciéon genética y terapia de reduccion
septal (N=62).

Variable n/N (%) o mediana (RIQ)
Evaluacién genética disponible 47/62 (75,8)
Negativo/VUS 42/62 (67,7)

PeIP T oy
No realizado 15/62 (24,2)
MYBPC3 2/62(3,2)

MYH7 0/62 (0)

TNNT2 0/62 (0)

TNNI3 0/62 (0)

ACTC1 1/62(1,6)
MYL2/MYL3 1/62(1,6)

Otros genes 1/62(1,6)

Sin variante clinica 1/62(1,6)

Sin terapia de reduccion septal 59/62 (95,2)
Ablacion septal alcohdlica 0/62 (0)
Miectomia quirurgica 3/62 (4,8)

Los porcentajes se calcularon con el denominador disponible para cada variable; las
celdas presentan n/N (%) y el simbolo de porcentaje se indica en el encabezado. PP/P:
patogénica/probablemente patogénica. VUS: variante de significado incierto.

con cautela por el tamano muestral y la disponibilidad
limitada del biomarcador. No se observaron diferencias
estadisticamente significativas en la distribucién de patrones
morfoldgicos, insuficiencia mitral, patrén electrocardiografico,
LGE, LGE extenso o GLS. Las estimaciones no se ajustaron por
otras variables ni por comparaciones multiples y se basaron en
solo cinco pacientes PP/P; por tanto, representan tendencias
exploratorias y no evidencia confirmatoria (Tabla 4).

Las medianas se compararon con la prueba U de
Mann-Whitney/Wilcoxon y las variables categéricas con
la prueba exacta de Fisher. Las odds ratios condicionales
exactas y sus 1C95% se estimaron para las comparaciones
categoricas principales. No se realizaron ajustes multivariables
ni comparaciones multiples. Se muestran variables con
diferencias nominalmente significativas en este analisis
exploratorio.

Discusion

Esta cohorte muestra una poblacién con MCH y fenotipos
diferenciales clinicamente heterogéneos, con distribucién
equilibrada por sexo, alta frecuencia de hipertensién arterial y
una mediana de edad de 69 aios, superior a la descrita en varios
registros internacionales de MCH @V, Esta edad avanzada puede
reflejar un patrén de referencia local, sesgo de supervivencia
o reconocimiento tardio, y aumenta la probabilidad de
hipertrofia relacionada con condiciones de carga, amiloidosis
y otras fenocopias. Por tanto, la coexistencia de hipertension y
la inclusién de pacientes con amiloidosis obligan a diferenciar
de forma ordenada la enfermedad sarcomérica primaria de la
hipertrofia secundaria y de las fenocopias infiltrativas.

El patrénseptalasimétricofue elmasfrecuente,concordante
con ladescripcion clasica de laMCH @2, Sin embargo, la presencia
de patrones concéntricos y de casos de amiloidosis refuerza la
necesidad de una lectura secuencial desde el ecocardiograma
hasta la RMC. El patron morfolégico no estuvo disponible en
16 pacientes y el grosor méaximo falté en 35, dos limitaciones
que impiden confirmar de manera uniforme el criterio
imagenolégico de MCH y que cobran especial importancia ante
la prevalencia de hipertensién arterial. Ademas, solo el 46,8%
tuvo evaluacion bimodal con ecocardiograma y RMC. La RMC
permite precisar morfologia, cuantificar fibrosis y orientar el
diagnéstico diferencial; por tanto, su uso debe protocolizarse en
pacientes con fenotipo dudoso, mala ventana ecocardiografica
o necesidad de estratificacion de riesgo .

La obstruccién del TSVI de 50 mmHg o mas fue poco
frecuente en la cohorte total, pero se concentré en el grupo PP/P,
que ademads presenté un mayor gradiente, mayor presencia
de SAM y una mediana de FEVI superior. Estos hallazgos son
exploratorios debido al pequefio nimero de pacientes PP/P,
a los intervalos de confianza amplios y a la ausencia de ajuste
multivariable o de comparaciones multiples. Asimismo, el
gradiente falté en 50 pacientes, por lo que la frecuencia de
obstruccién puede estar subestimada y no representa una
evaluacion sistemdtica de todos los casos. La evaluacion del TSVI
en reposo y con provocacion, usando 30 mmHg para definir
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Tabla 4. Comparacién exploratoria de variables diferenciales segun estado genético (N=47)

Variable Negativo/VUS (N=42), n (%) o mediana (RIQ) PP/P (N=5), n (%) o mediana (RIQ) p

Historia familiar MCH/MSC: si 0(0) 3(60) <0,001
NT-proBNP, pg/mL, mediana (RIQ) 1830 (1 070-5 205) 393 (379-406) 0,019
Gradiente TSVI, mmHg, mediana (RIQ) 68 (14-92) 99 (94-150) 0,022
Obstrucciéon TSVI >=50 mmHg 5(12) 3(60) 0,029
SAM: si 7(17) 4(80) 0,009
FEVI, %, mediana (RIQ) 56 (43-64) 68 (63-77) 0,023

obstruccién y 50 mmHg como umbral de relevancia terapéutica
en pacientes sintomaticos, debe quedar explicita en el informe
ecocardiografico estructurado.

AunquelaFEVIfue preservadaenlamayoriadelos pacientes
con datos disponibles, el GLS mostré valores disminuidos en
un subgrupo, lo que sugiere compromiso sistélico subclinico.
Sin embargo, faltaron datos de GLS en 41 pacientes y de LGE
cuantitativo en 52, probablemente por la heterogeneidad de
los estudios e informes historicos; por ello, estos resultados no
permiten estimar con precision su distribucién ni compararlos
de manera robusta por genotipo. La incorporacién prospectiva
de strain y la estandarizacién de la cuantificacién de LGE son
necesarias para cerrar esta brecha.

El rendimiento genético de esta cohorte (10,6% entre los
pacientes estudiados) fue menor que el descrito en grandes
cohortes internacionales, incluida una serie de 2912 probandos
no seleccionados con una tasa de deteccidn cercana al 32% 1),
Ademasdelaedad,lascomorbilidades, lainclusién defenocopias,
el tamano muestral y la ausencia de pruebas universales, este
resultado puede reflejar una clasificacion diagnéstica imprecisa
en pacientes sin confirmacién imagenoldgica completa.
El panel utilizado incluyé MYH7, sin variantes patogénicas
identificadas en este gen; no obstante, la composicion exacta
del panel y el laboratorio deben informarse para interpretar su
alcance analitico. La baja frecuencia de antecedentes familiares
también puede obedecer a que no se obtuvo un familiograma
sistematico, al subregistro retrospectivo y a la edad avanzada
de la cohorte. En consecuencia, la asociacion entre una variante
PP/P y un antecedente familiar debe considerarse generadora
de hipétesis y respaldar la implementacién de un familiograma
de tres generaciones, asesoramiento genético y tamizaje en
cascada.

El hallazgo de un electrocardiograma basal normal en el
72,6% de los pacientes fue marcadamente superior al descrito
en una cohorte de 2485 pacientes con MCH confirmada por
ecocardiografia, enlaque cerca del 6% presenté un ECG normal @4,
Esta proporcion podria explicarse por la utilizacion del reporte
clinico sin relectura electrocardiografica central, por subregistro
de alteraciones inespecificas o por clasificacion diagnostica
errénea, especialmente en pacientes con hipertension,
fenocopias o informacién imagenoldgica incompleta. En
consecuencia, el resultado no debe interpretarse como una
caracteristica habitual de la MCH y refuerza la necesidad de la
revalidacién prospectiva del diagnéstico.

Basados en los resultados, se propone una ruta
institucional centrada en confirmar la hipertrofia ventricular
izquierda, caracterizar las condiciones de carga, documentar
antecedentes familiares, buscar banderas rojas de enfermedad
sarcomérica o fenocopias, realizar un ecocardiograma
estructurado con GLS y evaluacién dindmica del TSV, solicitar
RMC cuando esté indicada, priorizar la genética clinica/panel
NGS en pacientes seleccionados y activar el tamizaje familiar
en cascada (Figura 2). Esta ruta busca superar las limitaciones
identificadas: heterogeneidad de informes, falta de mediciones
esenciales, baja disponibilidad de RMC y genética, ausencia de
un familiograma sistematico y riesgo de clasificacion errénea.

Las principales limitaciones fueron el disefio retrospectivo,
unicéntrico y de tamafio reducido; la exclusiéon de 120 registros
sin un desglose disponible por cada causa; el subregistro de
gradiente del TSVI, grosor méaximo, patron morfoldgico, GLS,
LGE cuantitativo, fibrilacién auriculary antecedentes familiares;
la disponibilidad no universal de RMC y genética; la ausencia
de relectura centralizada de imagenes y electrocardiogramas;
y la falta de seguimiento longitudinal de los eventos.

La variable denominada completitud del informe
imagenoldgico fue suficiente en solo el 25,8% para recuperar
todas las variables previstas, lo cual no implica que el 74,2%
restante tuviera imagenes técnicamente inadecuadas, pero si
limita la verificacion retrospectiva uniforme del diagnéstico.
La alta frecuencia de hipertension, los electrocardiogramas
reportados como normales y la ausencia frecuente de grosor
maximo aumentan el riesgo de clasificacién errénea. La
inclusion de pacientes con amiloidosis mejora la aproximacion
al diagnostico diferencial, pero exige interpretar los resultados
como una cohorte de fenotipo hipertréfico heterogéneo y no
como una muestra puramente sarcomérica. Finalmente, las
comparaciones genéticas no fueron ajustadas, sin correccién
por multiplicidad y basadas en cinco pacientes PP/P; sus
estimaciones son imprecisas y exclusivamente exploratorias.

En resumen, la miocardiopatia hipertrofica (MCH)
en esta cohorte demostré una notable diversidad clinica,
imagenoldgica y genética, predominando el fenotipo septal.
Se observé una coexistencia frecuente de hipertension arterial
y la presencia de fenocopias infiltrativas. Los indicadores
como la fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo (FEVI)
y la clase funcional, cuando se consideran de manera aislada,
resultan insuficientes para valorar completamente la carga de
la enfermedad. El GLS, la cuantificacion de LGE, la evaluacién
dindmica del TSVI, la genética clinica y el tamizaje familiar
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Figura 2. Ruta institucional propuesta para evaluacién multimodal, genética
clinica y tamizaje familiar en pacientes con MCH o fenocopias de hipertrofia

ventricular izquierda.

deben integrarse en una ruta institucional de atencién y
registro prospectivo.
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