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Resumen

El síndrome de Yamaguchi es una condición genética cardíaca rara, sin registros epidemiológi-
cos en Latinoamérica. Está caracterizada por la existencia de una hipertrofia asimétrica apical. Su 
presentación electrocardiográfica en pacientes clínicamente descompensados lleva al manejo y 
la realización de pruebas gráficas cardiológicas propias de patologías más comunes. Una de las 
principales pruebas de imagen es la ecocardiografía, que será nuestro punto de inicio hacia el diag-
nóstico del síndrome. Presentamos el caso de una paciente que ha ingresado en el contexto de 
una cirugía programada por una patología no cardíaca, con antecedentes cardiológicos sin clínica 
y factores de riesgo cardiovasculares. La valoración prequirúrgica en su electrocardiograma mostró 
alteraciones en ondas T y criterios de hipertrofia del ventrículo izquierdo. Posteriormente, registra-
mos como conducta la ejecución de otras pruebas cardíacas para descartar patologías isquémicas 
coronarias y esto llevó al hallazgo del síndrome de Yamaguchi. 
	 Palabras clave. Cardiomiopatías, hipertrofia, diagnóstico por imagen, genética, Latinoamérica.
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SÍNDROME DE YAMAGUCHI: HALLAZGO DE 
LA VALORACIÓN PREOPERATORIA. A PROPÓSITO 
DE UN CASO

CASO CLÍNICO

Cardiología

Abstract

Yamaguchi syndrome is a rare cardiac genetic condition, with no epidemiological records in 
Latin America. Characterized by the presence of an asymmetric apical hypertrophy, whose 
electrocardiographic presentation in clinically decompensated patients leads to the management 
and the practice of cardiological graphic tests of common pathologies. One of the main imaging 
tests is echocardiography, which will be our starting point for the syndrome diagnosis. We 
present a patient admitted in the context of surgery scheduled for non-cardiac pathology, who 
had a cardiological history without clinical and cardiovascular risk factors. The preoperative 
evaluation in her electrocardiogram showed alterations in T waves and hypertrophy criteria of the 
left ventricle, then other cardiac tests were conducted to rule out coronary ischemic pathologies; 
our final diagnosis was Yamaguchi syndrome.
	 Key words. Cardiomyopathies, hypertrophy, diagnostic imaging, genetics, Latin America.
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Introducción

La miocardiopatía hipertrófica (MCH) es una de las enfer-
medades cardiológicas hereditarias más comunes, con una 
prevalencia estimada de 1:500 en la población general. Se 
define por la hipertrofia del ventrículo izquierdo (VI) en au-
sencia de cualquier otra condición cardíaca, sistémica o 
metabólica que pueda justificarla (1-4). 
Dentro de su clasificación morfológica, se divide en dos 
grupos: las formas no obstructivas (MCH-FNO) y las for-
mas obstructivas (MCH-FO). Las MCH-FNO son: septal 
asimétrica sin obstrucción, MCH apical (MCH-Ap), lateral o 
posterolateral del VI en la pared libre, concéntrica o simé-
trica, y del ventrículo derecho. Y las MCH-FO son: septal 
asimétrica con obstrucción basal mediosistólica y gradiente 
en el tracto de salida del VI y obstructiva medioventricular 
(MCH-OMV) (3,4).
La MCH-Ap es una forma rara de la MCH descripta inicial-
mente por Sakamoto y colaboradores (5) y Yamaguchi y 
colaboradores (6). Se caracteriza por una hipertrofia predo-
minante en la punta del VI, con expresión fenotípica hetero-
génea modulada por factores ambientales y genéticos. 
Es de pronóstico benigno en términos de mortalidad cardiovas-
cular (CV). El 40% de los casos son asintomáticos; sin embar-
go, las manifestaciones clínicas pueden incluir muerte súbita, 
arritmias graves e infarto apical con aneurisma de la punta (5-8).
Estudios recientes registran una prevalencia global del 38% 
de las MCH, mayor en Japón, con 15-25%, y con 3% en 
EE.UU. No hay datos de Bolivia (8,9). 

Caso clínico 

Una paciente de 71 años acudió al servicio para una va-
loración preoperatoria. Refirió antecedentes de aneurisma 
de aorta abdominal resuelto, hipertensión arterial y diabetes 
sacarina con adecuado control médico. Sin antecedentes 
familiares.
Ingresó con estos signos vitales: presión arterial (PA), 
100/80 mm Hg; frecuencia cardíaca (FC), 80 l.p.m.; fre-
cuencia respiratoria (FR), 19 r.p.m. El examen cardiológico 
no mostró alteraciones. En el abdomen presentaba dos 
eventraciones reductibles, infra- y supraumbilicales, mo-
tivo por el cual acudió al servicio de cirugía. El resto del 
examen físico, normal.
Los laboratorios prequirúrgicos y la ecografía abdominal, sin 
anormalidades aparte de la patología de la pared abdominal.
Electrocardiograma (ECG), con ritmo sinusal; FC, 60 l. p. m. 
y eje normal; presentó ondas T negativas DI, AVL y de V1-
V5 mayor de 7 mm, asimétricas, con criterios de hipertrofia 
de VI (Fig. 1).
Ecocardiograma con VI, con grosor de paredes aumentado 
de forma grave, a predominio de segmentos apicales, que 
medían 24 mm al final de la diástole y la pared posterior, 14 
mm; la relación entre ambas era de 1,7 mm. Contractilidad 
segmentaria y global, conservadas; disfunción diastólica de 
grado I e insuficiencia aórtica ligera. Además, las ecografías 
Doppler color y pulsada no evidenciaron un aumento de la 
velocidad de los segmentos medios del VI, que era de 0,588 
m/s. Se concluyó que se trataba de una hipertrofia grave 
asimétrica apical (Fig. 2). 

Figura 1. ECG de valoración preopera-
toria: ritmo sinusal, eje normal, presencia 
de ondas T invertidas y criterios de 
Sokolow-Lyon y de Cornell positivos.
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Figura 2. A y B. Ecocardiograma 
transtorácico, ventana apical de cuatro 
cámaras al final de la diástole. Con 
aumento (A) para la visualización y la 
medición de la punta (línea punteada), 
de 24 mm. C y D. Ecocardiograma 
transtorácico con ventana apical de cuatro 
cámaras, ecografías Doppler color (C) y 
pulsada (D). No se observa aumento de 
la velocidad en los segmentos medios del 
VI. VD: ventrículo derecho, VI: ventrículo 
izquierdo, AI: aurícula izquierda.

Figura 3. Cateterismo coronario sin 
evidencia de lesiones coronarias 
significativas. A. Coronaria derecha. B. 
Coronaria izquierda.

La paciente presenta un estudio anterior de cateterismo 
cardíaco realizado para descartar enfermedad coronaria en 
plan de cirugía abdominal, que evidencia arterias corona-
rias sin lesiones significativas y puente miocárdico (PM) en 
la arteria descendente anterior, sin compresión durante la 
sístole (Fig. 3).
Los hallazgos electrocardiográficos y ecocardiográficos fue-
ron compatibles con un cuadro de síndrome de Yamaguchi 
(MCH-Ap) en una paciente asintomática.
Se autorizó el procedimiento quirúrgico, que se efectuó sin 
complicaciones, y el seguimiento por cardiología durante la 
internación, sin intercurrencias. 

Discusión 

La MCH-Ap, conocida como síndrome de Yamaguchi, es una 
patología genética, autosómica dominante, con hipertrofia de 
la punta del VI con afectación del segmento medio o sin ella y 
con la formación de un aneurisma apical o sin ella (7,8).
La MCH-Ap presenta una gran diversidad clínica, genética y 
morfológica, y se clasifica en MCH-Ap pura, MCH-Ap mixta 
con aneurisma apical y MCH-Ap con predominante distribu-
ción medioventricular (7,8).
Klarich y colaboradores (9), en su estudio de cohorte, de-
mostraron una mayor afectación de la MCH-Ap en el sexo 
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masculino (63%), una tasa de mortalidad por todas las cau-
sas del 9%, peor en mujeres (45%), y una supervivencia a 
los veinte años de 47%. Otros estudios probaron comor-
bilidad cardíaca en un 25-30%, con evolución menos be-
nigna en aquellos con hipertensión arterial o diabetes (8,9). 
La presentación asintomática es del 40% de las MCH-Ap, 
como en este caso (que fue el primero registrado como 
hallazgo preoperatorio) (7,8).
Las características electrocardiográficas descriptas en la litera-
tura son las ondas T gigantes de ≥0,1 mV en las derivaciones 
precordiales izquierdas, que pueden desaparecer como parte 
de la evolución natural, y un alto voltaje del QRS. Estas carac-
terísticas no son sensibles ni específicas de la MCH-Ap (6-10). 
Sin embargo, como Chillik y colaboradores (10) demostraron 
en su estudio, es de utilidad en el diagnóstico diferencial con 
el infarto apical, en el que la MCH-Ap presentó mayor voltaje 
de ondas T (7 mV contra 5 mV; p = 0,001). 
El criterio estándar para el diagnóstico es la demostración 
de la hipertrofia asimétrica apical del VI por ecocardiogra-
fía, con un espesor apical ≥15 mm y una relación entre el 
máximo espesor apical y el espesor posterior ≥1,5 (7,8,11).
La resonancia magnética cardíaca determina con mayor 
precisión el sitio de la hipertrofia, y cuantifica y visualiza los 
depósitos de matriz extracelular focal, como en la fibrosis, 
con el realce tardío de gadolinio. Es el estudio adecuado 

para descartar aneurismas apicales, implicados en la evolu-
ción natural de la MCH-Ap (8).
El cateterismo cardíaco caracterizó la MCH-Ap con el sig-
no patognomónico de “as de espada” en la ventriculografía 
izquierda (6). Actualmente, no es un estudio de rutina; sin 
embargo, dada la similitud sintomática y del ECG con los 
del infarto agudo de miocardio (IAM), es ideal para el diag-
nóstico diferencial (7,8,12).
El caso presentado es el de un hallazgo preoperatorio en una 
paciente sin sintomatología CV con ECG dudoso para IAM. 
De acuerdo con el estudio de Eriksson y colaboradores (7), 
el IAM es la segunda comorbilidad más frecuente en pacien-
tes con MCH-Ap; por lo tanto, representa un diagnóstico di-
ferencial importante por descartar, y es por ese motivo que 
en el caso se realizaron estudios para descartar una pato-
logía coronaria. La ecocardiografía reveló una MCH-Ap y la 
cinecoronariografía descartó lesiones coronarias significativas 
con un PM en la arteria descendente anterior. El PM ha sido 
relacionado por Zhai y colaboradores (12) en pacientes con 
MCH-Ap –en los que se observaron síntomas más graves y 
mayor riesgo de eventos CV que en los que no presentaban el 
PM–, con una mortalidad CV similar en ambos grupos.
Nuestro caso se diferencia en la presentación asintomática 
de la paciente. Concluimos con el diagnóstico ecocardio-
gráfico del síndrome de Yamaguchi. RAM


