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RESUMEN

El sindrome de Yamaguchi o miocardiopatia hipertréfica apical aislada es un trastorno
genético de los cardiomiocitos y una forma rara de presentacion de la hipertrofia. Se pre-
senta el caso clinico de un paciente de 66 anos de edad, que acude a consulta por dolor
toracico atipico y palpitaciones, y se resalta la utilidad de los diferentes métodos de ima-
gen para el abordaje integral de esta entidad nosolégica.

Palabras clave: Sindrome de Yamaguchi. Miocardiopatia hipertréfica apical. Resonancia
magnética. Strain longitudinal. Gated-SPECT.

ABSTRACT

The Yamaguchi syndrome or isolated apical hipertrophy cardiomyopathy, is a genetic
disorder of cardiomyocites and a rare form of hipertrophyc. A 66 year-old male with ati-
pic chest pain and palpitations. We explain the role of the multi-imaging assessment in
diagnosis and integral follow-up of this entity.

Key words: Yamaguchi syndrome. Apical hypertrophic cardiomyopathy. Magnetic reso-
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INTRODUCCION

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es un
trastorno genético heterogéneo con un patrén
mendeliano autosémico dominante, represen-
ta la enfermedad cardiaca familiar mads fre-
cuente y, de acuerdo con diversos estudios, se
caracteriza por la presencia de mutaciones a
nivel de la sarcémera'?. Dentro de los subti-
pos de hipertrofia, la apical aislada es la forma
mds rara y representa el 1 a 2% de las MCH>%.

El diagndstico suele ser incidental, ya que la
mayoria de los pacientes tiene un curso asinto-
matico, sin embargo, cuando la MCH produce
manifestaciones clinicas, generalmente se diag-
nostica en el contexto de un paciente con dolor
toracico anginoso tipico o atipico que obedece
a un aporte insuficiente de oxigeno a una pa-
red de gran espesor. Otras manifestaciones son
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el sincope y las palpitaciones, debidas a latidos
ventriculares y supraventriculares ectdpicos,
que pueden ser causados por remodelado ven-
tricular, ya sea por la misma hipertrofia, fibro-
sis, isquemia; datos de disfuncién diastolica y
obstruccion del tracto de salida>®. Los métodos
de imagen como la resonancia magnética (RM)
y el ecocardiograma son los mas dtiles para
diagnosticar esta enfermedad. La gammagrafia
de perfusién miocardica con técnica de tomo-
grafia por emisién de fotén tnico (SPECT) per-
mite evaluar el grado de afecciéon producido
por la presencia de isquemia.

CASO CLiNICO

Hombre de 66 afos, con factores de riesgo
cardiovascular como hipertensién arterial
sistémica y dislipidemia desde 2008. En
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Ficura 1. Electrocardiograma de reposo en ritmo sinusal con datos de hipertrofia ventricular izquierda e inversion asimétrica de la onda

T en todas las derivaciones, mas pronunciada de V2-V4.
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Figura 2. Estudios de resonancia magnética cardiaca (RMC) y tomografia por emision de foton tnico (SPECT) que muestran: hipertrofia
apical del ventriculo izquierdo (flecha). A: Imagen cruda de SPECT sin evidencia de isquemia; B: Se observa importante captacion del
radiotrazador a nivel apical; e imagen de fusion SPECT/RMC (C), que demuestra hipetrofia apical sin isquemia.

2015 acude a urgencias de nuestra institu-
cién por presentar dolor toracico de carac-
teristicas atipicas y palpitaciones. El electro-
cardiograma de reposo mostré ritmo sinusal,
inversion de onda T asimétrica en DII, DIII,
aVF, DI-aVL y V2-V6, mds prominente de
V2-V4, indice de Sokolow de 38 mm (Fig. 1).
Las troponinas fueron negativas. La RM
cardiaca detectd hipertrofia apical del ven-
triculo izquierdo en los planos sagital,
transversal y corto (Fig. 2), sin reforzamien-
to tardio en la secuencia de inversién recu-
peracion. El SPECT no mostré alteraciones

de la perfusién miocardica (Fig. 3). El eco-
cardiograma transtordcico 2D y 3D corrobo-
r6 la presencia de hipertrofia apical del ven-
triculo izquierdo. Con Doppler color se
observé una ligera insuficiencia mitral, la
funcién ventricular izquierda y derecha tri-
dimensional fue normal con fraccién de
eyeccion del ventriculo izquierdo del 57% y
fracciéon de eyeccion del ventriculo derecho
55%. La deformacién longitudinal global
del ventriculo izquierdo fue de -22%, dis-
minuida en las porciones basal y media y
preservada en el dpex (Fig. 4). Actualmente,
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Ficura 3. Tomografia por emision de fotdn Gnico de perfusion miocardica que muestra captacion incrementada del radiotrazador a nivel
apical. Se observan defectos por atenuacion en la region inferolateral y pared inferior (flechas) en las fases de estrés y reposo,
respectivamente. El defecto de perfusion en la region inferolateral en estrés y pared inferior en la fase de reposo (flechas) corresponden

a atenuacion.

el paciente se encuentra en clase funcional
I, sin tratamiento médico, solamente con se-
guimiento periddico.

DISCUSION

El sindrome de Yamaguchi es una entidad
rara, cuya presentacion clinica puede ser facil-
mente confundida con otras patologias cardia-
cas, una de ellas es la cardiopatia isquémica
(CI). Los estudios de gabinete como la RM

cardiaca y el ecocardiograma son las herra-
mientas de imagen ttiles en el diagndstico de
esta enfermedad, ya que no solo aportan in-
formacion morfoldgica, sino también informa-
cién funcional importante, como es la fraccion
de expulsion ventricular, la presencia de real-
ce tardio, la movilidad segmentaria y engro-
samiento sist6lico. El ecocardiograma es el
estudio de eleccién para el diagndstico de la
MCH. Las nuevas modalidades de esta técni-
ca por speckle tracking, permiten detectar dis-
funcién miocéardica subclinica con el patréon
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Ficura 4. Ecocardiograma transtoracico bidimensional; A, B y E: Tridimensional; C, D y F: Muestra hipertrofia apical del VI (flechas),
insuficiencia mitral ligera, funcién biventricular normal y patrén de strain con preservacion a nivel del apex y disminucion en las

porciones hasal y media.

caracteristico en el ojo de buey, como se ha
descrito en nuestro caso*”®. La RM es de gran
utilidad para el diagnéstico morfolégico y
funcional de esta miocardiopatia, pero ade-
mas es el gold standard para la deteccion de
reforzamiento tardio sugestivo de fibrosis.

El SPECT de perfusiéon miocardica, por su
parte, no estd indicado para diagnosticar la
enfermedad, sin embargo, en el caso presen-
tado fue de utilidad para determinar si los
recientes episodios de dolor toracico estaban
asociados a su patologia de base o bien, co-
rrespondian a CI, ya que el paciente tiene fac-
tores de riesgo cardiovascular (edad, género,

hipertensién, dislipidemia y tabaquismo), por
lo que descartar la etiologia isquémica de do-
lor fue fundamental. Este caso es un ejemplo
claro de la utilidad del diagnéstico multiima-
gen, el SPECT, aunque no es una técnica mor-
fologica que permita realizar mediciones del
grosor parietal del ventriculo izquierdo, mos-
tr6 una excelente correlacion morfolégica con
el estudio de RM cardiaca.

CONCLUSION

El abordaje multiimagen de los pacientes
conMHA es fundamental para el diagnéstico,
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no obstante lo anterior, en el seguimiento
de este grupo es importante considerar
otras modalidades que permitan evaluar las
comorbilidades que pudieran estar presen-
tes en los pacientes y cuyos sintomas se
sobreponen entre si. Evaluar ademads nue-
vos parametros, como la mecanica ventricu-
lar con strain, permite tener datos que po-
en un futuro aportar
informacién para la estratificaciéon y pro-
nostico de esta enfermedad.
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