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Resumen

Las miocardiopatías no compactada (MCNC) y restrictiva (MCR) constituyen enfermedades infre-
cuentes con elevada morbimortalidad en la edad pediátrica, especialmente la restrictiva. Pueden ser 
diagnosticadas a cualquier edad incluso desde la vida intra uterina, de manera aislada o en asociación 
a otras miocardiopatías o a cardiopatías congénitas. Son causadas por enfermedades genéticas, neu-
romusculares, metabólicas, de depósito o idiopáticas. La principal característica morfológica de la 
MCNC, es la presencia de un miocardio no compacto con múltiples trabéculas y recesos intertrabe-
culares profundos que pueden producir disfunción miocárdica, arritmias malignas y procesos embó-
licos. Por su parte en la MCR existe una rigidez anormal del miocardio, lo que genera un llenado ven-
tricular restrictivo y la consecuente dilatación auricular. Clínicamente se manifiesta por disfunción 
diastólica, hipertensión pulmonar, arritmias y muerte súbita. Para ambas la ecocardiografía Doppler 
color, el electrocardiograma y el Holter de arritmias son los exámenes de elección en el diagnóstico y 
seguimiento. La resonancia cardiaca (RC) agrega además información sobre la valoración funcional 

¿Qué se sabe del tema que trata este estudio?

Las miocardiopatías son patologías poco frecuentes en niños y se 
asocian a una alta morbimortalidad relacionada a la presencia de 
insuficiencia cardiaca progresiva, arritmias malignas, muerte súbita 
y necesidad de trasplante cardiaco en la infancia. 

¿Qué aporta este estudio a lo ya conocido?

Aporta información sobre dos tipos de miocardiopatías poco cono-
cidas por el pediatra y que comparten algunos hechos en común. 
La miocardiopatía restrictiva (MCR) y las formas graves de miocar-
diopatía no compactada (MCNC) presentan insuficiencia cardiaca 
y elevada morbimortalidad, por lo que requieren de un alto nivel de 
sospecha diagnóstica para mejorar su pronóstico.
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Introducción

Las miocardiopatías (MCP) constituyen un amplio 
espectro de afecciones del músculo cardiaco que com-
prometen las funciones de contracción, relajación o 
ambas, en ausencia de anormalidades anatómicas y/o 
hemodinámicas corregibles.

La incidencia general es de 1 en 100.000 individuos 
menores de 20 años y en niños antes del año de vida, 
es 8 veces mayor. Se puede manifestar en cualquier 
etapa de la vida, desde in útero y sus causas pueden 
ser primarias, secundarias a enfermedades sistémicas 
o idiopáticas1-3. 

Existen múltiples clasificaciones para las MCP, 
para efecto de esta revisión utilizaremos la morfológica 
de la American Heart Association (AHA) que las divide 
en miocardiopatía dilatada, hipertrófica, restrictiva, no 
compactada y arritmogénica2. Las MCP más frecuen-
tes en niños son las de tipo dilatada e hipertrófica (fre-
cuencia de 50% y 35% respectivamente), ampliamente 
reconocidas en la práctica pediátrica y revisadas en la 
literatura1-5; a diferencia de las de tipo no compacta-
da (MCNC) y restrictiva (MCR) que son infrecuentes, 
con cifras de 5% en el caso de la primera y de 3-4% en 
la segunda3-5.

Keywords: 
Noncompaction 
Cardiomyopathy; 
Restrictive 
Cardiomyopathy; 
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Abstract

Left ventricular non-compaction (LVNC) and restrictive cardiomyopathies (RCM) are rare diseases 
with high morbidity and mortality in the pediatric age group, particularly the restrictive.  They can be 
diagnosed at any age even in fetal life, in isolation or association with other cardiomyopathies or con-
genital heart disease.  The causes may be genetic, neuromuscular, metabolic, storage, or idiopathic 
disorders. The main morphological characteristic of LVNC is the presence of a non-compact myocar-
dium with numerous prominent trabeculations and deep recesses, which may results in myocardial 
dysfunction, malignant arrhythmias and thromboembolism. On the other hand, in RCM there is an 
abnormal myocardial stiffness, which generates a restrictive ventricular filling and atrial dilatation 
secondary. Clinically it manifested by severe diastolic dysfunction, pulmonary hypertension, arrhyth-
mias and sudden death.  For both cardiomyopathies, the Doppler color echocardiography, electro-
cardiography and Holter monitoring of arrhythmias are the gold standard for diagnosis and follow 
up. Cardiac resonance adds information on functional assessment and quantification of myocardial 
fibrosis. The therapy is oriented to improve symptoms and quality of life. Patients with severe forms 
of LVNC and RCM may require extracorporeal ventricular support and cardiac transplantation, even 
in early stages of the disease. The pediatrician plays an important role in the early recognition of these 
pathologies for timing to referral as well as in the follow-up and screening for complications. The 
objective of this review is to update the clinical, genetic, diagnostic, therapeutic issues and prognostic 
of the LVNC and RCM.

y cuantificación de la fibrosis miocárdica. La terapia está orientada a mejorar los síntomas y la calidad 
de vida. Pacientes con formas graves de MCNC y MCR pueden llegar a requerir asistencia ventricular 
extracorpórea y/o trasplante cardiaco, incluso en etapas tempranas de la enfermedad. El pediatra 
juega un rol fundamental en el reconocimiento precoz de estas patologías para su derivación oportu-
na como también en el seguimiento y pesquisa de sus complicaciones. El motivo de esta revisión es 
actualizar los aspectos clínicos, genéticos, diagnósticos, terapias y pronóstico de las MCNC y MCR. 

En Chile lamentablemente carecemos de un regis-
tro nacional de MCP en pediatría y constituye un desa-
fío a desarrollar, dado el gran impacto que provocaría 
en el manejo de estos niños, como lo ha sido en otros 
países. En Latinoamérica y en nuestro país existen es-
casas publicaciones sobre estas patologías y en general 
corresponden a reportes de casos clínicos6. Reciente-
mente Huertas-Quiñones et al7 publicó una serie de 
89 niños colombianos, portadores de miocardiopatías 
primarias con una incidencia para MCR de 8,9% y 
MCNC de 7,8%.

Las MCP son una importante causa de insufi-
ciencia cardiaca (IC) en niños, presentan una elevada 
morbimortalidad y son la primera causa de trasplante 
cardiaco en mayores de un año1-4. Si bien infrecuentes, 
tienen un gran impacto en la vida de los pacientes y 
en los sistemas de salud. Los dos tipos de MCP que se 
revisarán a continuación son parte de este grupo y se 
caracterizan por tener aspectos fisiopatológicos espe-
cíficos que permiten comprender su evolución clínica. 
Las formas graves de estas MCP comparten hechos en 
común como son la historia familiar, presencia de IC 
(lo más frecuente), arritmias graves, embolias y muer-
te súbita que hacen importante que se conozcan en la 
práctica pediátrica general. 
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Miocardiopatía no compactada

La MCNC, también denominada no compactación 
del ventrículo izquierdo (VI) o hipertrabeculación del 
VI es una forma infrecuente y heterogénea de MCP en 
niños que compromete principalmente al VI, pero que 
en ocasiones puede afectar ambos ventrículos e incluso 
sólo al ventrículo derecho (VD)2,8.

Su clasificación permanece en discusión, ‘‘la So-
ciedad Europea de Cardiología (ESC) considera que 
es una miocardiopatía no clasificada y enfatiza el he-
cho de que la MCNC con función cardíaca normal, no 
cumple con los criterios de miocardiopatía ya que mu-
chos pacientes no muestran evidencia de deterioro de 
la función cardíaca. La clasificación de la AHA, que se 
basa en gran medida en información molecular y genó-
mica, considera que es una miocardiopatía congénita y 
que puede perfilarse genéticamente y por lo tanto ser 
considerada como una entidad propia’’2. 

Morfológicamente, según ESC y la AHA, se caracte-
riza por la presencia de trabeculaciones prominentes y 
recesos intertrabeculares profundos que principalmen-
te afectan la pared libre y el ápex del VI, observándose 
una separación anómala del miocardio en 2 capas: una 
endocárdica gruesa, espongiforme (no compactada) y 
otra epicárdica fina (compactada) (Figura 1).

Existen múltiples teorías del porqué ocurre esta fal-
ta de compactación, lo que complica la falta de claridad 
en su clasificación; una de las teorías, la más clásica, la 
atribuye a una falla en la maduración del miocardio, 
producto de una detención de la compactación normal 
del músculo cardiaco, lo que ocurriría entre la quinta 
y octava semana de la embriogénesis; sin embargo, va-
rios investigadores argumentan en contra de esta hipó-
tesis y se basan en la evidencia histológica que  indica 
que el miocardio del VI no compactado no presenta el 
mismo perfil inmuno histoquímico que el miocardio 
embrionario normal9. Otros argumentan que son solo 

trabeculaciones excesivas y que por sí solas constitu-
yen un rasgo morfológico más que una enfermedad10, 
como ha sido descrito en embarazadas y deportistas. 
Incluso se plantea que podría ser un continuo entre 
miocardiopatía hipertrófica (MCH), restrictiva y más 
raramente dilatada (MCD)11-13. 

La incidencia descrita es de 0,12 por 100.000 niños 
entre 0 a 10 años. Representa el 5% de todas las MCP 
pediátricas y la edad promedio de diagnóstico es a los 
7 años2,11,12. 

Puede manifestarse en forma aislada o en asocia-
ción con otras MCP lo que agrava el pronóstico. Cuan-
do existe más de una forma de compromiso miocár-
dico asociado, algunos grupos de trabajo utilizan una 
sub clasificación que incluye: fenotipo MCNC-miocar-
diopatía hipertrófica (27%), MCNC-miocardiopatía 
dilatada (19%) y el fenotipo mixto que incluye ambas, 
en el 28%. Este es un tópico que se encuentra aún en 
discusión. 

Se ha descrito también que esta enfermedad puede 
presentarse de forma ondulante, es decir grave en eda-
des tempranas, estabilizarse posteriormente para luego 
deteriorarse en edades más tardías. 

Igualmente se asocia a cardiopatías congénitas 
(CC) como defectos septales ventriculares, anomalía 
de Ebstein, tetralogía de Fallot y doble salida del VD, 
entre las más frecuentes13,14.  

Al igual que otras MCP su principal complicación 
es la IC y con menor frecuencia presencia de arritmias 
atribuidas a isquemia sub-endocárdica y muerte súbi-
ta. Dependiendo de la severidad de la presentación y la 
evolución, IC terminal y necesidad de trasplante11,15,16.  
En adultos se ha asociado con formación de trombos 
en el interior de los recesos intertrabeculares y con-
secuentes embolias hacia la circulación sistémica con 
riesgo de infartos en distintas localizaciones (cerebra-
les, mesentéricos, renales, periféricos u otros), hecho 
infrecuente en la edad pediátrica.
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Figura 1. Ecocardiografía 2D. Eje corto del 
VI. A: flecha blanca recesos intertrabéculas y 
flecha amarilla trabéculas. B: aspecto espon-
giforme secundario a la no compactación 
del miocardio. 
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Genética
La MCNC se presenta de forma esporádica o fami-

liar. Se han descrito más de 40 mutaciones en genes 
que codifican diferentes proteínas sarcoméricas, del 
citoesqueleto, líneas Z y mitocondriales. El estudio ge-
nético permite confirmar el diagnóstico en el 20-40% 
de los pacientes17,18.

La forma de herencia más frecuente es la autosó-
mica dominante y en un menor número de casos he-
rencia ligada al X, autosómica recesiva y mitocondrial. 
En alrededor de un tercio de los casos se cuenta con el 
antecedente de un familiar de primer grado afectado. 
Si bien la expresión fenotípica puede variar considera-
blemente dentro de una misma familia, los pacientes 
con alteración genética confirmada se asocian a peor 
pronóstico y mayor riesgo de eventos cardiacos18,19.

En la última década se ha relacionado la MCNC 
con trastornos neuromusculares como la enferme-
dad de Duchenne, distrofia de Becker, enfermedad de 
Charcot Marie Tooth y algunas miopatías mitocon-
driales, asociación que se ha descrito hasta en un 21% 
de los niños afectados por estas patologías. Además se 
reconoce su relación con trastornos genéticos como la 
enfermedad de Dannon, Anderson-Fabry, enfermeda-
des metabólicas como el síndrome de Barth y anoma-
lías cromosómicas como la trisomía 13 y 1812,18. 

Manifestaciones clínicas y estudio diagnóstico
Esta enfermedad puede manifestarse a cualquier 

edad, desde la vida fetal a la edad adulta, con presenta-
ción variable, tanto en clínica como en severidad, des-
de niños asintomáticos y de evolución benigna (35% 
de las formas de MCNC), diagnosticados como hallaz-
go ecocardiográfico en el contexto del estudio de soplo 
cardiaco o por el antecedente de familiares con MCP, a 
formas severas de presentación con disfunción miocár-
dica, arritmias y menos frecuentemente embolias19,20. 

Los hallazgos clínicos son inespecíficos y se requiere 
de un alto índice de sospecha para derivar al especialis-
ta cardiólogo. La disfunción sistólica y diastólica suele 
ser progresiva y un 30-63% de los niños se manifiesta 
con signos de IC: cansancio al alimentarse, diaforesis, 
taquicardia, ritmo de galope, taquipnea, sibilancias y 
hepatomegalia. En niños mayores los síntomas inclu-
yen palpitaciones, precordalgia, disnea, ortopnea, in-
tolerancia al ejercicio y síncope, que por lo demás son 
motivos de consulta y derivación frecuente al cardiólo-
go pediatra general20,21.

La evaluación incluye radiografía de tórax, electro-
cardiograma (ECG), Holter de arritmia de 24 horas, 
ecocardiografía Doppler color y RC. 

La radiografía de tórax puede ser normal o eviden-
ciar cardiomegalia y signos de congestión pulmonar. 

Hasta en un 87% de los pacientes se puede detectar 
alguna alteración en el ECG y los hallazgos más fre-

cuentes incluyen trastornos de la conducción intraven-
tricular como bloqueo de rama, signos de hipertrofia 
ventricular izquierda, anomalías de la repolarización 
como inversión de la onda T y cambios en el segmento 
ST, QTc prolongado y síndrome de Wolff-Parkinson-
White que se ha reportado hasta en un 14% de los ni-
ños19,22. 

En un tercio de los pacientes se diagnostican arrit-
mias, principalmente en su seguimiento22,23, entre las 
cuales se describen: taquicardia ventricular (17%), 
taquicardia supraventricular por reentrada (8%) y 
taquicardia auricular (6%)19. Como también bloqueo 
aurículoventricular cuya presencia se asocia con peor 
pronóstico sobre todo si se manifiesta en el feto24. Se 
recomienda la realización de Holter de arritmias en ni-
ños asintomáticos anualmente y cada 4-6 meses si hay 
antecedente de palpitaciones, síncope y arritmias en 
tratamiento20,22.

La ecocardiografía es el estudio más importante en 
el diagnóstico y seguimiento de los niños con MCNC 
ya que permite detectar las anomalías cardiacas con 
una alta sensibilidad incluso desde la etapa fetal. Exis-
ten diferentes criterios diagnósticos lo que complica su 
evaluación, los descritos por Jenni y cols.25 son los más 
utilizados e incluyen la presencia de dos capas, una 
engrosada endocárdica con trabéculas prominentes 
y recesos profundos, y otra compacta, delgada y epi-
cárdica, con una relación de miocardio no compacto/
compacto mayor a 2:1 al final de la sístole (Figura 2). 
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Figura 2. Ecocardiografía 3-D en donde se observa en la pared 
libre del VI la presencia de dos capas: una con hipertrabeculación 
y recesos intertrabeculares (flecha) y la otra compacta.
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Las técnicas de Doppler tisular y deformación, 
aportan además en la valoración cualitativa y cuantita-
tiva del estado de la función cardiaca. 

La ecocardiografía también permite diagnosticar la 
presencia de trombos intracavitarios, complicación de 
esta enfermedad25,26.

La RC se utiliza de forma complementaria al estu-
dio diagnóstico, aportando información morfológica y 
funcional valiosa, como lo es la presencia de fibrosis 
miocárdica que condiciona mayor riesgo de arritmias 
y muerte súbita. Ayuda a distinguir la trabeculación 
miocárdica y cuantificarla, permite la detección de 
trombos intertrabéculas y aporta una mejor visualiza-
ción del ápex y pared lateral que a veces es difícil con 
la ecocardiografía, sobretodo en niños de edades ma-
yores2,13,24. 

Tratamiento
No existe tratamiento específico para esta enfer-

medad. El manejo farmacológico está orientado al 
tratamiento de la IC, de los trastornos del ritmo y de 
la prevención de fenómenos tromboembólicos con an-
ticoagulación.  

Debe considerarse la instalación de un cardiodesfi-
brilador para prevención de muerte súbita en pacientes 
que presenten en su evolución síncope de origen no 
explicado, arritmias ventriculares sintomáticas o soste-
nidas, disfunción severa del VI y también en aquellos 
con antecedente familiar de muerte súbita22,27. 

Niños con IC en etapa terminal son candidatos a 
evaluación para trasplante cardiaco. El 4-14% de los pa-
cientes con MCNC llegan finalmente a ser trasplanta-
dos, con tasas de éxito de hasta un 77% y mortalidad en 
lista de espera de un 7,9% en centros con alto volumen 
de trasplante19,27,28. En nuestro país Becker29 publicó su 
serie de trasplante cardiaco, donde el 96,6% correspon-
dían a niños con MCP, fallecieron en lista de espera el 
33,3%. No hay series nacionales específicas en MCNC. 

Las recomendaciones de la AHA y American College 
of Cardiology (ACC) del año 2015, así como la Euro-
pean Association of Preventive Cardiology (EAPC) del 
2019, señalan en relación a las prácticas deportivas en 
pacientes con MCNC, que aquellos atletas con com-
promiso de la función sistólica, arritmias significativas 
en el Holter o historia personal o familiar de síncope, 
no deben realizar deporte a nivel competitivo. En los 
pacientes en los cuales por hallazgo se diagnóstica un 
VI hipertrabeculado, asintomáticos, sin antecedentes 
familiares, sin alteraciones en el ECG ni alteración de 
la función miocárdica, no tienen restricción de realizar 
actividad física competitiva30,31.

Pronóstico
El pronóstico está determinado por la aparición y 

severidad de las complicaciones. La tasa de mortalidad 

global se describe en un 47% a los 6 años del diagnósti-
co, sin embargo, existe un grupo pacientes con MCNC 
aislada, con dimensiones del VI y función sistólica de 
este conservada que presentan buen pronóstico, con 
una tasa de sobrevida a 5 años del 94% y bajo riesgo de 
progresión a IC o muerte19,28.

Tienen peor pronóstico y mayor incidencia de 
muerte o necesidad de trasplante aquellos casos de 
MCNC asociados a otras MCP o a la presencia de 
CC11,32. Se describe muerte súbita en el 18-23% de los 
casos y el riesgo de progresar a IC es mayor durante la 
edad pediátrica versus la edad adulta23,28,33.

Miocardiopatía restrictiva

La MCR es la forma más infrecuente y quizás la de 
peor pronóstico de la MCP en niños. Puede observarse 
compromiso de uno de los ventrículos (más frecuente-
mente el izquierdo) o ambos y se define por aspectos 
funcionales y no morfológicos2,34. Se caracteriza por 
una rigidez anormal del miocardio ventricular que 
compromete su relajación activa y genera un patrón de 
llenado restrictivo, con una consecuente elevación de 
la presión de fin de diástole, la cual se transmite hacia 
las aurículas generando una marcada dilatación (hecho 
característico). Los volúmenes ventriculares sistólicos 
y diastólicos son normales o disminuidos y la función 
sistólica ventricular en general esta conservada2,35,36.  

Su incidencia se estima en 0,03-0,04 casos por 
100.000 niños y representa el 3-4% del total de las 
MCP pediátricas23,35. 

La etiología puede ser idiopática, familiar o secun-
daria a otras condiciones tales como enfermedades in-
filtrativas (amiloidosis), de depósito (enfermedad de 
Fabry, sobrecarga de hierro), enfermedades autoinmu-
nes o infecciones parasitarias. Los avances en la genéti-
ca molecular han aportado también en el conocimien-
to de esta enfermedad; y es así como causas genéticas, 
pueden ser aisladas en un número de casos que habrían 
sido clasificadas como idiopáticas décadas atrás2,35.

Puede presentarse de forma aislada (fenotipo puro) 
o en fenotipo mixto con otras MCP, se describe aso-
ciación con MCH hasta en un 33% de los pacientes 
pediátricos2,37. 

Genética 
Se han logrado identificar varios genes involucra-

dos en la patogenia de la MCR, principalmente asocia-
dos a proteínas sarcoméricas que incluyen la troponina 
I (TNNI3), la cadena pesada de la β-miosina (MYH7), 
la α-actina cardiaca (ACTC1), tinina (TTN) y genes de 
la cadena liviana de miosina, se cree que estas altera-
ciones generan una mayor sensibilidad al calcio en el 
sistema contráctil de los miocitos y una consecuente 
alteración en su relajación24,38,39.

Miocardiopatía en Pediatría - P. Álvarez Zenteno et al
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Aunque la etiología genética sea planteable en la 
mayoría de los casos, solo una fracción de los pacientes 
son exitosamente secuenciados35,38. 

La forma más frecuente de herencia es la autosó-
mica dominante con penetrancia variable y hasta un 
cuarto de los pacientes puede tener historia familiar de 
MCP, pero se reconoce que dentro de un mismo grupo 
familiar existe una amplia variación fenotípica2,23. 

Manifestaciones clínicas y estudio diagnóstico
Puede manifestarse a cualquier edad y la clínica va-

ría desde asintomática a la aparición de IC (hecho fre-
cuente en esta MCP) con congestión pulmonar y sis-
témica, arritmias y complicaciones trombo embólicas. 

Reflejo de las elevadas presiones de fin de diástole 
del VI que manejan estos pacientes, pueden desarro-
llar hipertensión pulmonar (venocapilar pasiva), he-
cho ominoso, al igual que la presencia de síncope que 
por lo general es manifestación de isquemia, arritmia o 
embolias. Todas estas complicaciones elevan el riesgo 
de muerte súbita en esta enfermedad23,40. 

Los signos de congestión pulmonar hacen que el 
cuadro se confunda con infecciones respiratorias recu-
rrentes, hiperreactividad de la vía aérea, bronquiolitis o 
asma que no responden al manejo habitual23,35.

El examen físico puede ser normal o evidenciar in-
gurgitación yugular, precordio hiperdinámico, ritmo 
de galope (por tercer y/o cuarto ruido cardiaco), se-
gundo ruido cardiaco intenso, crepitaciones y/o sibi-
lancias pulmonares y hepatomegalia23,35,40.

Al igual que en la MCNC el estudio incluye radio-
grafía de tórax, ECG, Holter de arritmia, ecocardiogra-
ma Doppler color y RC. 

La radiografía de tórax es un examen muy útil para 
el diagnóstico ya que revela cardiomegalia secundaria 
al crecimiento auricular, asociada a signos de conges-
tión venosa pulmonar y/o presencia de derrame pleu-
ral35,41 (Figura 3).

El ECG es anormal en el 98% de los casos y se ob-
serva crecimiento biatrial con ondas P de amplitud y 
duración aumentada, hallazgo que constituye una de 
las claves diagnósticas de esta enfermedad (Figura 4), 
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Figura 4. Electrocardiograma 12 derivadas, 
en donde se observa alteración de la morfo-
logía de la onda P, con presencia de ondas 
picudas y melladas, también reflejo de la 
sobrecarga de presión biauricular.

Figura 3. Radiografía de tórax en pro-
yección antero-posterior. A) Destaca la 
presencia de cardiomegalia y signos de 
congestión pulmonar veno-capilar pasiva. 
B) Se observa la imagen clásica de doble 
contorno auricular (dilatación biauricular), 
con linea continua el reborde de la aurícula 
derecha y en linea discontinua el reborde de 
la aurícula izquierda.
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como también compromiso de la conducción y repo-
larización ventricular, depresión del segmento ST y 
bloqueos aurículoventriculares23,35,41.

El Holter de arritmia muestra alteraciones en un 
15% de los pacientes y los hallazgos incluyen: flutter 
auricular, fibrilación auricular, taquicardia auricular, 
síndrome de Wolff-Parkinson-White y bradicardia 
sintomática41. 

La ecocardiografía revela el crecimiento auricular 
bilateral severo, característico de esta patología y que 
incluso puede llegar a superar el tamaño ventricular 
como se observa en la Figura 5-A, con ventrículos nor-
males o pequeños. La función diastólica se encuentra 
severamente comprometida, lo cual se evidencia por 
un patrón de llenado restrictivo, evaluado con el uso 
del Doppler trans mitral o tricuspídeo, el estudio del 
Doppler de las venas pulmonares y el Doppler tisular 
de ambos anillos2,23,41. (Figura 5-B). A diferencia de los 
adultos, no existen guías de diagnóstico y graduación 
de disfunción diastólica en niños; por lo que se deben 
utilizar todos los índices que se disponen para evaluar 
con la mejor exactitud el grado de disfunción. El volu-
men indexado de la aurícula izquierda se ha descrito 
como un buen índice para diferenciar los niños nor-
males de los con MCR42. Otro hallazgo ecocardiográ-
fico frecuente es la presencia de insuficiencia de las 
válvulas atrioventriculares además de una función sis-
tólica preservada. 

La severa dilatación auricular, provoca que el flujo 
de sangre circule a baja velocidad, lo que asociado a la 
presencia de arritmias pueden desencadenar la existen-
cia de trombos (Figura 6).

El cateterismo cardiaco cumple un rol importante 
al evaluar de manera invasiva, la severidad funcional 
de esta enfermedad y descartar pericarditis constrictiva 
(PC), diagnóstico diferencial de esta patología. Con-
firma la elevación de las presiones de fin de diástole de 

ambos ventrículos así como también objetiva el estado 
de la presión de la arteria pulmonar. En los pacientes 
con presión de arteria pulmonar elevada, permite eva-
luar su reversibilidad (test de vasodilatadores), aspecto 
fundamental ya que el trasplante cardiaco esta general-
mente contraindicado, una vez que se ha desarrolla-
do hipertensión pulmonar irreversible43-44.  La biopsia 
endo-miocárdica no se realiza de rutina en niños.

La RC además de proporcionar información de-
tallada sobre la anatomía y función cardiaca, permite 
caracterizar el estado del tejido miocárdico a través de 
la fase de realce tardío con gadolinio, mediante la cual 
se pueden observar áreas de captación que correspon-
den a fibrosis, cicatrices o infiltración (enfermedades 
de depósito)35 y permite además evaluar grosor del pe-

Miocardiopatía en Pediatría - P. Álvarez Zenteno et al

Figura 6. Ecocardiografía 2D en donde se observa dilatación 
biatrial y trombo en la aurícula izquierda (flecha blanca). 

Figura 5. A) dilatación severa de ambas 
aurículas que supera el tamaño ventricular. 
B) Doppler convencional de la válvula mitral 
con patrón de fisiología restrictiva, con onda 
E dominante, onda A de baja velocidad y 
tiempo de desaceleración disminuido.
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ricardio, para descartar PC. Estas etiologías son poco 
frecuente en niños, por lo que la RC sería de mayor 
utilidad en la edad adulta. 

Los biomarcadores como los niveles de péptido na-
triurético ayudan a diferenciar también de la PC ya que 
valores de NT- pro BNP ≥ 400pg/ml apoyan el diagnós-
tico de MCR; su limitación es en pacientes con insufi-
ciencia renal2. Estos resultados se describen en adultos 
y no han sido validados en niños35,45. En pediatría los 
biomarcadores, en general, son utilizados para evaluar 
la respuesta a la terapia y caracterizar evolución. 

Tratamiento
Al igual que en la MCNC no existe tratamien-

to específico, por lo que el manejo farmacológico va 
orientado al control de la IC, arritmias y prevención de 
eventos tromboembólicos.

Respecto a la terapia farmacológica, los diuréticos 
deben ser utilizados en forma cuidadosa, si bien dis-
minuyen la congestión venosa pulmonar y sistémica; 
en algunos pacientes se requiere de presiones de lle-
nado elevado (precarga elevada) para mantener el dé-
bito cardiaco y podrían verse deteriorados con su uso. 
La digoxina no ha mostrado utilidad en pacientes con 
función sistólica normal y debiera ser usada con pre-
caución. Los inhibidores de la enzima convertidora de 
angiotensina pueden reducir la presión sistémica sin 
aumentar el débito cardiaco por lo que probablemente 
tampoco debieran utilizarse y los antagonistas de los 
receptores de la vasopresina pueden ayudar en casos 
seleccionados46,47.

La fibrosis resultante de esta MCP compromete el 
tejido de conducción eléctrico, generando disfunción 
del nódulo sinusal y aparición de bloqueos cardiacos 
avanzados con indicación de marcapaso, por otro lado, 
la aparición de taquiarritmias ventriculares es indica-
ción de cardio desfibrilador implantable1,11,33. 

El trasplante cardiaco debiera considerarse precoz-
mente en los niños, especialmente si están sintomáti-
cos o con evidencias de hipertensión pulmonar. Los 
niños con MCR tienen mayor riesgo de desarrollar 
hipertensión pulmonar que otras formas de miocar-
diopatías por lo que es necesario un control estricto y 
seriado monitorizando con técnicas invasivas la pro-
gresión de la hipertensión pulmonar.  El momento de 
la indicación del trasplante se encuentra en discusión, 
algunos plantean que debieran enlistarse al momento 
del diagnóstico sin embargo pacientes con resistencia 
vascular pulmonar normal o levemente elevada pue-
den mantenerse estables por años y no requerir ser en-
listados de urgencia.

En pacientes con evidencia de hipertensión pulmo-
nar severa pre trasplante, con el objetivo de protegerlos 
de las crisis de hipertensión pulmonar, se han utilizado 
terapias con sildenafil, oxigeno, hiperventilación, óxido 

nítrico, prostaciclina y otros. En estos pacientes, se pue-
de intentar además el uso de dispositivos de asistencia 
ventricular como puente a trasplante cardiaco1,35.

Debido a la incidencia de eventos tromboembóli-
cos en esta patología, se sugiere el uso de terapia anti-
coagulante, agentes antiplaquetarios o ambos. Elegida 
la terapia de anticoagulación, debe ser supervisada es-
trechamente con parámetros de coagulación.

Las recomendaciones en relación a las prácticas de-
portivas según los consensos AHA/ACC 2015 y EAPC 
2019 concluyen que pacientes sintomáticos con mio-
cardiopatía restrictiva no deben realizar actividad física 
competitiva30,31.

Existen actualmente avances prometedores en tera-
pia génica con la creación de nuevas moléculas capaces 
de aumentar el transporte de calcio a nivel sarcoplás-
mico y actuar como inhibidores o desensibilizadores 
de este a nivel intracelular. Estudios en animales con el 
uso de Parvalbumina, proteína de unión al calcio que 
permite su secuestro en el citosol de las células muscu-
lares, han sido exitosos en mejorar la relajación mio-
cárdica, pero aún no hay experiencia en humanos47,48. 

Pronóstico
Los niños con MCR tienen el peor pronóstico de 

todas las MCP. Se describe una tasa de mortalidad de 
63% dentro de los 3 años del diagnóstico y de 75% a 
los 6 años11,35,49.  

A pesar de un óptimo tratamiento médico la ma-
yoría de los pacientes requieren trasplante cardiaco 
durante el primer año del diagnóstico, siendo más fre-
cuente esta indicación en las formas fenotipicamente 
puras, es decir sin otra MCP asociada2,49,50. Post tras-
plante la sobrevida mejora de manera significativa a un 
89% al año y 77% a los 5 años23,35.

En la Tabla 1 se resumen las principales caracterís-
ticas de ambas enfermedades. 

Conclusión

Si bien ambas miocardiopatías afectan a un núme-
ro reducido de pacientes pediátricos y clínicamente 
se manifiestan desde asintomático (más en el tipo de 
MCNC) a insuficiencia cardiaca y muerte, su pronósti-
co depende de un diagnóstico y manejo precoz. Deben 
ser consideradas en el diagnóstico diferencial de CC, 
IC, arritmias y embolias, y buscarlas en presencia de 
familiares con MCP y/o muerte súbita inexplicada.

Hay que destacar además que, de los dos tipos, la 
MCR es la de presentación más grave y con mayor tasa 
de morbilidad y mortalidad y que requerirá probable-
mente de trasplante cardiaco precoz en su evolución.  

El conocimiento de estas enfermedades por el pe-
diatra permitirá realizar una derivación oportuna, ayu-
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Tabla 1. Resumen de los principales aspectos fisiopatológicos y clínicos de la miocardiopatía no compactada y restrictiva

MCNC MCR

Características morfológicas 
y funcionales

Trabeculaciones prominentes y recesos intertrabecu-
lares profundos en la cavidad ventricular.

Rigidez aumentada del miocardio ventricular con alte-
ración de su llenado. Crecimiento de ambas aurículas. 

Frecuencia 5% de todas las MCP. 3-4% de todas las MCP.

Genética Herencia principal es autosómica dominante. 
Alta variabilidad fenotípica

Clínica Desde asintomáticos a IC. Progresan precozmente a IC.

Radiografía de tórax Normal o cardiomegalia. Cardiomegalia por crecimiento biauricular 
Signos de congestión pulmonar. 

ECG Trastornos inespecíficos de la conducción intraventri-
cular. Preexcitación. QTc prolongado.

Ondas P de amplitud y duración aumentadas. 
Arritmias auriculares.

Ecocardiografía Trabeculaciones y recesos profundos en el VI. 
Relación Miocardio no compactado/compacto > 2:1 
al final de la sístole.
Disfunción sistodiastólica. 
Presencia de trombos dentro de los recesos intertra-
beculares ventriculares.

Dilatación biauricular marcada, ventrículos normales 
o pequeños. 
Disfunción diastólica severa (restrictiva).
Presencia de trombos intraauriculares.

Tratamiento Sin tratamiento específico.
Manejo sintomático de IC, arritmias. 

Prevención y tratamiento de embolias (terapia anticoagulación).
Cardiodesfibrilador en casos seleccionados.
Asistencia ventricular y trasplante cardiaco.

MCNC: miocardiopatía no compactada. MCR: miocardiopatía restrictiva. MCP: miocardiopatías. IC: insuficiencia cardiaca. ECG: electrocar-
diograma. VI: ventrículo izquierdo.

dar en la identificación y manejo de las complicaciones 
en el seguimiento, como también brindar apoyo a las 
familias y facilitar la consejería genética. 
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