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Que es una fenocopia  

• Casos con el fenotipo característico de una alteración genética 

conocida en ausencia de la misma 

Fenocopia

• Miocardiopatía 

• Canalopatías

• Enfermedades de la aorta 



Miocardiopatías 

CMH CMD DAVD CMR No clasificada

Familiar / Genética No familiar / No Genética

Defecto genético
no identificado

Enfermedad
clasificada

Idiopática
Enfermedad
clasificada

European Heart Journal (2008) 29, 270–276

Clasificación ESC 2008



Sarcomerica HCM

Fabry

TTR Amiloidosis

Danon



a Sarcomeric Disease

1. Seidman CE, et al. Circ Res 2011;108:743–750;  2. Marian AJ. Circ Res 2017;121:749–770.

Estructura esquematica del Sarcomero 1

Estructura esquemática del sarcomero con 

mutaciones patogénicas de Miocardiopatía 

Hipertrófica y frecuencia en la población2

Miocardiopatía Hipertrófica



Algoritmo para sospecha de MCH 

Maron, B.J. et al. J Am Coll Cardiol. 2022;79(4):372–389



Espectro genético:
Miocardiopatía Hipertrófica

Elliott PM, et al. Eur Heart J 2014;35:2733–2779.

1–2% Enfermedad de Fabry



Fenocopias de MCH 

Jd López 



Fenocopias de MCH 

Maron B J et al. Cir cardiovascular  Genet 2009; 2 81-86



P. Elliott et al. European Cardiomyopathy Pilot Registry European Heart Journal doi:10.1093/eurheartj/ehv497



Rosmini S, et al. Heart 2017;103:300–306

Prevalencia de  Fenocopias



Relevancia Fenocopias

Rosmini S, et al. Heart 2017

• Manejo clínico individualizado

• Implicaciones familiares 

• Pronostico



• Enfermedad de Pompe

• Enfermedad de Fabry

• Desordenes de la Carnitina

• Desordenes de ácidos grasos 

• Amiloidosis

– AL

– ATTR

• Enfermedad de Danon

Terapia de remplazo enzimático chaperones

Terapia de remplazo enzimático 
chaperones

Suplemento de carnitina

Dieta, evitar el ayuno

CHT, BMT

Tafamidis, anti-SAP Ab, RNAi

Trasplante cardiaco temprano

Therapeutic approaches in blue refer to available OR investigationalapproaches.

AL, amyloid, light chain; anti-SAP AB, anti-serum amyloid p component antibody; ATTR, amyloidosis,  

transthyretin type; BMT, bone marrow transplantation; CHT, chymotrypsin therapy; RNAi, RNA  

interference.

Tratamientos potenciales



¿Cómo diagnosticamos ?



¿Cómo las diagnosticamos?

C. Rapezzi et al.Diagnostic work-up in cardiomyopathiesEuropean Heart Journal 2012



Elliott PM, et al. Eur Heart J 2014;35:2733–2779.



Artículo especial / Rev Esp Cardiol. 2015; 68(1) :63.e1-e52





Artículo especial / Rev Esp Cardiol. 2015; 68(1) :63.e1-e52



Fenocopias y edad 

Rosmini S, et al. Heart 2017;103:300–306



Patrón de herencia  

C. Rapezzi et al.Diagnostic work-up in cardiomyopathiesEuropean Heart Journal 2012



Estudio genético –MCH-Fenocopias 

Geskeet al.JACC:  HEART  FAILURE  VOL.  6,  NO.  5,  2018,MAY  2018:364–75368

Gen Locus Proteína 



Anormalidades ECG en 

Miocardiopatías

ECG, electrocardiogram. Prof. C. Rapezzi.

Interstitial expansion  

and fibrosis

Localization of myopathic process

Myocellular  

content  

and volume

Intracellular glycolipid deposits

Extracellular amyloid deposits

Diastolic  

function

Effects of mutated protein on

myocardium and conduction

system



QRS Voltaje PQ Intervalo Bloqueo AV

HCM sarcomerica Alto Normal +/––– **

Amyloidosis Normal o bajo* Normal–prolongado ++/––

Enfermedad Danon Muy alto Corto–normal +/––– **

Enfermedad Fabry Alto Normal–Corto +/––– **

*Discrepancy ECG voltages/wall thickness; **More common in advanced disease.  

AV, atrio-ventricular; ECG, electrocardiogram; HCM, hypertrophic  

cardiomyopathy.

Anormalidades  ECG en 

Miocardiopatías



CARDIOMIOPATIA 
HIPERTROFICA

BLOQUEO AV

DESVIACIÓN EXTREMA 
SUPERIOR DEL EJE DEL 

QRS

PR CORTO / 
PREEXITACIÓN

BAJO VOLTAJE DEL QRS

HVI EXTREMA

GLICOGENOSIS (POMPE)

SINDROME PRKAG2

ENFERMEDADES 
MITOCONDRIALES

FABRY LIGADO AL X 
(SOLO PR CORTO)

DANON (LIGADO AL X)

• MELAS 
• MERF

AMILOIDOSIS

ESTADO AVANZADO DE 
ANDERSON-FABRY

DANON

DANON

AMILOIDOSIS

SÍNDROME DE NOONAN

Garcia-Pavia P, et al. Rev Esp Cardiol 2015;68:4-9. 



Hipertrofia en ecocardiograma con voltajes normales (o bajos) en el 
electrocardiograma. (Amiloidosis, sarcoidosis, Ataxia de Friederich)

Hipertrofia en el ecocardiograma con voltajes exagerados en el 
electrocardiograma (MCH, enfermedad de Fabry). 

Hipertrofia en el ecocardiograma con voltajes exagerados en el 
electrocardiograma con P pequeña (menor de 90 ms) y PR corto (Enf de 
Fabry, Danon, Enf por depósitos ). 

Otras claves ..



EKG Danon

Sainz A et al. Rev Esp Cardiol 2018 



EKG PRKAG2



Analítica 

C. Rapezzi et al.Diagnostic work-up in cardiomyopathies



Differential Diagnosis

hypertrophy; MRI, magnetic resonance imaging; SSFP, steady-state free precession imaging. Maceira AM and Mohiaddin RH. J Cardiovasc Magnet Imaging 2012;14:28.

Different gadolinium myocardial enhancement patterns (arrows) are shown corresponding to each condition.

HCM, hypertrophic cardiomyopathy; LGE, late gadolinium enhancement; LVH, lower ventricular

Hypertension HCM Fabry Disease Amyloidosis Sarcoidosis
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Diastolic Imaging in the 4-Chamber View of Several Types of Hypertrophy

RM de corazón – Realce tardío 





Diagnostico diferencial: T1 Mapping 

HCM, hypertrophic cardiomyopathy.

Normal HCM

Fabry Disease Amyloidosis

Sen-Chowdhry S, et al. Nat Rev Cardiol 2016;13(11):651–675.





T1 Mapping inHCM

AL, amyloid light-chain; HCM, hypertrophic cardiomyopathy;  LVH, left ventricular

hypertrophy.
Sado DM, et al. Circ Cardiovasc Imaging 2013;6:392–398.

Septal T1 in Healthy Volunteers and  

Patients with Fabry Disease
Septal T1 in Patients with LVH
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Banderas rojas

Miocardiopatía Fabry

• Transmisión ligada al X

• Historia clínica y examen fisico

• Intervalo PR <120 msec

• LVH concéntrica con músculos papilares prominentes

• LGE Posterolateral

• Valores de Mapping t1 bajos 

• Dolor torácico con enfermedad coronaria no significativa

LGE, late gadolinium enhancement; LVH, left ventricular hypertrophy.



❖ Hipertrofia ventricular izquierda sin filiar

❖ Alteraciones en la conducción cardíaca

❖ Varones de ≤ 55 o mujeres≤ 65 años con ictus (isquémico o 
hemorrágico) o AIT de etiología indeterminada

❖ Historia familiar

Cuando el especialista debe 

sospechar Fabry



Germain D. Orphanet J Rare Dis 2010:5;30.

Angiokeratomas Neuropatía periférica y dolor 

Examen Físico Cornea verticillata



Cuándo el especialista debe sospechar 

Enfermedad Fabry



Enfermedad Fabry HCM Amyloidosis

Aortic Stenosis

AS, aortic valve stenosis; HCM, hypertrophic 

cardiomyopathy; LVH, left ventricular  hypertrophy; LVPM, 

left ventricular papillary muscles; MRI, magnetic resonance  

imaging.

Hypertension Control

Kozor R, et al. Eur Heart J - Cardiovasc Imaging

2017;18:1034–1040.

Prominencia de músculos Papilares y HVI 

concéntrica 



in Severe Fabry Disease Cardiomyopathy

ADA, anterior descending artery; CT, computed tomography; D1, first diagonal  branch;

PET, positron emission tomography; RI, ramus intermedium Graziani F, et al. Circ Cardiovasc Imaging 2019;12.

ECG-gated Coronary CT Scan 13N-Labelled Ammonia PET

Disfunción micro vascular 



Pasos a seguir para diagnosticarla   

European Heart Journal (2021) 42, 1554–1568



Engrosamiento de 
la pared del VI ≥ 

12 mm.
≥ 1 de

Banderas rojas

P. Garcia-Pavia et al. Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis. ESC Feb.2021.

Falla cardiaca en ≥ 65 años

Hipo o normotenso si previamente tenía HTA

Estenosis aórtica en ≥ 65 años

Compromiso del sensorio, disfunción autonómica

Polineuropatía periférica

Proteinuria

Equimosis en piel

Realce subendocardico/transmural o ↑ ECV

Disminución del strain longitudinal

Presencia de Pseudo Q en EKG

Alteraciones en la conducción AV.

Posible historia familiar

LVPWTd 21mm

Sd del túnel del carpo bilateral

Ruptura del tendón del biceps

Disminución del voltaje QRS / masa ventricular



GRADO 3 DE PERUGINI

Biopsia endomiocardica: 
Tinción de rojo congo



P. Garcia-Pavia et al. Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis. ESC Feb.2021.



Conclusiones  

• El diagnostico de MCH es solo el comienzo

• La identificación de subtipos tiene implicaciones clínicas

• Herramientas de primera línea   

• Pronostico  y tratamiento



¡GRACIAS!
La información contenida en esta presentación está dirigida exclusivamente al cuerpo médico, con la intención 
de brindar información científica de interés y deja las consideraciones del autor y no las de SANOFI. Cualquier 
indicación OFF LABEL mencionada será con el único objetivo de intercambio científico y no representa una 
promoción.  SANOFI no recomienda indicaciones que no estén contenidas en la información para prescribir 
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