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TENER EL CORAZON MAS GRANDE QUE LA CAJA

«Que en nuestra casa
salte un desfibrilador
es lo mas normal

del mundo»

Dos gallegas con miocardiopatia hipertréfica explican
como esta enfermedad, de caracter hereditario, afecta a
sus familias, en las que se produjo una cascada de
diagnosticos a raiz del primer caso detectado

LUCIA CANCELA
REDACCION / LA VOZ

En la familia de
Rosa Poseu, vi-
guesa de 55 afios,
la miocardiopa-
tia hipertrofica es
LAVOZDELASAWD yy miembro mas.
Ocho de sus seres queridos pade-
cen o padecieron la enfermedad,
que provoca un engrosamiento
anormal del musculo cardiaco.
En su caso, como en la gran ma-
yoria de los pacientes, es here-
dada, y se transmite de padres
a hijos sin saltar generaciones.

Ellalo descubrid en el orden in-
verso. Su hijo fue diagnosticado
con cuatro afios por lo que crefan
que era un soplo en el corazén.
Tanto a ella como a su marido les
realizaron las pruebas. Pensaron
que el origen estaria en su pareja,
ya que tenia problemas cardiolégi-
cos en su familia. Nada més lejos
de la realidad. «El mismo dia de
las pruebas ya me dijeron que
yo tenia una miocardiopatia
hipertréficay. Fue una sor-
presa desagradable, no so-
lo por lo que a ella se refe-
ria, sino por su hijo. «Lo
vives peor cuando te lo
dicen de tu hijo: sufres
muchisimo por él», re-
cuerda.

Cuenta que de peque-
fio no lo tuvo nada facil.

Su hijo no podia correr

ni hacer natacién, «ni mu-
chas otras cosas que los de-
mas nifios si hacian». Con
el diagnoéstico llego el aviso.
Este tipo de miocardiopatia es

la causa mas frecuente de muer-
te stbita en menores de 35 afios.
«Me pasé afios sin dormir hasta
que le implantaron el desfibrila-
dor. Me levantaba de noche, iba
a su habitacion para ver si seguia
respirando, y me volvia a la cama.
Asi varias vecesy, dice.

Volvié a dormir a pierna suel-
ta cuando le pusieron ese peque-
fio dispositivo que le salva la vi-
da. «Estés tranquila hasta que da
la primera descarga, que enton-

ces ya te asustas y corres al mé-
dico», apunta. Ella también lleva
uno. El riesgo que presenta, aun-
que es menor que el de su hijo, es
igualmente elevado.

Del diagnostico de Rosa y de su
hijo salieron muchos otros. Al co-
mentarlo en su familia, su abue-
lale dijo, restandole importancia:
«No te preocupes, cuando tu tio
era pequefio, una vez le dijeron
que tenia el corazén mas gran-
de que la caja». Ahi estaba. An-
tafio, no todos los problemas te-
nian seguimiento. «Asi se supo
que los cinco hijos de mi abuela
la tenian. Incluso alguna vez nos
contd que, ademés de todos ellos,
habia otro que falleci en su cuna
cuando era un bebé, lamenta Ro-

sa. En esta familia, la enfermedad
también se ha cobrado la vida de
varias personas: dos de los her-
manos de Rosa, y un primo cer-
cano. Si echa la vista atras, reco-
noce sintomas y alarmas que pa-
saron desapercibidas.

En la clase de Educacién Fisi-
ca corria y se cansaba enseguida.
Se mareaba al hacer un esfuerzo.
Sentia que tenia una menor ca-
pacidad pulmonar. En la actuali-
dad, la buena noticia es que pue-
de hacer vida normal, aunque las
cuestas de Vigo no se lo pongan
facil. «Hay muchas y me cansan
demasiado».

En casa lo relativizan. Después
de tantos afios, han aprendido a vi-
vir con ello. «Estés acostumbrada

Qué es una cardiopatia hipertréfica

La enfermedad, que es hereditaria, afecta a una de cada 250 personas

Corazon normal

Principales sintomas

Aunque hay pacientes sin sintomas,
estos son los mds comunes

Dolor en
el pecho

Palpita-
ciones

Corazon hipertréfico

Un corazon se considera
hipertréfico cuando el
musculo que rodea a los
ventriculos es mas
grueso de lo normal

Esto puede provocar que
el érgano tenga que
trabajar mas duro para
bombear la sangre

Fuente: Sociedad Espafiola de Cardioloaia
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ROSA ELENA
DE OURENSE. La combinacion genética que le provoca esta miocardio-
patia a Rosa Elena es muy poco comun en el mundo.
MIGUEL VILLAR

a luchar con esto. Como dice mi
marido, que en nuestro hogar salte
un desfibrilador es lo mas normal
del mundoy, apunta Rosa, quitin-
dole importancia.

Pese a la alta prevalencia, pues
se estima que uno de cada 250
individuos la padezcan, Rosa re-
conoce que la gente no sabe lo
que es. «La gente tiene miedo a
la muerte stbita, pero no a esta
enfermedad, que es la que la pro-
voca. Pero, cuando lo cuentas, te
hacen muchas preguntas al res-
pectoy. Ella trata de resolver to-
das las que puede, sobre todo, pa-
ra crear prevencion. «Por ejem-
plo, creo que hacerles un estudio

alos nifios antes de que empie-

cen a hacer ejercicio no cuesta

nada. Si esta enfermedad se co-

ge atiempo, siempre puedes

buscar solucionesy, anima
esta paciente.

Lo dice pensando en su
primo, que muri6 con 45
afios por esta causa: «No
fumaba, no bebia. Era pro-
fesor de danza. Y una no-
che se acostd y ya no se
levantoy.

Rosa Elena
Vila tiene una
combinacion de
genes solo presente en seis
familias en el mundo

En la actualidad, la enfermedad
es crénica. No existe cura, aun-
que hay muchas opciones de tra-
tamiento que ayudan a reducir
el riesgo de sintomas o a aliviar-
los cuando aparecen. Esto hace
que muchos pacientes puedan ha-
cer vida normal. Rosa Elena Vi-
la, ourensana de 46 afios, convi-

ve con un dispositivo en su cora-
z6n desde que tiene 25 afios. Du-
rante afios, fue un marcapasos. Y,
desde hace algo mas de un afio, un
desfibrilador.

Su enfermedad, diagnosticada
en su adultez mas joven, nunca fue
limitante. El marcapasos la ayuda-
ba en su dia a dia. Pero en el 2023,
aunque se encontraba bien, em-
pez6 a notar que se cansaba mas
de lo habitual. Pruebas mediante,
el equipo médico del Chuac ob-
servo que ahora era necesario dar
el paso al desfibrilador: «Asi, po-
dria prevenir el riesgo de muer-
te subitax.

También encontraron, para su
sorpresa, que su caso es casi inédi-
to en el mundo. La variante gené-
tica que le provoca la enfermedad
solo esté presente en seis familias
mas en todo el mundo. Al menos,
que se sepa. «La enfermedad sue-
le estar causada o por el gen alte-
rado de tu madre, o de tu padre.
Yo tengo los dos. Es algo muy ra-
ro, incluso llegaron a preguntar-
me si mis padres tenfan algan ti-
po de relacion familiar», recuer-
da Rosa Elena.

Pese al avance que ha experi-
mentado este grupo de dolencias
enlos ltimos afios en lo que a me-
dicamentos se refiere, ella no pue-
de formar parte de ningtin ensayo
clinico. «Al no haber casos, no se
puede estudiary, afiade.

De nuevo, nadie de su familia
tenia conciencia de la miocardio-
patia, aunque su abuelo habia pre-
sentado problemas cardiacos y
se decia que su corazdn era mas
grande que la caja. En aquel tiem-
po, no se le dio mayor importan-
cia. La enfermedad se transmi-
ti6 de generacion en generacion.
Cuando Rosa Elena estaba en el
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ROBERTO BARRIALES CARDIOLOGO

«La miocardiopatia
hipertrofica es la principal
causa de muerte stibita en
jovenes menores de 35 afos»

LUCIA CANCELA
REDACCION / LA VOZ

En Espafia hay mas de 140.000
personas con miocardiopatias,
un grupo de enfermedades car-
diovasculares con gran impacto
clinico en la calidad de vida de
los pacientes. El doctor Rober-
to Barriales, coordinador de la
Unidad de Cardiopatias Fami-
liares del Chuac e investigador
del Instituto de Investigacién
Biomédica de A Coruifia (Ini-
bic), celebra los nuevos trata-
mientos disponibles.

—¢&Qué son las miocardiopatias?
—Son enfermedades del muscu-
lo del corazén, del miocardio.
Puede hacer que aumente su

ROSA POSEU

DE VIGO. Rosa descubri6 su diagndstico a raiz de que a su hijo le detec-
tasen la enfermedad con cuatro afos.

XOAN CARLOS GIL

instituto, tenfa problemas para co-
rrer en Educacion Fisica. El diag-
ndstico de un soplo que se cerraria
sin mayor importancia y un jus-
tificante para no tener que pasar
estas pruebas en el colegio le bas-
t6 para olvidar el problema. Afios
después, y al poco de ser madre,
dos sincopes en la misma sema-
na le marcaron el camino.

Ademas de paciente, es auxiliar
de enfermeria en quir6fano. Un
espacio en el que, mas de una vez,
vio coémo se implantaba un desfi-
brilador en otras personas. Desde
que ellalleva uno, su jefe no le ha
vuelto a asignar esa zona. Casua-
lidad o no, ella lo agradece. «De
mi enfermedad sé lo justo, y pre-
fiero que sea asi».

«Un paciente que vive

en A Coruiia tiene menos
miedo que uno de Lugo o
Pontevedra»

Susana Portela es la presidenta de
la Asociacion Espariola de Miocar-
diopatia Hipertréfica. Como a mu-
chos otros pacientes, el diagnosti-
co lellegd en su veintena, a punto
de ser madre. En su familia tenia
antecedentes. Su madre, su herma-
no y algunos tios habian presenta-
do problemas del corazén. Tam-
bién en los sintomas que mostraba
cuando era pequefia, aunque por
aquel entonces no se daba cuen-
ta. «Yo queria correr, pero se me
bajaba la tension. Asi que fueron
pasando los afios, y me decian que
tenia un soplow, recuerda. Sin em-
bargo, no fue hasta el 2001 cuan-
do un cardidlogo se percat6 de
que el gen familiar podria expli-
car sus problemas y los de sus se-
res queridos. Algo més de veinte
afios después y con una enferme-

dad muy incapacitante en su ca-
so —tuvo que dejar el trabajo—,
representa al conjunto de afec-
tados en toda Espafa. Lamenta
la falta de un diagnéstico precoz.
Entiende, por unlado, lo poco es-
pecificos que son los sintomas de
las miocardiopatias: «Vas al mé-
dico de cabecera, le dices que te
duele el pecho y te responden que
es ansiedad», comenta. Lo mis-
mo sucede si manifiestan debi-
lidad o cansancio. En otras oca-
siones, otros tienen igual suerte
y les diagnostican un asma erro-
neo después del ejercicio.

Por ello, reclaman dos medidas.
En primer lugar, que los residen-
tes de medicina familiar y comu-
nitaria puedan rotar por las uni-
dades de miocardiopatias, «para
que cuando ejerzan en la consul-
ta la conozcany; y, después, in-
cluir en el reconocimiento médi-
co juvenil un electro. «Al mismo
tiempo que se pesa y se mide al
nifio, que se haga un electro. Esto
permitiria detectar distintas mio-
cardiopatias y, araiz de ello, las de
sus familiaresy», explica. En Gali-
cia, esta medida todavia no se ha
implementado. La presidenta de la
asociacion también reconoce que
hay diferencias en la atencién, ya
no solo entre comunidades, sino
entre provincias: «A nivel de so-
cios, una persona que esta vivien-
do en A Corufia, cerca del Chuac
(centro de referencia para estas
dolencias), vive con menos ansie-
dad y miedo que alguien de Lu-
go o Pontevedray», comenta. Por
dltimo, destaca el escaso apoyo
emocional que hay con respec-
to a los pacientes con esta enfer-
medad. Siente que no se entien-
den ni sus sintomas ni las impli-
caciones que tiene.

grosor, y estariamos ante una
miocardiopatia hipertroéfica,
que es la mas frecuente. Tam-
bién puede suceder al contra-
rio, que se adelgace y se dila-
te, por lo que seria una miocar-
diopatia dilatada, que también
es bastante habitual. Después
esta la miocardiopatia arritmo-
génica del ventriculo derecho,
asi como otros tipos menos ha-
bituales, como la miocardiopa-
tia restrictiva.

—¢Qué tienen en comiin unas
con otras?

—En primer lugar, que son todas
hereditarias. Incluso tienen una
base genética. Cuando diagnos-
ticamos a un paciente con una
miocardiopatia, siempre tene-
mos que estudiar a toda su fa-
milia, porque se puede heredar.
Y, después, tienen otras caracte-
risticas, como su asociacion con
la muerte subita. Es un proble-
ma, porque la miocardiopatia
hipertréfica es la principal cau-
sa de muerte stbita en jovenes
por debajo de 35 afios.
—c¢élLagente que tiene una mio-
cardiopatia es consciente de ello?
—No, no todo el mundo. La més
frecuente es la miocardiopatia
hipertroéfica, que se presenta en
una de cada 500 personas sanas.
Si a todas esas les hacemos un
screening, por lo menos una ten-
dria miocardiopatia hipertrofi-
ca. El problema es que no lo sa-
ben, y por eso es tan importan-
te la deteccién precoz de estas
enfermedades, sobre todo de
la miocardiopatia hipertrofica,
porque podemos prevenir todos
los problemas que conlleva te-
ner esta enfermedad.

—¢En qué sintomas se traduce?
—Los pacientes con esta mio-
cardiopatia pueden tener fatiga
por varios motivos, bien porque
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Roberto Barriales, cardiélogo del Chuac. ANGEL MANSO
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el corazon esta mas rigido y le
cuesta llenarse de sangre, o bien
porque se obstruye la salida, que
sucede hasta en el 70 % de los
casos. Con lo cual, el paciente
no puede hacer un esfuerzo y
estd muy fatigado. El hecho de
que el corazén esté mas grue-
so también favorece la presen-
cia de arritmias ventriculares,
las cuales pueden ser letales si
no se tratan a tiempo. De hecho,
pueden ser las responsables de
la muerte stbita. También favo-
rece la presencia de arritmias
auriculares, muy frecuentes en
la poblacién general, como es
la fibrilacién auricular.

—¢En qué momento se diag-
nostica?

—Hasta un 40 % de la gente que
tiene, por ejemplo, una miocar-
diopatia hipertréfica, puede no
notar nada. Este es el proble-
ma. Normalmente, el diagnds-
tico puede seguir distintas vias.
Uno es por electrocardiograma
alterado, es decir, que el pacien-
te se haga un reconocimiento de
trabajo y se lo encuentre. Otras
veces es porque se le detectaun
soplo a la auscultacion; porque
viene a la consulta porque tie-
ne una fatiga extrema, que no le
permite hacer su vida normal o,
incluso, por un sincope; tiene
desmayos cuando hace esfuer-
z0s. Por otra via, también llegan
porque han tenido un familiar
que ha muerto sibitamente con
menos de 75 afios, y su médico

de atencion primaria le ha di-
cho que puede ser hereditario.
—¢éQué calidad de vida tiene
este grupo de pacientes?
—Por ejemplo, en el caso de
la miocardiopatia hipertrofica
obstructiva, ves que tienen fa-
tiga cuando hacen cualquier ti-
po de esfuerzo. El problema es
que, si no estan bien diagnosti-
cados, se acostumbran a su fati-
gay piensan que eso es normal.
Considera que, con la edad, es
légico que uno tenga fatiga, que
no pueda subir al segundo piso,
que no pueda correr detrés del
autobts, y no lo es. Esto es muy
curioso, porque, al diagnosticar-
los correctamente, se percatan
de que hacen cosas que antes
no podian hacer.

—Hace 40 aiios, solo el 20 % de
los nifios con miocardiopatias
sobrevivian. éC6mo han evolu-
cionado?

—Hasta hace poco no tenfamos
tratamientos especificos, solo
tenfamos para abordar los sin-
tomas, y ddbamos tratamien-
tos de otras patologias, como
los betabloqueantes. Pero, des-
de hace cinco afos, ha habido
una auténtica revolucion, por-
que estan saliendo nuevos far-
macos que atacan directamen-
te el mecanismo intrinseco de
la enfermedad. Los nuevos far-
macos son el grupo de los inhi-
bidores de la miosina, que, pre-
cisamente, estos pacientes tie-
nen hiperactivada.
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