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RESUMEN

Introduccién: La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es la enfermedad genética cardiovascular maés frecuente, con una expre-
sién clinica heterogénea que abarca desde formas asintomaticas hasta insuficiencia cardiaca avanzada y muerte stbita. Si
bien las estrategias terapéuticas han mejorado el prondéstico, la mayoria de los pacientes continda siendo atendida fuera de
centros especializados, donde el acceso a estudios diagnésticos avanzados y a un abordaje estructurado puede ser variable.
Objetivo: Caracterizar la practica clinica y evaluar el acceso a estudios diagndsticos de pacientes con MCH en centros no
especializados de Argentina.

Material y métodos: Estudio observacional, retrospectivo y multicéntrico de alcance nacional. Se incluyeron pacientes mayores
de 18 anos con diagnéstico confirmado o altamente probable de MCH, en seguimiento ambulatorio por cardiélogos de centros
no especializados. Se excluyeron casos con hipertrofia secundaria. La recoleccion de datos se realizé mediante la plataforma
REDCap de la Sociedad Argentina de Cardiologia entre junio de 2023 y septiembre de 2024.

Resultados: Se incluyeron 160 pacientes de 8 provincias (edad media 48 anos; 60,6 % varones). Los factores de riesgo més pre-
valentes fueron hipertension arterial (46,7 %) y dislipidemia (31,4 %). El motivo de consulta mas frecuente fue el diagnéstico
presuntivo o confirmado de MCH, seguido por sintomas, disnea y angina los méas habituales. El ecocardiograma se realizé en
el 97,5 % de los casos, la resonancia magnética cardiaca (RMC) en el 60 % y el test genético en el 40 %. Entre los pacientes
sometidos a estudio genético, el rendimiento diagnéstico fue del 82,8 %, con predominio de variantes en MYH7 y MYBPC3.
El 34,3 % present6 obstruccién del tracto de salida del ventriculo izquierdo y en el 81,2 % de los pacientes evaluados con
RMC se evidenci6 realce tardio. La mayoria recibié betabloqueantes y un subgrupo requirié intervenciones, incluyendo 26
cardiodesfibriladores implantables y 4 miectomias septales.

Conclusiones: Este primer registro argentino de MCH en centros no especializados muestra diferencias relevantes en la
utilizacion de estudios diagnédsticos y en la implementacion de estrategias de manejo. Los hallazgos evidencian inequidades
tanto en el acceso a recursos como en los circuitos asistenciales, y subrayan la necesidad de fortalecer la capacitacién médica,
desarrollar redes de derivacién y adaptar las guias internacionales al contexto local para optimizar el diagnéstico y tratamiento
de esta enfermedad.
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ABSTRACT

Background: Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is the most common genetic heart disease, exhibiting a wide range of
clinical presentations, from asymptomatic forms to advanced heart failure and sudden cardiac death. Although therapeutic
strategies have improved outcomes, most patients are still managed in non-specialized centers with variable access to advanced
diagnostic tests and a lack of a standardized approach.

Obijectives: To describe clinical practice and access to diagnostic tests for patients with HCM in non-specialized centers in
Argentina.

Methods: We conducted a nationwide, retrospective, multicenter and observational study. Patients > 18 years with a con-
firmed or highly probable diagnosis of HCM, followed up by cardiologists at outpatient clinics of non-specialized centers were
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included. Cases with secondary hypertrophy were excluded. Data were collected on the REDCap platform of the Argentine
Society of Cardiology between June 1, 2023, and September 1, 2024.

Results: A total of 160 patients from 8 provinces were included (mean age 48 years; 60.6% men). The most common cardio-
vascular risk factors were hypertension (46.7%) and dyslipidemia (31.4%). The most common reason for consultation was a
presumptive or confirmed diagnosis of HCM (43.4%), followed by symptoms such as dyspnea and angina. Echocardiography was
performed in 97.5% of cases, cardiac magnetic resonance imaging (CMRI) in 60%, and genetic testing in 40%. Among patients
who underwent genetic testing, the diagnostic yield was 82.8%, with a predominance of variants in sarcomere genes MYH7
and MYBPC3. Left ventricular outflow tract obstruction was present in 34.3% of patients, and late gadolinium enhancement
was observed in 81.2% of those evaluated by CMRI. Most patients received beta-blockers, and a subgroup required interven-
tions, including 26 implantable cardioverter-defibrillator implantations and 4 septal myectomy procedures.

Conclusions: This first Argentine registry of HCM in non-specialized centers reveals significant differences in the use of
ancillary tests and implementation of therapeutic strategies. These findings evidence the presence of inequities in access to
diagnostic resources and care pathways, underscoring the need to strengthen medical education, develop referral networks,

and adapt international guidelines to the local context to optimize the diagnosis and management of this disease.
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INTRODUCCION

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) constituye la
enfermedad genética cardiovascular mas frecuente,
con una prevalencia estimada de 1 en 200 a 500 indi-
viduos. (1,2) Su etiologia se relaciona con mutaciones
en genes que codifican proteinas del sarcémero, lo
que conduce al desarrollo de hipertrofia ventricular
izquierda (HVI), desorganizacion miofibrilar y fibrosis
miocardica progresiva. (3,4)

El diagnéstico contintia representando un verdade-
ro desafio, ya que el aumento del espesor parietal y la
dilatacion de cavidades no son exclusivos de la MCH,
sino que también pueden observarse en miocardiopa-
tias infiltrativas que actiian como fenocopias. (5-7)

Los tratamientos actuales incluyen estrategias
farmacoldgicas y opciones invasivas, como la cirugia
septal y el implante de dispositivos, que han demostra-
do mejorar la sobrevida y la calidad de vida. (8-10) Sin
embargo, son escasos los centros especializados en esta
patologia, por lo que la mayoria de los pacientes son
seguidos en instituciones no dedicadas especialmente
a la misma.

Este estudio presenta los resultados definitivos del
Registro de Miocardiopatia Hipertréfica en centros
no especializados, con el objetivo de aportar datos que
permitan dimensionar las limitaciones en el acceso y
la utilizacién de métodos diagnésticos avanzados fuera
de los centros de referencia.

MATERIAL Y METODOS

Se realiz6 un estudio observacional, retrospectivo y multicén-
trico de alcance nacional en pacientes con MCH confirmada
o altamente probable.

Participaron cardi6logos clinicos que desarrollan su acti-
vidad asistencial en consultorios ambulatorios. A los fines del
estudio, se consideraron centros no especializados aquellos
sin un programa estructurado dedicado al manejo de la MCH,
sin un abordaje multidisciplinario sistematico y con acceso
no sistematico a terapias avanzadas de reduccién septal y
a estudios de alta complejidad, como resonancia magnética
cardiaca o test genético.

Se consider6 miocardiopatia hipertrofica a la presencia de
HVI con espesor parietal maximo >15 mm, en un ventriculo
izquierdo no dilatado, documentada por ecocardiografia y/o
resonancia magnética cardiaca, en ausencia de otras condi-
ciones capaces de justificar ese grado de hipertrofia. (2-6)

Se clasific6 como MCH confirmada a los casos que,
ademas de cumplir los criterios morfolégicos e imagenolé-
gicos, contaban con test genético compatible. (2,4,8-10) Se
consider6 MCH altamente probable a aquellos pacientes
que cumplian criterios clinico-imagenolégicos completos,
pero en quienes no se habia realizado estudio genético. En
todos los casos, la adjudicacion diagnéstica final quedé a
criterio del cardiélogo tratante y no se realizé adjudicacion
central de imagenes ni validacién independiente de los
diagnésticos.

Se excluyeron pacientes con condiciones capaces de
generar hipertrofia ventricular secundaria como tnico me-
canismo (miocardiopatias infiltrativas, hipertension arterial,
valvulopatias, entrenamiento deportivo de alto rendimiento,
entre otras) y aquellos con MCH en seguimiento en centros
especializados.

Larecoleccion de datos se efectud a través de la plataforma
REDCap de la Sociedad Argentina de Cardiologia, entre el 1
de junio de 2023 y el 1 de septiembre de 2024.

Analisis estadistico

Las variables cualitativas se expresaron como frecuencias
absolutas y relativas. Las variables cuantitativas se describie-
ron mediante media *+ desviacién estandar (DE) o mediana
y rango intercuartilico (RIC 25-75), segtn la distribucién de
los datos.

Dado el caréacter descriptivo del estudio, el andlisis se
centré principalmente en la presentacion de estadisticas
descriptivas. En los casos en que se realizaron comparaciones
exploratorias, se utilizaron pruebas de chi cuadrado o exacta
de Fisher para variables categéricas.Las variables continuas
se analizaron mediante prueba t de Student o prueba de
Mann-Whitney para comparaciones entre grupos indepen-
dientes, y mediante prueba de rangos con signo de Wilcoxon
para comparaciones apareadas, segiin correspondiera.

Se considero6 estadisticamente significativo un valor de p
< 0,05. Todos los andlisis se realizaron utilizando Ry Python.

Consideraciones éticas
El protocolo del estudio fue evaluado y aprobado por el Comité
de Etica en Investigacién del Hospital General de Agudos
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Donacién F. Santojanni de la Ciudad de Buenos Aires. La
investigacion se condujo de acuerdo con los principios éticos
establecidos en la Declaracion de Helsinki (11) y sus enmien-
das posteriores, asi como con las normativas locales vigentes
en materia de investigacion clinica.

RESULTADOS

Se incluyeron 160 pacientes provenientes de 8 pro-
vincias de Argentina (Buenos Aires, Santa Fe, For-
mosa, Catamarca, Tucuméan, Rio Negro, Mendoza y
Chubut). La edad media fue de 48 anos y predominé
el sexo masculino (60,6 %). Los factores de riesgo
cardiovascular mas frecuentes fueron hipertension
arterial (46,7 %), dislipidemia (31,4 %), obesidad
(18,2 %), diabetes (18,2 %) y tabaquismo (11,9 %). La
prevalencia de comorbilidades con asociacién cardio-
vascular fue baja: enfermedad pulmonar obstructiva
crénica (4,4 %), infarto de miocardio previo (3,8 %),
insuficiencia renal crénica (2,2 %), anemia (2,5 %) y
accidente cerebrovascular (1,2 %) (Tabla 1). Entre
los pacientes con antecedentes familiares de muerte
subita, el 66,7 % correspondi6 a eventos ocurridos en
individuos <45 anos.

El motivo de consulta mas frecuente fue el diag-
noéstico presuntivo o confirmado de MCH (43,4 %),
seguido por sintomas (28,3 %) y controles de rutina
(28,3 %) (Figura 1). Entre los pacientes sintomaticos,
los sintomas maés frecuentes fueron disnea (n=30)

Tabla 1. Datos basales

Caracteristica (n=160)

Edad, afios, media + DE 48+16
Sexo (%)

Masculino 60,6
Femenino 39,4
FRCV (%)

HTA 46,7
DLP 31,4
TBQ 11,9
DBT 18,2
Obesidad 18,2
Antecedente de muerte subita (%) 17,5
Menos de 45 afos 66,7
Comorbilidades (%)

IAM previo 3,8
EPOC 4,4
IRC 2,2
Anemia 2.5
ACV previo 1,2

ACV: accidente cerebrovascular; DBT: diabetes; DE: desvio estandar; DLP:
dislipidemia; EPOC: enfermedad pulmonar obstructiva cronica; FRCV: factores
de riesgo cardiovascular; HTA: hipertension arterial; IAM: infarto agudo de
miocardio; IRC: insuficiencia renal crénica; TBQ: tabaquismo

y angina (n=15), seguidos de palpitaciones (n=11),
sincope (n=3) y un caso de muerte subita reanimada.
Entre los pacientes que presentaron disnea, el 22,7 %
se encontraba en clase funcional (CF) I segin la New
York Heart Association (NYHA), el 40,9 % en CF Il y
el 36,4 % en CF III-IV.

El tiempo desde el diagndstico de MCH hasta el mo-
mento de inclusién en el registro mostré una mediana
de 3,9 anos (RIC 2,0-10,0). Respecto a la recencia del
seguimiento, el 64,8 % de los pacientes habia tenido
una consulta en los Gltimos 6 meses, el 23,9 % entre 6
y 12 meses y el 11,4 % mas alla de 12 meses.

En cuanto a los estudios complementarios, todos
los pacientes tuvieron electrocardiograma —con ritmo
sinusal en el 88,5 % y signos de hipertrofia ventricu-
lar izquierda en el 87,5 %-y el 97,5 % fue evaluado
mediante ecocardiograma. La resonancia magnética
cardiaca (RMC) se realizé en el 60 % de la cohorte y el
monitoreo Holter de 24 horas en el 49,3 %. Ademas, se
efectuaron estudios genéticos en el 40 % de los pacien-
tes, cinecoronariografia o angiotomografia coronaria
en el 20 %, y ecocardiograma de estrés en el 10,6 % de
la cohorte (Figura 2).

La localizacion de la hipertrofia fue predominan-
temente septal (84,4 % en ecocardiografiay 78,9 % en
RMC) y apical (11,2 %y 15 %, respectivamente). No se
observaron diferencias significativas en la fraccion de
eyeccion del ventriculo izquierdo entre ecocardiografia
y RMC (mediana 61 % [RIC 52-70] vs. 66 % [RIC 55-
77]; p=0,114).

Entre los 96 pacientes evaluados con RMC, el
81,2 % present realce tardio positivo, con predominio
de patrén intramiocardico (92 %). La localizacion més
frecuente fue el septo interventricular (75 %), con
distribucién parcheada en el 55,4 % y una mediana de
fibrosis del 5,1 % (RIC 2,8-17).

Fig. 1. Motivo de primera consulta

Segunda opinién
0,
Diagnéstico Z’Sé
confirmado
19,5% Control de rutina
28,3%
—
|
\
\
\
Presuncion \
diagnéstica
21,4% N
\/
Sintomas
28,3%




MIOCARDIOPATIA HIPERTROFICA EN CENTROS NO ESPECIALIZADOS EN ARGENTINA / Leonardo Caceres y cols. 101

Se observé gradiente obstructivo del tracto de
salida del ventriculo izquierdo (>30 mmHg) en 55
pacientes (34,3 %). La mediana del gradiente en
reposo fue de 43 mmHg (RIC 28-66), aumentando a
62 mmHg (RIC 37-82) con la maniobra de Valsalva.
Entre los pacientes sometidos a test genético,
el 82,8 % presenté un resultado positivo para
variantes patogénicas o probablemente pato-
génicas (n=53/64). Las variantes mas frecuen-
tes se identificaron en los genes sarcoméricos
MYH7 (n=21), MYBPC3 (n=13) y TNNT2 (n=6).
Se realiz6 un anélisis comparativo entre pacientes
sometidos y no sometidos a test genético (Tabla 2).
Los pacientes testeados eran significativamente mas
jovenes (mediana 37 anos [RIC 25-48] vs. 58 anos [RIC
45-70]; p < 0,001) y presentaban mayor prevalencia
de antecedentes familiares de muerte stubita (25 %
vs. 12,5 %; p = 0,043). Asimismo, el score de riesgo
de muerte subita no difirié6 entre ambos grupos.

Las principales causas de no realizacién del estudio
fueron la ausencia de cobertura de salud (n=29), la
falta de disponibilidad local (n=16) y la decisién del
meédico tratante (n=15); en un grupo menor se consig-
naron otros motivos (n=21), mientras que en el resto
no se pudo determinar la causa. El estudio familiar se
efectué en el 44,9 % de la cohorte (n="72), empleando-
se principalmente el ecocardiograma (n=59), seguido
del test genético (n=35) y la RMC (n=22).

Respecto al tratamiento, los fairmacos mas emplea-
dos fueron betabloqueantes (42,5 %), inhibidores del
sistema renina-angiotensina (16,9 %), bloqueantes
calcicos (15,6 %) y furosemida (11,2 %). La Figura 3
muestra la medicacién que los pacientes recibian antes
de la primera consulta y la indicada posteriormente
segun criterio clinico.

Entre los 20 pacientes con diagnéstico previo de
MCH en seguimiento por su cardidlogo tratante, 11
presentaban cardiodesfibrilador implantable (CDI), 4

Fig. 2. Estudios realizados en el seguimiento
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angioTC: angiotomografia; CCG: cinecoronariografia; ECG: electrocardiograma; RMC: resonancia magnética cardiaca

Tabla 2. Comparacion entre pacientes con y sin test genético

Variable

Test genético Sin test genético
n=64 n=96

Edad, afios (mediana, RIC) 37 (25-48) 58 (45-70) <0,001
Sexo masculino, n (%) 38 (59,3) 58 (60,4) 0,401
Antecedente familiar de muerte subita, n (%) 16 (25) 12 (12,5) 0,038
Disnea, n (%) 12 (18,7) 18 (18,7) 1,000
Angina, n (%) 7(10,9) 8 (8,3) 0,592
Obstruccion TSVI, n (%) 15 (23,4) 21(21,8) 0,818
RMC realizada, n (%) 33 (51,5) 63 (65,6) 0,564
Fibrosis en RMC, n (%) 26/31 (83,8) 52/62 (83,8) 0,679
Score ESC riesgo MS, % (mediana, RIC) 5,8 (3,2-8,1) 6,5 (3,5-9,0) 0,417

ESC: European Society of Cardiology; MS: muerte subita; RIC: rango intercuartilico, RMC: resonancia magnética car-
diaca; TSVI: tracto de salida del ventriculo izquierdo
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Fig. 3. Medicacion previa y agregada
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AAS: acido acetilsalicilico; ACO: anticoagulantes orales; ARA II: antagonistas del receptor de angiotensina Il; ARM: antagonistas de los receptores mine-
ralocorticoides; ARNI: inhibidores del receptor de angiotensina/neprilisina BB: betabloqueantes; BC: bloqueantes calcicos; IECA: inhibidores de la enzima

convertidora de angiotensina.

habian sido sometidos a miectomia, 3 portaban mar-
capasos y 2 habian recibido ablacién septal con alcohol
al momento del registro. En el total de la cohorte
analizada, 35 pacientes presentaban antecedente de in-
tervenciones terapéuticas posteriores al diagndstico de
MCH, incluyendo 26 implantes de CDI, 4 marcapasos, 4
miectomias septales y 1 dispositivo de resincronizacién.
La miectomia redujo significativamente el gradiente
del T'SVI en dos tercios de los casos.

De los 26 pacientes que recibieron un CDI durante
el seguimiento, se dispuso del puntaje European Society
of Cardiology (ESC) en 10 casos y del puntaje American
Heart Association (AHA) en 15. La mediana del puntaje
ESC fue 6,5 % (RIC 5,1-8,2). Segan las categorias de
riesgo, el 60 % (6 pacientes) se encontraba en >6 % (alto
riesgo), 2 pacientes en riesgo intermedio (4-6 %) y 2 en
riesgo bajo (<4 %). La mediana del puntaje AHA fue
6,3 (RIC 3,2-9,4). Se documentaron 3 descargas apro-
piadas (11,5 % de los pacientes con CDI) al momento
del registro.

DISCUSION

Este registro constituye el primer estudio nacional que
analiza pacientes con MCH atendidos en centros no
especializados. Su relevancia radica en que la mayoria
de la literatura internacional proviene de centros de
referencia, donde el diagnéstico y el manejo se llevan a
cabo siguiendo protocolos estandarizados y con amplio
acceso a estudios avanzados. (12-16) En contraste,
nuestros resultados reflejan la practica asistencial real
en un pais con marcada heterogeneidad en la disponibi-
lidad de recursos y el acceso a practicas especializadas.

Si bien la gran mayoria de cardiélogos que reali-
zaron el seguimiento de estos pacientes se concentra
en Buenos Aires y CABA, se incluyeron centros de

algunas provincias del interior (Santa Fe, Formosa,
Catamarca, Tucuman, Rio Negro, Mendoza y Chubut).
El diagnéstico de la miocardiopatia hipertroéfica conti-
nua siendo un desafio, incluso en entornos con recursos
avanzados, debido a su expresion clinica heterogénea y
ala superposicion con fenocopias. En nuestro registro,
el diagnéstico quedé a criterio del cardiélogo tratante
y no siempre se apoyé en estudios complementarios
de alta complejidad, lo que refleja las condiciones de
practica clinica real en centros no especializados. Esta
caracteristica, que podria considerarse una limita-
cion, también otorga valor al estudio, ya que permite
identificar las dificultades diagnosticas en la atencion
cotidiana fuera de los centros de referencia.

La edad media de nuestra cohorte (48 anos) fue
similar a la reportada en registros internacionales,
como el Hypertrophic Cardiomyopathy Registry
(HCMR, 49 anos),(17) el EURObservational (47 anos),
(18) el portugués (53 anos),(19) el italiano (44 anos),
(20) y el Sarcomeric Human Cardiomyopathy Regis-
try (SHaRe, 45,8 anos).(21) Asimismo, observamos
un predominio masculino (60,6 %), comparable al
descrito en HCMR (71 %) y SHaRe (63 %). Sin em-
bargo, existe un creciente consenso en que la menor
representacion femenina refleja un subdiagnéstico
mas que una verdadera diferencia en la incidencia
de la enfermedad.

En relacién con los antecedentes familiares de
muerte stbita, el 17,5 % de nuestros pacientes presenté
este antecedente, proporcion similar a la informada en
el registro SHaRe. La evaluacién sistematica de esta
variable constituye un aspecto relevante de nuestro
registro, dado su impacto en la estratificacién de riesgo
en la MCH.

En cuanto al motivo de diagnéstico, el 28,3 % de
los casos correspondié a pacientes sintomaticos y el
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28,3 % a hallazgos en controles de rutina, propor-
ciones semejantes a las informadas en los registros
EURObservational y portugués. En nuestra cohorte,
sin embargo, se observo que el 36,4 % de los pacientes
con disnea se encontraba en CF III-IV, mientras que
en la mayoria de los registros internacionales esta
proporcién fue considerablemente menor (<10 %),
con un claro predominio de pacientes en CF I-II
(=80 %). Esta diferencia podria reflejar un diagnos-
tico méas tardio en nuestro medio, probablemente
asociado a limitaciones en el acceso temprano a es-
pecialistas y métodos diagnésticos avanzados. (9,10)
Lalocalizacion de la hipertrofia fue predominantemen-
te septal y, en menor medida, apical, en concordancia
con lo descrito en la literatura internacional.De igual
modo, la prevalencia de fibrosis detectada por RMC
fue elevada (81,2 % entre los pacientes evaluados), en
linea con lo informado en registros previos. (7) No obs-
tante, este hallazgo debe interpretarse en el contexto
de una poblacién seleccionada, ya que la RMC no se
realiz6 de manera sistematica en toda la cohorte, sino
en un subgrupo de pacientes con indicacién clinica,
lo que podria haber sobreestimado su prevalencia.
En contraste, la proporcion de pacientes sometidos
a ecocardiograma de estrés fue marcadamente baja
(10,6 %), a pesar de tratarse de una herramienta
accesible y fundamental para diferenciar la obs-
truccién basal de la provocada, ya sea mediante
maniobra de Valsalva o durante el ejercicio. Este
hallazgo probablemente refleje la ausencia de pro-
tocolos estandarizados y la necesidad de una mayor
integracion de esta herramienta en los circuitos diag-
nésticos habituales de los centros no especializados.
Por su parte, el test genético se realizé en el 40 % de
los pacientes, proporcién comparable a la del regis-
tro portugués (51 %) y algo menor a la del SHaRe
(60 %).(19,21) El rendimiento diagnéstico fue elevado
(82,8 %), con predominio de variantes sarcoméricas cla-
sicas (MYH7, MYBPC3 y TNNT2). Este hallazgo debe
interpretarse en el contexto de un sesgo de seleccion.
En el anélisis comparativo, los pacientes sometidos a
estudio genético eran significativamente mas jévenes
(mediana 37 anos [RIC 25-48] vs. 58 afos [RIC 45-70];
p < 0,001) y presentaban mayor prevalencia de ante-
cedentes familiares de muerte stubita (25 % vs. 12,5 %;
p = 0,043), sin observarse diferencias en otras variables
clinicas o morfolégicas. Estos hallazgos sugieren que
el test fue indicado preferentemente en individuos
con mayor sospecha de etiologia genética, mas que en
funcién de la severidad clinica o del fenotipo estruc-
tural. En conjunto, esto explica, al menos en parte, el
mayor rendimiento diagnéstico respecto de lo repor-
tado en cohortes no seleccionadas, y sugiere que las
diferencias observadas en la utilizacién de los distintos
métodos diagndsticos responden més a variaciones en
su integraciéon dentro de la practica clinica que a su
disponibilidad real, lo que identifica oportunidades de
mejora en la sistematizacién del abordaje diagnéstico
en los centros no especializados.

Asimismo, la principal limitacién en relacién con el
estudio genético fue la falta de cobertura de salud, lo
que restringié no solo el acceso individual, sino también
la posibilidad de implementar estrategias de estudio en
cascada familiar. En este contexto, solo el 44,9 % de los
familiares fue evaluado, predominantemente mediante
ecocardiografia, lo que contrasta con lo reportado en
registros europeos y norteamericanos.(17-21)

En cuanto al tratamiento, los betabloqueantes
fueron la droga més utilizada, en concordancia con lo
informado en otros registros. En la cohorte analizada,
26 pacientes presentaban CDI, en el contexto de la
evolucién de la enfermedad.

La estratificacién de riesgo de muerte subita
mostré una mediana del score ESC de 6,5 %, con la
mayoria de los pacientes portadores de CDI ubicados
en la categoria de alto riesgo (=6 %). Estos hallazgos
concuerdan con las recomendaciones de las guias ESC
para la indicacién de CDI en prevencién primaria.(5)

No obstante, se identificaron implantes en pacientes
con riesgo bajo o intermedio, lo que probablemente
refleje la consideracién de variables clinicas adicionales
—como sincope, taquicardia ventricular no sostenida,
realce tardio en RMC o antecedentes familiares— en la
toma de decisiones. La disponibilidad incompleta de
los puntajes de estratificacion limit6 un analisis méas
exhaustivo, aunque la tendencia general sugiere que
la mayoria de los CDI fueron indicados en pacientes
de mayor riesgo.

Estos hallazgos deben interpretarse en el contexto
de una cohorte con una evolucién clinica prolongada
desde el diagnéstico, con una mediana cercana a los 4
anos y un amplio rango de seguimiento. Este aspecto
podria influir en la frecuencia de intervenciones obser-
vadas, incluyendo el implante de CDI, al reflgjar distin-
tas etapas evolutivas de la enfermedad mas que eventos
incidentes en un periodo de seguimiento definido.
La tasa de miectomia fue baja (4 casos al ingreso y
4 durante el seguimiento), lo que probablemente se
relaciona con la escasez de centros con experiencia
intervencionista en el pais.

Nuestros hallazgos ponen en evidencia dos desa-
fios centrales en el manejo de la MCH en Argentina.
En primer lugar, la inequidad en el acceso a estudios
complementarios. Aunque la mayoria de los centros
dispone de ecocardiografia de estrés, su baja utilizaciéon
refleja la ausencia de protocolos estandarizados y la
necesidad de una mayor integracion de esta practica
en los circuitos diagnosticos habituales. En contraste,
los estudios genéticos —menos accesibles— se realizaron
en una proporcién relativamente alta, aunque condi-
cionados por la cobertura del sistema de salud.

En segundo lugar, la difusion e implementacién
limitada de guias, directrices y algoritmos diagnésticos.
La heterogeneidad en la utilizacién de herramientas
basicas sugiere la necesidad de fortalecer la capaci-
tacién y la integracion de estrategias diagnésticas
estandarizadas en los centros no especializados, lo que
podria contribuir a reducir el diagnéstico tardio y la
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mayor proporcion de pacientes en CF ITI-IV observada
en nuestro registro.

En este contexto, las diferencias observadas refle-
jan no solo la heterogeneidad estructural del sistema
de salud argentino, sino también inequidades en los
circuitos asistenciales, incluyendo la derivacién, la
oportunidad diagnéstica y la implementacion de es-
trategias de estratificacion de riesgo.

A partir de estos hallazgos, se identifican lineas
de accién concretas orientadas a mejorar la atencion:

— Desarrollo de guias nacionales actualizadas
adaptadas al contexto argentino, que contemplen los
recursos disponibles y definan algoritmos précticos de
diagnéstico y tratamiento. En este sentido, no podemos
menos que celebrar la aparicion del reciente Consenso
Argentino de Diagndstico y Tratamiento de la Miocar-
diopatia Hipertroéfica, con una revision exhaustiva del
tema y recomendaciones acordes al avance cientifico
y la realidad local. (22)

— Implementacién de programas de educaciéon mé-
dica continua dirigidos a profesionales de centros no
especializados.

— Creacién de redes de referencia y contrarreferen-
cia que faciliten la derivacion oportuna de pacientes con
indicaciones de intervenciones avanzadas.

— Promocién de estrategias de equidad en el acceso
al test genético y al screening familiar.

En conjunto, nuestros resultados, en concordancia
con los grandes registros internacionales en cuanto a
caracteristicas clinicas, ponen de manifiesto diferencias
relevantes en la implementacién del proceso diagnés-
tico y terapéutico, aportando una visién del manejo de
la MCH en la practica clinica real y una base para el
desarrollo de estrategias y politicas locales orientadas
a reducir la brecha entre la evidencia disponible y su
aplicacion en la practica cotidiana.

LIMITACIONES

Este estudio presenta algunas limitaciones que deben
ser consideradas al interpretar los resultados. En primer
lugar, el tamano muestral y la distribucién geografica
de los centros participantes no permiten extrapolar los
hallazgos a toda la poblacién nacional. En segundo lugar,
la naturaleza retrospectiva y voluntaria del registro
introduce potenciales sesgos de seleccion y de reporte,
con posible sobrerrepresentacion de pacientes con mayor
complejidad clinica o seguimiento mas estrecho.

Asimismo, la heterogeneidad en la disponibilidad y
utilizacién de estudios complementarios entre centros y
provincias condiciona la comparabilidad interna y limi-
ta la estandarizacion del abordaje diagnédstico. En este
contexto, el diagndstico final de MCH quedo a criterio
del cardiblogo tratante, lo que refleja la practica clinica
real, aunque podria haber introducido variabilidad en
la definicion de casos.

Por otro lado, la ausencia de un seguimiento pros-
pectivo sistematico limité la evaluacién de eventos
clinicos en el tiempo, por lo que los hallazgos se inter-

pretan principalmente en términos de antecedentes al
momento del registro. Finalmente, la disponibilidad
incompleta de estudios clave —como ecocardiografia de
estrés, resonancia magnética cardiaca, test genético y
puntajes de estratificacion de riesgo— restringié el ana-
lisis exhaustivo de algunos subgrupos y puede haber
condicionado la interpretacién de ciertos resultados.

CONCLUSIONES

Este primer registro argentino de pacientes con MCH
atendidos en centros no especializados permiti6 carac-
terizar de manera integral la poblaciéon y las estrategias
diagndsticas y terapéuticas empleadas en la practica
clinica real. A pesar de las similitudes con los grandes
registros internacionales en términos de caracteris-
ticas clinicas, se identificaron diferencias relevantes
en la utilizacion de estudios complementarios, en la
oportunidad diagnéstica y en la implementacién de
estrategias terapéuticas.

Estos hallazgos ponen de manifiesto inequidades
tanto en el acceso a recursos diagnésticos como en
los circuitos asistenciales, incluyendo la derivacién, la
estratificacion de riesgo y el abordaje familiar. En este
contexto, los resultados del presente estudio aportan
evidencia local que permite orientar el desarrollo de
estrategias concretas, entre las que se encuentran la ca-
pacitacion de equipos de salud, la consolidaciéon de redes
de referencia y la adaptacion de guias internacionales al
contexto argentino, con el objetivo de optimizar el diag-
néstico y manejo de esta enfermedad a nivel nacional.

Declaracion de conflicto de intereses

Los autores declaran que no tienen conflicto de intereses.
(Véanse formularios de conflicto de intereses de los au-

tores en la Web).

Agradecimientos
Alos investigadores participantes del registro y a la Sociedad
Argentina de Cardiologia por su apoyo logistico y académico.

BIBLIOGRAFIA

1. Zou Y, Song L, Wang Z, Ma A, Liu T, Gu H, et al. Prevalence of
idiopathic hypertrophic cardiomyopathy in China: a population-based
echocardiographic analysis of 8080 adults. Am J Med 2004;116:14-8.
https://doi.org/1016/j.amjmed.2003.05.009

2. Maron BJ, Desai MY, Nishimura RA, Spirito B, Rakowski H, Towbin
JA, et al. Diagnosis and evaluation of hypertrophic cardiomyopathy:
JACC state-of-the-art review. J Am Coll Cardiol 2022;79:372-89.
https://doi.org/10.1016/j.jacc.2021.12.002

3. Zipes DP, Libby B, Bonow RO, Mann DL, Tomaselli GF. Braunwald’s
heart disease: a textbook of cardiovascular medicine. 11th ed. Phila-
delphia: Elsevier; 2019.

4. Baxi AJ, Restrepo CS, Vargas D, Marmol-Velez A, Ocazionez D,
Murillo H. Hypertrophic cardiomyopathy from A to Z: genetics, patho-
physiology, imaging, and management. Radiographics 2016;36:335-54.
https://doi.org/10.1148/rg.2016150137

5. Arbelo E, Protonotarios A, Gimeno JR, Arbustini E, Barriales-Villa
R, Basso C, et al. 2023 ESC guidelines for the management of cardio-
myopathies. Eur Heart J 2023;44:3503-626. https://doi.org/10.1093/
eurheartj/ehad194



MIOCARDIOPATIA HIPERTROFICA EN CENTROS NO ESPECIALIZADOS EN ARGENTINA / Leonardo Caceres y cols. 105

6. Maron BJ, Rowin EJ, Udelson JE, Maron MS. Clinical spectrum and
management of heart failure in hypertrophic cardiomyopathy. JACC
Heart Fail 2018;6:353-63. https://doi.org/10.1016/j.jchf.2017.09.011
7.Rowin EJ, Maron BJ, Maron MS. The hypertrophic cardiomyopathy phe-
notype viewed through the prism of multimodality imaging. JACC Cardio-
vasc Imaging 2020;13:2002-16. https://doi.org/10.1016/j jemg.2019.11.031
8. Hernandez A. Consenso argentino de diagnéstico y tratamiento de la
miocardiopatia hipertréfica. Rev Argent Cardiol 2017;85 Suppl 1:1-72.
9. Ommen SR, Mital S, Burke MA, Day SM, Deswal A, Elliott B, et al.
2020 AHA/ACC guideline for the diagnosis and treatment of patients
with hypertrophic cardiomyopathy. J Am Coll Cardiol 2020;76:e159-
240. https://doi.org/10.1016/j.jacc.2020.08.045

10. Ommen SR, Ho CY, Asif IM, Balaji S, Burke MA, Day SM,
et al. 2024 AHA/ACC/AMSSM/HRS/PACES/SCMR guideline for
the management of hypertrophic cardiomyopathy. Circulation
2024;149:e1239-311. https://doi.org/10.1161/CIR.0000000000001250
11. World Medical Association. World Medical Association Declara-
tion of Helsinki: Ethical Principles for Medical Research Involving
Human Subjects. JAMA 2013;310 :2191-4. https://doi.org/10.1001/
jama.2013.28105312. Kotkar KD, Said SM, Dearani JA, Schaff HV. Hy-
pertrophic obstructive cardiomyopathy: the Mayo Clinic experience. Ann
Cardiothorac Surg 2017;6:329-36. https://doi.org/10.21037/acs.2017.07.03
13. Hodges K, Rivas CG, Aguilera J, Borden R, Alashi A, Blackstone
EH, et al. Surgical management of left ventricular outflow tract
obstruction in a specialized hypertrophic obstructive cardiomyopa-
thy center. J Thorac Cardiovasc Surg 2019;157:2289-99. https://doi.
org/10.1016/j.jtcvs.2018.11.148

14. Maron BJ, Rowin EJ, Casey SA, Maron MS. How hypertrophic
cardiomyopathy became a contemporary treatable genetic disease
with low mortality: shaped by 50 years of clinical research and
practice. JAMA Cardiol 2016;1:98-105. https://doi.org/10.1001/
jamacardio.2015.0354

APENDICE-Material Suplementario

Colaboradores participantes

15. Kramer CM, Appelbaum E, Desai MY, Desvigne-Nickens P, Di-
Marco JB, Friedrich MG, et al. Hypertrophic cardiomyopathy registry:
rationale and design of an international observational study. Am
Heart J 2015;170:223-30. https://doi.org/10.1016/j.ahj.2015.05.013
16. Chan Y, Crawford J, Stiles M, et al. Hypertrophic cardiomyopathy in
amulti-ethnic New Zealand cohort. Circ Heart Fail 2024;17:¢010970.
https://doi.org/10.1161/CIRCHEARTFAILURE.123.010970

17. Neubauer S, Kolm B, Ho CY, Kwong RY, Desai MY, HCMR Inves-
tigators. Distinct subgroups in hypertrophic cardiomyopathy in the
NHLBI HCM Registry. J Am Coll Cardiol 2019;74:2333-45. https://
doi.org/10.1016/j.jacc.2019.08.1057

18. Charron P, Elliott PM, Gimeno JR, Caforio ALE, Kaski JB, Tavazzi L,
et al. The cardiomyopathy registry of the EURObservational Research
Programme of the European Society of Cardiology: baseline data and
contemporary management of adult patients with cardiomyopathies.
Eur Heart J 2018;39:1784-93. https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehy076
19. Cardim N, Brito D, Rocha Lopes L, Freitas A, Aratjo C, Belo A, et al.
The Portuguese registry of hypertrophic cardiomyopathy: overall results.
Rev Port Cardiol 2018;37:1-10. https://doi.org/10.1016/j.repc.2017.07.018
20. Cecchi E Olivotto I, Montereggi A, Santoro G, Dolara A, Ma-
ron BJ. The Italian registry for hypertrophic cardiomyopathy: a
nationwide survey. Congest Heart Fail 2005;11:211-7. https://doi.
org/10.1111/4.1527-5299.2005.03698.x

21. Ho CY, Day SM, Ashley EA, Michels M, Pereira AC, Jacoby
D, et al. Genotype and lifetime burden of disease in hypertrophic
cardiomyopathy: insights from the Sarcomeric Human Cardiomy-
opathy Registry (SHaRe). Circulation 2018;138:1387-98. https://doi.
org/10.1161/CIRCULATIONAHA.117.033200

22. Fernandez A, Atamanuk AN, Baratta S, Costabel JF, Dumont
CA, Guerchicoff M y cols. Consenso Argentino de Miocardiopatia
Hipertrofica 2025. Rev Argent Cardiol 2026;94(Suplemento 2):1-114.
https://doi.org/10.7775/rac.es.v94.s2

Streitenberger Gisela
Cohendoz Sofia

Goémez Luis Enrique
Kanchi Maribel

Mazo Guillermo

Alustiza Walter

Arbucci Rosina

Diaz Uberti Pedro
Galperin Jorge

Gonzalez Pardo Fernando
Alvarenga Andrea
Castillo Costa Yanina
Gargano Agustina
Becerra Pedro

Britez Barbara

Delfino Flavio

Estofan Mariano

Marino Ménica

Cuschie Melisa

Giunta Gustavo
Lamarque Nicolas Mauricio
Mejia Fernandez Erick
Piasentin Jorge

Salvia Maria del Carmen
Sanchez Mariana
Soumoulou Juan Bautista
Tejada Juan

Vera Yael

Financiamiento

Hospital El Cruce - Néstor Kirchner - Provincia de Buenos Aires
Hospital Fernandez - CABA

Hospital Fernandez - CABA

Hospital Polo de Malvinas Argentinas - Provincia de Buenos Aires
Sanatorio Pasteur - Catamarca

Sanatorio Pasteur - Catamarca

Particular - CABA

Hospital Churruca Visca - CABA

Hospital Ramos Mejia - CABA

CEDIC - Buenos Aires

Hospital de Alta complejidad Pte. J.D. Perén - Formosa

Clinica Bazterrica - Santa Isabel - CABA

Hospital Aleman - CABA

HZGA Dr. Isidoro G. Iriarte - Provincia de Buenos Aires
Hospital Paroissien - Provincia de Buenos Aires

Clinica Santa Isabel - CABA

Sanatorio 9 de Julio - Tucuman

Sanatorio Brit4dnico de Rosario - Santa Fe

Particular - CABA

Particular - CABA

Hospital Interzonal de Agudos Vicente Lépez - Provincia de Buenos Aires
Sanatorio Otamendi - CABA

Hospital Lagomaggiore - Mendoza

Hospital Provincial Rosario - Santa Fe

Clinica La Pequena Familia - Provincia de Buenos Aires

Centro de Diagndstico y Tratamiento Los Pilares - Chubut
Sanatorio de la Trinidad Quilmes - Provincia de Buenos Aires
Hospital de Area El Bolsén - Rio Negro

Los autores declaran que el presente trabajo no conté con ningin tipo de financiamiento puablico, privado

o institucional.



