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RESUMEN

Elventriculo izquierdo no compactado es una cardiopatia congénita del miocardio, caracterizada por un desarrollo anomalo del
mismo durante la embriogénesis, en el cual, el proceso de “compactacion” del musculo cardiaco se detiene de forma prematura.
Se estima que su incidencia en la poblacion general es de, aproximadamente, 0,81 por 100 000 nacidos vivos. La mortalidad y la
supervivencia dependen en gran medida del grado de afectacion, la presencia de disfuncion sistélica del ventriculo izquierdo y la
aparicion de arritmias malignas. Dentro de sus principales complicaciones se describen la insuficiencia cardiaca, arritmias, tanto
supraventriculares como ventriculares, eventos tromboticos y la muerte. Su diagnostico se realiza mediante el ecocardiograma o
la resonancia magnética nuclear cardiaca. Se presenta un caso clinico de recién nacido de madre sin antecedentes patolégicos
pertinentes, a quien diagnostican ventriculo izquierdo no compactado posterior a una parada cardiorespiratoria a los 45 minutos
de nacido.
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Non-compacted left ventricle: a diagnostic and therapeutic challenge

SUMMARY
Left ventricular non-compaction is a congenital cardiomyopathy of the myocardium characterized by its anomalous development
during embryogenesis, in which the “compacting” process of the heart muscle stops prematurely. Its incidence in the general
population is estimated at approximately 0.81 per 100,000 live births. Mortality and survival largely depend on the degree of
involvement, the presence of left ventricular systolic dysfunction, and the onset of malignant arrhythmias. Its main complications
include heart failure, both supraventricular and ventricular arrhythmias, thrombotic events, and death. Diagnosis is made by
echocardiography or cardiac magnetic resonance imaging. We present a clinical case of a newborn whose mother had no relevant
pathological history, who was diagnosed with left ventricular non-compaction after cardiopulmonary arrest 45 minutes after

birth.
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INTRODUCCION

El ventriculo izquierdo no compactado (VINC) es una
forma de miocardiopatia recientemente reconocida,
caracterizada por una extensa capa trabeculada
de miocardio con multiples y profundos recesos
intertrabeculares en la porcion endocavitaria de la
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pared ventricular compactada (1, 2). Se cree que esta
condicion es secundaria a una detencion en el proceso
normal de compactacion de la pared ventricular
que ocurre tempranamente en la vida fetal, debido
a la interrupcion de la compactacion de las fibras
miocardicas durante la embriogénesis. Aunque el
ventriculo derecho también puede verse afectado, la
no compactacion se observa predominantemente en
el ventriculo izquierdo (3). Si bien se ha asociado
con mutaciones puntuales en genes especificos, y la
etiologia puede estar relacionada con mutaciones
en varios genes (4, 5), el diagndstico clinico se basa
primordialmente en la evidencia imagenologica,
siendo la ecocardiografia la herramienta cardinal.
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La incidencia estimada de VINC en nifios de 0 a 10
afos es de 0,12 por 100 000, y en lactantes de 0 a 12
meses puede alcanzar hasta 0,81 por 100 000 (6). A
pesar de ser una afeccion cardiaca poco comun, ocupa
el tercer lugar entre las miocardiopatias pediatricas,
después de la miocardiopatia dilatada (MCD) y la
miocardiopatia hipertrofica (MCH) (7).

Al igual que otras miocardiopatias primarias
(hipertrofica, dilatada, restrictiva y  displasia
arritmogénica del ventriculo derecho), el VINC es
frecuentemente de presentacion familiar. (1, 8 - 10).
De hecho, se pueden identificar familiares afectados
en mas del 50 % de los casos. La naturaleza familiar
de la enfermedad puede pasar inadvertida si no se
realiza un estudio sistematico de los familiares. Como
ocurre con otras miocardiopatias, las descripciones
iniciales del VINC se centraron en casos graves con
disfuncion sistolica avanzada e insuficiencia cardiaca
grave, asociadas a una alta tasa de complicaciones y
mal prondstico. Sin embargo, el estudio sistemadtico de
familiares ha permitido identificar a sujetos en fases mas
precoces y/o con formas mas leves de la enfermedad,
a menudo asintomaticos y con un pronostico mas
favorable a medio plazo. Esta observacion es analoga
a lo aprendido de la miocardiopatia hipertréfica,
inicialmente considerada rara y con alta incidencia de
muerte subita, pero que, con un mejor conocimiento,
se ha revelado como una enfermedad relativamente
frecuente con un pronoéstico favorable en la mayoria
de los casos (8, 9).

La heterogeneidad genética explica la variabilidad
en los patrones de herencia, la morfologia y las
alteraciones asociadas al VINC. El gen G 4,5, ubicado
en el cromosoma X, confiere una herencia ligada al
sexo en algunos casos. Las mutaciones en este gen se
han asociado con diversos fenotipos, incluyendo el
sindrome de Barth (neutropenia recurrente de inicio
neonatal, retraso del crecimiento, miocardiopatia
dilatada o no compactada) y miocardiopatia dilatada
aislada. Aunque la etiologia genética es un componente
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significativo y en muchos casos la enfermedad es
secundaria a una alteracion genética, lo que permitiria
un diagnodstico genético como estandar para validar
los criterios clinicos, es importante recordar que la
presencia de una mutacion no siempre determina el
desarrollo de la enfermedad, existiendo portadores
sanos (11). No obstante, en la practica clinica, el pilar
fundamental para la identificacion del VINC sigue
siendo la imagenologia cardiaca, particularmente la
ecocardiografia.

El diagnostico de VINC se realiza primordialmente
mediante hallazgos ecocardiograficos. Diversos autores
han propuesto criterios para su identificacion. Chin y
cols. (12) fueron pioneros en describir caracteristicas
ecocardiograficas in vivo, aunque sus criterios
iniciales no son los mas usados. Los criterios de Jenni
y cols. (13) son los mas aceptados y ampliamente
utilizados en la practica clinica. Estos propusieron la
relacién maxima de pared miocardica no compactada
a compactada > 2 al final de la sistole, la presencia de
trabeculaciones caracteristicas con recesos profundos
entre ellas, evidencia de flujo sanguineo en los recesos
y la ausencia de anomalias cardiacas coexistentes. Por
su parte, Stollberger y cols. (14) sugirieron utilizar
el numero de trabeculaciones visibles en la vista
apical del ventriculo izquierdo durante la diastole
final, junto con otros criterios como la perfusion de
recesos intertrabeculares y el movimiento sincronico
de las trabéculas con el miocardio compactado. Otras
modalidades ecocardiograficas, como el seguimiento de
manchas (speckle tracking) y las imagenes de velocidad
de deformacion (strain velocity imaging), son utiles
para identificar el patron caracteristico de la textura
del miocardio y diferenciar el VINC de afecciones
cardiacas similares, como la miocardiopatia dilatada
y la miocardiopatia hipertrofica, lo que ayuda a evitar
el sobrediagndstico. Aunque la ecocardiografia tiene
limitaciones, como su dependencia del operador y la
dificultad para visualizar el apex y las trabeculaciones,
su rendimiento diagnoéstico puede mejorarse con el uso
de contraste (15).
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VENTRICULO IZQUIERDO NO COMPACTADO:
UN RETO DIAGNOSTICO Y TERAPEUTICO

El diagnostico prenatal del VINC se ha reportado
esporadicamente, con una frecuencia estimada de
0,12 por 100 000 o 1 en 850 000 nifios de 0 a 10 afios
(15). Se han descrito tres manifestaciones clinicas
principales del VINC: insuficiencia cardiaca, arritmias
y eventos embolicos (8, 16, 17). Los hallazgos clinicos
varian desde una disfuncion del ventriculo izquierdo
(VD) asintomatica hasta el desarrollo de insuficiencia
cardiaca congestiva grave. En la serie mas grande, mas
de dos tercios de los pacientes con VINC presentaban
insuficiencia cardiaca sintomatica (17). Se han descrito
disfunciones ventriculares sistolicas y diastélicas (10,
18). El origen de la disfuncion sistélica en el miocardio
no compactado no es claro, pero la evidencia sugiere
que la hipoperfusion subendocardica y la disfuncion
microcirculatoria juegan roles importantes en la
disfuncion ventricular y la arritmogénesis (19). La
disminucion de la reserva del flujo coronario se ha
demostrado en estudios con tomografia por emision de
positrones tanto en los segmentos compactados como
en los no compactados en pacientes con VINC (20).

Las arritmias son comunes en pacientes con VINC.
La fibrilacion auricular se ha reportado en mas del
25 % de los adultos con VINC (20.) Las taquiarritmias
ventriculares se han informado en un 47 %. En la
mayor serie de pacientes adultos con VINC, la mitad
de las muertes fueron por muerte subita (17).

CASO CLINICO

Paciente de 28 afios, IIl G I P I A, sin antecedentes
médicos de importancia. Antecedente quirtrgico:
bypass gastrico en 2022, sin complicaciones; cesarea
segmentaria el 20/08/2021, con recién nacido vivo,
femenino, adecuado para la edad gestacional, peso de
3040 gramos, sin complicaciones durante el embarazo
ni el puerperio. Periodo intergenésico de 2 afios.
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Inici6 el control prenatal el 20/10/2023, con
embarazo de 8 semanas. Posteriormente se realizo
el ecosonograma genético a las 11 semanas,
evidenciando translucencia nucal (TN) de 0,70 mm,
ductus venoso (DV): 2/4, anterogrado trifasico, hueso
nasal presente, concluyéndose asi como marcadores
para cromosomopatias negativos (Figuras 1y 2).

Luego a las 20 semanas mas 4 dias se realizo
el ecosonograma morfologico del II trimestre,

Figura 1. Eco genético: se evidencia la presencia del hueso
nasal y la translucencia nucal normal

Figura 2. Eco genético: ductus venoso anterogrado trifasico
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evidenciando didmetro biparietal (DBP): 48,75 mm;
diametro  occipitofrontal (OFD): 63,23 mm;
circunferencia  cefalica (CC): 175,24 mm;
circunferencia abdominal (CA): 145,72 mm; longitud
de fémur (LF): 35,40 mm; tibia (TIB): 27,16 mm;
fibula (FIB): 30,10 mm; humero (LH): 35,09 mm;
radio (RAD): 20,94 mm; ulna: 28,39 mm; cerebelo:
21,13 mm; cisterna magna (CM): 4,23 mm, peso
fetal estimado (PFE): 355 g. Percentil de crecimiento
fetal (CFP): 38,1 %. Se concluy6 como negativo para
marcadores ecograficos de cromosomopatias.

Asimismo, se realizd ecocardiograma fetal evidenciando
situs solitus, visualizacion de cuatro camaras
normales, con sincronismo contractil conservado,
frecuencia cardiaca (FC): 140 lpm, concordancias
atrio-ventriculares y ventriculo-arteriales adecuadas,
valvula del foramen oval con apertura normal, hacia
auricula izquierda, valvulas auriculo-ventriculares
de aspecto normal, con implantacion de la valvula
tricuspide mas apical que la valvula mitral (Off-Set
valvular normal), tabiques indemnes, trabéculas
septomarginal visible en ventriculo derecho, grandes
vasos cruzados, corte transmediastinico de tres vasos y
traquea con visualizacion normal de vena cava superior,
transarco aortico y arteria pulmonar; ambos pulmones
de ecopatron normal, sin densidades patoldgicas en su
espesor, morfologia costal normal. Se concluy6 como
corazén funcional y estructural normal (Figuras 3, 4

y 5).

Figura 3. Ecocardiograma fetal: corte 4 camaras
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Figura 4. Ecocardiograma fetal: ductus venoso
anterogrado trifasico

Figura 5. Ecocardiograma fetal.

El control prenatal transcurrié satisfactoriamente, se
realizé resolucion obstétrica por cesarea, evidenciando
dehiscencia de segmento uterino, a las 37 semanas
mas 4 dias, procedimiento sin complicaciones, se
obtuvo recién nacido masculino adecuado para la edad
gestacional, quien respird y llordé espontaneamente al
nacer, fue atendido por neonatologo.

A los 45 minutos de nacido se evidencid parada
cardiorrespiratoria, por lo cual se inici6 el protocolo de
reanimacion cardiopulmonar avanzaday fue trasladado
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a la unidad de terapia intensiva neonatal (UTIN), en
donde fue revertida la parada cardiorrespiratoria y
realizaron ecosonograma cardiaco, cuyos hallazgos
fueron: ventriculo izquierdo no compactado,
hipertension pulmonar grave suprasistémica, patron
de circulacion fetal (Figuras 6 y 7).

Durante su estancia en UTIN requirié de apoyo de

Figura 6. Ecocardiograma: ventriculo izquierdo
no compactado.

Figura 7. Ecocardiograma: ventriculo izquierdo
no compactado
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triple terapia de inotrépicos mas ventilacién mecanica
con alto soporte.

Una vez estabilizado el neonato se le realizé otro
ecocardiograma donde se reportd: camaras cardiacas:
situs solitus. Ventriculo derecho (VD) con discreta
dilatacion. Tabique interauricular con cortocircuito
izquierda a derecha de 3 mm y conexiones venosas
sistémicas y pulmonares normales. Tabique
interventricular intacto. VI no compactado en pared
libre hasta cerca del apex, con contractilidades
globales y regionales normales, fraccion de eyeccion
(FE) mayor del 60 %. Valvula tricuspide: morfologia,
motilidad y flujograma normales, con flujo regurgitante
trivial que ocupa menos del 30 % de la auricula
derecha (AD), con presion arterial pulmonar sistélica
(PAPs) inferida de 40 mm de Hg. Valvula pulmonar:
morfologia, motilidad y flujograma normales. Se
detect6 flujo de conducto arterioso permeable (PCA)
retrogrado de 3 mm. Valvula mitral: morfologia,
motilidad y flujograma normales. Valvula aodrtica:
morfologia, motilidad y flujograma normales, con
velocidad maxima (Vmax) de 1,33 m/s, trivalva.
Coronarias normales. Otros hallazgos: arco aortico
normal con flujo normal, sin derrame. Asi mismo,
se realizo radiografia de torax en cama evidenciando
neumomediastino (Figura 8).

Figura 8. Radiografia de torax en cama:
neumodiastino

703



J CARIPIDIS STAVERIS, ET AL.

Su evolucion clinica fue torpida y desfavorable,
culminando en muerte subita a las 96 horas de su
nacimiento.

DISCUSION

El VINC presenta complejidad diagnostica y pronostica,
una miocardiopatia que, a pesar de su creciente
reconocimiento, sigue siendo un desafio en la practica
clinica. Si bien la medicina moderna avanza hacia
diagndsticos basados en la genética, como se ha visto en
otras miocardiopatias (hipertrofica, dilatada, restrictiva
y displasia arritmogénica del ventriculo derecho), es
evidente la importancia de la imagenologia cardiaca,
especificamente la ecocardiografia, para la identificacion
temprana de esta patologia.

Los hallazgos ecocardiograficos en el recién nacido fueron
definitivos, revelando un VINC en pared libre hasta cerca
del apex, con la relacion y caracteristicas trabeculares
tipicas que corresponden a los criterios diagnosticos
establecidos por Jenni y cols. (14) y Stollberger y cols.
(15). Es notable que, a pesar de ecosonogramas prenatales,
incluyendo un ecocardiograma fetal, reportados como
normales hasta las 20 semanas, la patologia no fue
detectada, lo que resalta las limitaciones del diagnostico
prenatal esporadico (16) y la posible variabilidad en la
expresion del fenotipo in utero o su desarrollo progresivo.
La ausencia de hallazgos en ecografias previas a las 37
semanas, sumado al subito colapso cardiaco posparto, es
un recordatorio de que el VINC puede tener una expresion
variable e incluso presentarse de forma fulminante en el
periodo neonatal, como se demuestra en el caso.

La rapida progresion a parada cardiaca y el subsiguiente
diagnostico de  hipertension  pulmonar  grave
suprasistémica y patron de circulacion fetal persistente
en el neonato reflejan la gravedad de la disfuncion
miocardica asociada al VINC en sus formas mas graves.
Esta presentacion se alinea con lo descrito en la literatura,
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donde el VINC puede manifestarse con insuficiencia
cardiaca grave y un prondstico ominoso en neonatos €
infantes, correspondiendo al subtipo de miocardiopatia
no compactada del ventriculo izquierdo dilatada o, mas
probablemente, al fenotipo mixto hipertrofico dilatado, el
cual se asocia con presentaciones muy tempranas y un
prondstico desfavorable, a menudo ligado a enfermedades
metabolicas o mitocondriales (17). Aunque la fraccion de
eyeccion se mantenia en 60 %, la dilatacion de cavidades
derechas y la hipertension pulmonar grave, junto con la
persistencia de la circulacion fetal, indicaban una grave
afectacion hemodindmica.

La ocurrencia de arritmias y muerte subita es una
complicacion conocida del VINC, reportada en series
con alta frecuencia (18, 19). En este caso, la parada
cardiaca a los 45 minutos de vida es consistente con estas
complicaciones, aunque la disfuncion hemodinamica
grave fue el evento precipitante inmediato. La revision
de la literatura evidencia que el VINC puede presentarse
con hidropesia fetal y tiene un curso clinico variable,
desde formas benignas asintomaticas hasta aquellas con
disfuncion sistolica grave, lo que subraya la necesidad de
un alto indice de sospecha (20).

Este caso, a pesar de la ausencia de un estudio genético
posnatal que confirme una mutacion especifica, se
enmarca en las descripciones de VINC con disfuncion
cardiaca grave en el periodo neonatal. Es importante
destacar que, ante un diagnostico de VINC, se recomienda
el cribado sistematico de los familiares (1, 8 - 10). En
este contexto, la hermana del paciente, fue sometida a
un ecocardiograma, de resultado normal. Este hallazgo,
subraya la heterogeneidad en la expresion fenotipica
del VINC, incluso dentro de una misma familia, y la
importancia de un seguimiento continuo. Si bien la
identificacion de la causa genética ofrece un criterio
diagndstico adicional y permite el cribado familiar (12),
la ecocardiografia sigue siendo fundamental para el
diagnostico inicial y la caracterizacion morfologica, vital
para guiar el manejo clinico y determinar la estrategia de
tratamiento, especialmente en un escenario de emergencia
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neonatal donde el tiempo es critico. El desenlace fatal de
este paciente, a pesar del soporte intensivo, refuerza que
las formas graves de VINC en el neonato, especialmente
si cursan con hipertension pulmonar persistente y patron
de circulacion fetal, conllevan un prondstico muy
desfavorable.

Cabe destacar que Tian y cols. (21) investigaron la
presencia de VINC en nueve fetos, diagnosticados
prenatalmente =~ mediante  ecocardiografia.  Los
criterios clave para el diagndstico prenatal mediante
ecocardiograma fetal fueron la identificacion de
miocardio trabeculado y una relacion no compactacion/
compactacion (N/C) de al menos 2,0. En estos casos
fetales, se observo que seis presentaban VINC, dos tenian
no compactacion de ambos ventriculos y uno afectaba
solo al ventriculo derecho. Las biopsias musculares
obtenidas de tres de los fetos abortados revelaron
anormalidades especificas en mitocondrias, sarcomeros y
fibras miocardicas. Estos hallazgos llevan a los autores a
concluir que la no compactacion es detectable en el feto
y, si bien el ventriculo izquierdo es el mas frecuentemente
afectado, también puede involucrar al ventriculo derecho
0 a ambos. La ultraestructura miocardica fetal de esta
condicion muestra caracteristicas unicas en la maduracion
de sus componentes celulares.

CONCLUSION

El VINC es una miocardiopatia compleja y de etiologia
heterogénea. Aunque su base genética es innegable y
contribuye a su variabilidad fenotipica, el diagnostico
ecocardiografico sigue siendo fundamental para su
identificacion temprana y precisa. Este caso clinico
subraya de manera contundente la critica importancia del
ecocardiograma en la deteccion de esta condicion; a pesar
de ecocardiogramas fetales aparentemente normales,
la patologia no fue detectada hasta la crisis posnatal,
ilustrando la posibilidad de un desarrollo insidioso o una
presentacion fulminante en el periodo neonatal.
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La manifestacion clinica del VINC es notablemente
diversa, abarcando desde individuos asintomaticos
hasta casos de disfuncion cardiaca grave como la
miocardiopatia dilatada observada en este paciente. La
alta incidencia de arritmias y el riesgo de muerte subita
enfatizan la necesidad critica de un diagnéstico y manejo
oportunos. Sibien el prondstico para el VINC ha mejorado
con los avances en el tratamiento, las formas graves,
especialmente en neonatos, continian asociandose con
una alta mortalidad. Por ello, la deteccion temprana a
través de la ecocardiografia y el subsiguiente cribado
familiar, son fundamentales para guiar las estrategias
terapéuticas y optimizar los resultados clinicos.

Sin conflicto de interés.
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