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Sindrome de Yamaguchi

Yamaguchi syndrome.
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Resumen

ANTECEDENTES: El sindrome de Yamaguchi, descrito en 1979, es una miocardiopatia
hipertréfica apical que representa del 1 al 2% de las miocardiopatias hipertroficas. Tiene
alta incidencia en Japén, en pacientes latinoamericanos no hay estudios de poblacién
respecto a su incidencia.

CASO CLINICO: Paciente masculino de 41 afios, que manifesté angina, en quien se
descart6 sindrome coronario agudo y el electrocardiograma evidencié ondas T gigan-
tes invertidas en precordiales. La resonancia magnética establecié el diagnéstico de
miocardiopatia hipertréfica de predominio apical.

CONCLUSIONES: A pesar de ser una enfermedad muy poco frecuente en México, es
imprescindible considerar al sindrome de Yamaguchi un posible diagnéstico diferencial
en el proceso diagnéstico de la angina.

PALABRAS CLAVE: Miocardiopatia hipertréfica apical; apical; angina.

Abstract

BACKGROUND: Yamaguchi syndrome, first described in 1979, is an apical hypertrophic
cardiomyopathy, which represents 1-2% of hypertrophic cardiomyopathies with a high
incidence in Japan; however, there are not population studies regarding its incidence
among Latin-American patients.

CLINICAL CASE: A 41-year-old male patient, who presented with chest pain, ruling out
acute coronary syndrome; the electrocardiogram evidenced giant inverted T waves in
the precordial leads. Magnetic resonance image established the diagnosis of predomi-
nantly apical hypertrophic cardiomyopathy.

CONCLUSIONS: Despite being a very rare disease in Mexico, it is essential to consider
Yamaguchi syndrome a possible differential diagnosis in the approach of chest pain.
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ANTECEDENTES

La miocardiopatia hipertréfica es una enfermedad
heterogénea del musculo cardiaco que se define
como hipertrofia del ventriculo izquierdo en au-
sencia de condiciones anormales de sobrecarga
cardiaca. Es una afeccion de origen predominan-
temente genético por mutaciones autosomicas
dominantes en genes que codifican proteinas
sarcoméricas." Entre los subtipos de hipertrofia
(asimétrica, concéntrica, septal inversa, neutra
y apical), la apical aislada es la forma mas rara
y representa del 1 al 2% de las miocardiopatias
hipertroficas, segin la clasificacién de Maron.?

Descrita en Japon por Yamaguchi y su grupo en
un articulo de 1979, basado en 1002 pacientes
con infartos cardiacos izquierdos, de los que 30
mostraron una cavidad ventricular izquierda con
configuracion en as de picas.?

De todos los pacientes con miocardiopatia hi-
pertréfica en Japdn, la prevalencia de la variante
apical es del 15%, mientras que en Estados Uni-
dos es del 3%.* No hay suficiente informaci6n
de la incidencia en la poblacién latinoamericana
con solo tres reportes de casos disponibles.>®”
No se cuenta con estudios de poblacién respecto
a la incidencia entre los pacientes latinoameri-
€anos ni mexicanos.

A diferencia de la miocardiopatia hipertréfica,
que predomina en el tabique del ventriculo
izquierdo, la miocardiopatia hipertréfica api-
cal tiende a afectar el vértice del ventriculo
izquierdo. Tiene caracteristicas clinicas de un
sindrome coronario agudo, lo que hace que el
diagnéstico se pase por alto o se retrase. Tiene
una amplia gama de manifestaciones clinicas:
dolor toracico, palpitaciones, disnea, sincope e
insuficiencia cardiaca.’

La enfermedad pericardica es la causa mas
frecuente de afeccién cardiaca en el paciente
con infeccion por el virus de inmunodeficiencia
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humana (VIH); sin embargo, la afectacién sin-
tomatica es de baja frecuencia, es mds comun
en pacientes en fases avanzadas de la infeccién
porVIH y se manifiesta como pericarditis aguda
o taponamiento cardiaco.’

El diagnostico suele ser fortuito debido a que la
mayoria de los pacientes tiene un curso asinto-
matico; sin embargo, cuando la miocardiopatia
hipertroéfica causa manifestaciones clinicas,
generalmente se diagnostica en el contexto de
un paciente con dolor tordcico anginoso tipico
o atipico que obedece a un aporte insuficiente
de oxigeno a una pared de gran espesor.'’

CASO CLiNICO

Paciente masculino de 41 anos, con antecedente
heredofamiliar de muerte sdbita no especificada.
Tenia factores de riesgo cardiovascular: taba-
quismo, obesidad tipo |, diabetes mellitus tipo
2 e hipertension arterial sistémica. Antecedente
en 2018 de cefalea tipo tensional, sin lesiones
angiograficas, ecocardiograma transtoracico con
hipertrofia concéntrica del ventriculo izquierdo,
FEVI del 60% y movilidad normal.

Ingresé al servicio de Urgencias por padecer
dolor toracico opresivo acompanado de dis-
nea y palpitaciones de un mes de evolucién.
El electrocardiograma en reposo mostré ritmo
sinusal, patron de ondas T gigantes invertidas en
precordiales y datos compatibles de hipertrofia
ventricular izquierda. Figura 1

Estudios de laboratorio iniciales: biometria hema-
tica, quimica sanguinea, electrolitos y enzimas
cardiacas normales, sin elevacion de troponinal,
perfil tiroideo sin alteraciones. La radiografia de
torax evidencié cardiomegalia grado Il IT 0.65.
Figura 2

En el ecocardiograma transtoracico se observo

hipertrofia concéntrica del ventriculo izquierdo
y derrame pericardico moderado circunferencial.
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Figura 1. Electrocardiograma en reposo, con ritmo
sinusal, patrén de ondas T gigantes invertidas en
precordiales y datos compatibles de hipertrofia ven-
tricular izquierda.

Figura 2. Radiografia anteroposterior de torax.

Se confirmaron las dimensiones del ventriculo
izquierdo con resonancia magnética cardiaca y
se establecio el diagndstico de miocardiopatia
hipertréfica patrén 11l de Helmy, Maron IV con
realce tardio de patrén no isquémico de predo-
minio apical y derrame pericardico moderado.
Figura 3

Se inici6 el protocolo de estudio para derrame
pericardico y se solicité perfil viral con resultado

Figura 3. Resonancia magnética cardiaca que muestra
miocardiopatia hipertréfica patron Il de Helmy, Ma-
ron IV con realce tardio de patrén no isquémico de
predominio apical y derrame pericardico moderado.

de reactivo positivo para anticuerpos anti-VIH,
estudio confirmatorio con carga viral de 71,000
copias y cuenta de linfocitos T CD4 de 346, que
lo estadificé en B2.

El servicio de Cirugia Cardiotoracica hizo una
ventana pericardica con toma de biopsia de
pericardio y liquido pericardico, en el que se
encontr6 liquido con caracteristicas macroscé-
picas purulentas y cocos grampositivos, pero sin
desarrollo en cultivo; ADA y PCR para M. tuber-
culosis negativos y anticuerpos anti-Coccidioides
immitis negativos.

Reporte de histopatologia: inflamacién crénica-
moderada en el pericardio, tincién de PAS y
Ziehl-Neelsen negativas, liquido pericardico
negativo a malignidad. Se inici6 tratamiento
antimicrobiano con linezolid.

A su alta hospitalaria el paciente continu6 con
tratamiento con beta-bloqueador selectivo,
calcio-antagonista, antibiético para completar
esquema con cita en la consulta de clinica de
VIH para inicio de antirretrovirales. Actualmente
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el paciente permanece asintomatico con carga
viral indetectable.

DISCUSION

Existen escasos casos reportados en México
y Latinoamérica del sindrome de Yamaguchi,
ninguno asociado con VIH. La miocardiopatia
hipertréfica es una enfermedad del miocardio
que no tiene relacién con la enfermedad por
virus de inmunodeficiencia humana ni con el
derrame pericardico ni viceversa.

La miocardiopatia hipertréfica apical tiene
predominio masculino con una relacién
hombre:mujer de aproximadamente 1.6 a2.8:1.
La mayoria de los pacientes con miocardiopatia
hipertréfica apical tienen sintomas leves o nulos.
Los sintomas comunes incluyen: angina, dolor
toracico atipico, disnea, palpitaciones y sin-
cope. Puede haber otro signo que refleje una
relajacion alterada del ventriculo izquierdo.
Mas del 50% de los pacientes con miocardio-
patia hipertréfica apical tienen anomalias en
la valvula mitral.® Esta enfermedad tiene un
patrén de herencia autosémico dominante; la
mayor parte de las mutaciones ubicadas en el
sarcémero ocurren en la proteina C de unién
a miosina (MYBPC3) y la B-miosina de cadena
pesada (MYH?7) en los miofilamentos gruesos
del tejido cardiaco."

Entre las caracteristicas electrocardiograficas
tipicas destacan: hipertrofia ventricular, ondas T
negativas gigantes (> 10 mm), depresion del ST
y ondas U negativas en DI, Ill y aVF, V4-V6 y
QTc prolongado. Los hallazgos mas frecuentes
son la clasica inversién profunda de laondaT en
las derivaciones precordiales hasta en el 93% de
pacientes y cerca del 65% muestran hipertrofia
ventricular izquierda. Las ondas T negativas gigan-
tes se han reportado en el 47% de los pacientes
con esta enfermedad.’ En el estudio electrocar-
diogréfico el paciente del caso mostré ondas T
gigantes invertidas en derivaciones precordiales,
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concordante con las caracteristicas electrocardio-
graficas descritas en la bibliografia.

En el ecocardiograma, un grosor asimétrico de la
pared del ventriculo izquierdo mayor de 15 mm
durante la diastole es diagndstico de miocar-
diopatia hipertréfica apical. Puede utilizarse un
punto de corte mas bajo de 13 mm si el escenario
clinico, los estudios de imagen y los antecedentes
familiares conducen al mismo diagnéstico. Una
relacion entre el espesor de la pared apical y pos-
terior de 1.5 o mayor también es consistente con
miocardiopatia hipertréfica apical.’® En nuestra
experiencia, el ecocardiograma reporté hipertro-
fia concéntrica del ventriculo izquierdo y derrame
pericardico moderado circunferencial, por lo que
el siguiente paso fue solicitar una resonancia
magnética para la medicién de dimensiones del
ventriculo izquierdo.

La resonancia magnética cardiaca revela realce
tardio de gadolinio (LGE), consistente con el
depésito de matriz extracelular densa vy fibrosis,
que se cree es el resultado de mdltiples episodios
de isquemia microvascular. El realce tardio de
gadolinio se observa, incluso, en el 75% de los
pacientes afectados por miocardiopatia hipertré-
fica. Un realce tardio de gadolinio mayor o igual
al 15% del volumen del ventriculo izquierdo se
asocia con doble riesgo de muerte sibita car-
diaca."" En el paciente del caso, la resonancia
magnética evidencié un realce tardio de patrén
no isquémico Maron IV de predominio apical,
que confirmé la sospecha diagnostica.

Un espesor de pared mayor o igual a 30 mm
se asocia con riesgo critico de muerte sibita
cardiaca.' Para el tratamiento los betabloquea-
dores son de eleccién porque disminuyen la
respuesta cronotrépica del corazén, reducien-
do asi la demanda de oxigeno del miocardio y
maximizando el llenado diastdlico; por tanto,
reducen el gradiente obstructivo en la via de
salida del ventriculo izquierdo; sin embargo, se
desconocen los beneficios a largo plazo de los
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betabloqueadores. En los pacientes con sintomas
persistentes que permanecen en una clase 3-4 de
la NYHA a pesar del tratamiento médico 6ptimo
deben considerarse intervenciones quirdrgicas.'

La miectomia o la ablacién septal con alcohol
son métodos que alivian la obstruccién de la
via de salida del ventriculo izquierdo, pero con
evidencia limitada en la variante apical.'

CONCLUSIONES

A pesar de ser una enfermedad infrecuente en
Meéxico, a diferencia de la alta incidencia en
paises asiaticos, el informe de este caso y los
escasos previamente reportados en Latinoamé-
rica demuestran que puede seguir ocurriendo
en nuestro medio, por tanto, es imprescindible
considerar al sindrome de Yamaguchi un posible
diagndstico diferencial en el proceso diagndstico
de la angina.
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