La miocardiopatia de ventriculo izquierdo no
compactado (left ventricular noncompaction
cardiomyopathy, LVNC) es una forma de
miocardiopatia que todavia se encuentra en
las primeras fases de comprensién médica.
También conocida como “no compactacion
aislada del miocardio ventricular izquierdo”,
“miocardiopatia espongiforme” o
simplemente “miocardiopatia no
compactada”, en algunas personas parece
estar provocada por el desarrollo anormal del
musculo cardiaco antes del nacimiento. En
otras personas, la LVNC parece desarrollarse
después del nacimiento. En la LVNC, la cavidad
inferior izquierda del corazén contiene
conjuntos o partes de musculo que se
extienden dentro de la cavidad, llamados
trabeculaciones. Generalmente, las
trabeculaciones se encuentran en el extremo
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inferior o el vértice del corazén, pero pueden
verse en cualquier parte del ventriculo
izquierdo. Hay diferentes subgrupos de LVNC
dependiendo de la funcién cardiaca, el grosor
de los ventriculos, los tamanos de cavidad
cardiaca y la presencia de ritmos cardiacos
anormales (arritmias). La LVNC puede
producirse en presencia de una funcién
cardiaca normal o asociada con el
malfuncionamiento del musculo cardiaco, en
cuyo caso el corazén no contrae con
normalidad. Cuando la LVNC se produce con
grosor, tamafno y funcion normales del
ventriculo izquierdo, también se conoce como
LVNC aislada. La LVNC puede producirse con
anormalidades en la contraccion cardiaca
(forma de LVNC dilatada) o en la relajacion
cardiaca (forma de LVNC hipertrofica o
restrictiva). La no compactacion también
puede involucrar la cavidad
inferior derecha del corazon
(ventriculo derecho). La
evolucion de la enfermedad y
los resultados varian en funcion
del subtipo de LVNC y del
tratamiento recetado.

El pronéstico, o la evolucion probable de una enfermedad, en la LVNC depende
de muchos factores, como la edad del paciente, las afecciones o problemas
cardiacos existentes, el subtipo de LVNC y la presencia o ausencia de arritmias.
Estudios recientes sugieren que es posible que los resultados no sean tan graves
como se pensaba anteriormente, pero es necesario realizar mas investigaciones
antes de poder sacar conclusiones.

En los casos mas graves de LVNC, el prondstico puede ser similar al de otros tipos
de miocardiopatia que progresa a insuficiencia cardiaca. El mayor conocimiento,
la deteccion temprana, el control cuidadoso y el tratamiento adecuado por parte
de un cardidlogo con experiencia en LVNC pueden mejorar en gran medida el
resultado de un nifio.

Este folleto se cre6 para proporcionar a las familias y a los cuidadores un panorama
general sobre la miocardiopatia y solo pretende dar informacion general. El material
presentado no pretende ser completo ni servir de asesoramiento médico. La
informacion no sustituird la consulta con un profesional médico calificado que esté
mads familiarizado con las afecciones y necesidades médicas individuales.

La Children’s Cardiomyopathy Foundation (CCF) se dedica a buscar
las causas de la miocardiopatia pediatrica y curas para esta
enfermedad brindando apoyo a las tareas de investigacion,

educacion, mayor concientizacion y defensoria.

Inscribase en la CCF para obtener recursos adicionales:
childrenscardiomyopathy.org




La LVNC es una afeccion rara que afecta a
menos del 0.3 % de la poblacién. Segun los
Centros para el Control y la Prevenciéon de
Enfermedades, se estima que la LVNC afecta a
alrededor de 1.2 por millén de nifios de entre 0
y 10 afos. Sin embargo, es probable que
muchos casos pasen inadvertidos y se
confundan con miocardiopatia dilatada o
hipertréfica. A medida que se utilizan técnicas
de imagenologia nuevas con resolucién mas
alta, se detectan con mas frecuencia las
trabeculaciones en el corazon, con lo cual mas
nifios y adultos reciben diagnéstico de LVNC.

Cierta evidencia muestra que los problemas
durante el desarrollo del corazén en el embrién
pueden ser la causa de la LVNC. Al comienzo de
la vida fetal, el interior del corazén contiene
partes de musculos o trabeculaciones que se
extienden dentro de la cavidad cardiaca.
Durante el desarrollo normal, esta red de fibras
musculares similar a una esponja se compacta,
con lo cual las trabeculaciones, en lugar del
aspecto de esponja, se transforman en suaves y
solidas. La LVNC puede producirse cuando el
proceso de compactacién no se produce
normalmente, y la parte interior del musculo
cardiaco mantiene las trabeculaciones y el
aspecto de esponja. También se ha observado no
compactacion en algunas personas en las que
previamente no se observaba, en general, en el

contexto de estrés en el corazén. Algunas formas
de LVNC pueden ser heredadas (origen familiar)
o puede producirse espontdaneamente por
motivos que se desconocen (origen esporadico).
Aproximadamente, el 40 % de las personas con
diagnostico de LVNC sin otros defectos cardiacos
estructurales tienen antecedentes familiares de
miocardiopatia, lo cual puede incluir LVNC y
miocardiopatia  dilatada,  hipertrofica o
restrictiva. La LVNC generalmente se hereda con
un patrén autosémico dominantes, en el cual
uno de los padres con una mutacién que
produce la enfermedad tiene un 50 % de
probabilidad de heredar la mutacion a cada uno
de sus hijos. Si bien es menos comun, la LVNC se
puede heredar de una manera vinculada al
cromosoma X mediante la cual la madre
transmite la mutacién que provoca la
enfermedad.

Una vez que se diagnostica la LVNC, hay entre un
20 % y un 40 % de probabilidad de identificar
una causa genética de la enfermedad. En las
investigaciones, se ha mostrado que las
mutaciones de los mismos genes que se sabe
provocan la miocardiopatia dilatada, hipertrofica
y restrictiva pueden encontrarse en personas con
LVNC, lo que sugiere cierta superposicién entre
estas afecciones.

La mayoria de los casos son causados por
mutaciones en genes que codifican las proteinas
sarcoméricas que son responsables de la
contraccién correcta del musculo cardiaco. Hay
otras mutaciones genéticas que causan LVNC
asociadas con sindromes genéticos, trastornos
metabdlicos o mitocondriales y enfermedades
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neuromusculares. No hay causas adquiridas
conocidas de la LVNC.

Los sintomas pueden variar considerablemente
y son determinados por la manera en que se ve
afectada la funcién cardiaca. En funcién del
subtipo de LVNC que se diagnostique, los
sintomas generalmente se superponen con
aquellos asociados con la miocardiopatia
dilatada, hipertréfica o restrictiva. Los nifos
que tienen las caracteristicas estructurales de la
LVNC, pero tienen una funcion cardiaca normal
pueden no tener sintomas.

Aquellos que tienen una forma mas grave de
LVNC pueden presentar sintomas de
insuficiencia cardiaca o ritmo cardiaco anormal
(arritmia). Esto puede incluir falta de aliento
(disnea), fatiga, aumento de peso o inflamacién
(edema) sin explicacion, mareos o sensacion de
desvanecimiento (presincope), desmayo o
desvanecimiento (sincope), latidos cardiacos
anormales (palpitaciones) y capacidad fisica
limitada o intolerancia al ejercicio. Los bebés
pueden experimentar sudoracidon excesiva
durante la actividad, dificultad para
alimentarse y crecimiento deficiente.

También puede haber otras complicaciones
relacionadas con la LVNC, como un mayor
riesgo de coagulos de sangre (trombosis), ritmo
cardiaco acelerado y paro cardiaco subito. Si
bien el riesgo de paro cardiaco subito es bajo,
este aumenta con la gravedad del deterioro de
la funcién cardiaca, y es mejor realizar un
monitoreo de cerca con un
cardidlogo con experiencia
en LVNC.

El diagndstico de LVNC se basa en pruebas
cardiacas y un examen fisico, ademas de la revision
de los antecedentes familiares y médicos. Durante
las pruebas cardiacas, pueden utilizarse un
ecocardiograma, una exploraciéon por tomografia
computada (computer-assisted tomography, CAT)
y/o una resonancia magnética (magnetic resonance
imaging, MRI) para diagnosticar la LVNC. Estas
pruebas de imagenologia pueden revelar
trabeculaciones y recesos profundos dentro de la
pared cardiaca, ademas de medir la funcién
cardiaca general, el tamano de las trabeculaciones
y el grosor del musculo cardiaco compactado.
Existen varios subgrupos de LVNC, y los sintomas
pueden superponerse con otras formas de
miocardiopatia. En algunos casos, el corazén puede
cambiar inesperadamente su aspecto de una forma
a otra con el tiempo. Esto se conoce como un
“fenotipo ondulante” que generalmente se
relaciona con la LVNC. También se realizara un
examen fisico para buscar evidencias de
insuficiencia cardiaca y debilidad de los musculos
esqueléticos, que se han vinculado con
determinadas formas de LVNC.

La evaluacion incluira los antecedentes médicos
del niflo para determinar si hay alguna indicacién
de insuficiencia cardiaca. Los signos incluirian
problemas con la alimentacion y el crecimiento,
problemas con el ritmo cardiaco e intolerancia al
ejercicio. Se realizan antecedentes familiares
completos para determinar si otros familiares
tienen antecedentes de miocardiopatia,
problemas de ritmo cardiaco, paro cardiaco subito
o muerte inexplicable, y cualquier otra
enfermedad cardiaca o cirugia.

Los familiares directos (padres, hermanos e hijos)
de una persona con LVNC deben ser sometidos a
examenes de deteccion de rutina. Dado que la
LVNC puede tener presentacion diversa, es posible
tener LVNC sin sintomas. Un cardiélogo y un
genetista con experiencia en el manejo de
pacientes con miocardiopatia pueden asesorar con
respecto a la frecuencia de las pruebas de
deteccion y la necesidad de realizar pruebas
genéticas informativas adicionales.

sCudles son las opciones de tratamiento?




