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Resumo

Objetivo: Relatar a concomitancia das doencas cardiacas: Cardiomiopatia hipertréfica (CMH) e Ventriculo esquerdo
ndo compactado (VENC) em uma paciente de 27 anos. Método: Revisdo de literatura em comparacdo ao encontrado
no relato de caso. Resultados: A Cardiomiopatia Hipertréfica (CMH) é a doenca genética cardiaca mais comum, j& o
Ventriculo esquerdo ndo compactado (VENC) é uma cardiomiopatia rara. A avaliagdo do caso relatado demonstrou as
duas doengas, simultaneamente. Conclusdes: E importante atentar para o fato de que a paciente apresentou apenas
dispneia aos meédios e grandes esfor¢os e diagnosticou-se uma doenca rara em concomitdncia com outra
cardiomiopatia; o tratamento escolhido foi a implantacdo de um cardiodesfibrilador implantavel (CDI), por ser
indicacao das duas doengas.

Palavras-chave: Cardiomiopatia hipertrofica; Ventriculo esquerdo ndo compactado.

Abstract

Objective: Report the concomitance of two cardiomyopathies: Hypertrophic cardiomyopathy and Left ventricular
noncompaction on a 27 years old patient. Method: Literature research and comparison with the case report. Results:
Hypertrophic cardiomyopahty is the most common genetic cardiac disease, instead of Left ventricular noncompaction,
that is a rare genetic cardiac disease. The evaluation of the reported case showed the presence of those two diseases,
simultaneously. Conclusions: It is important to look at the fact that the patient showed only difficult breathing to
medium and great efforts; but was diagnosed a rare disease in the concomitance of another cardiomyopathy; the
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treatment chosen was the implantation of a implant cardioverter defibrillator, because of it’s indication on the two
diseases.
Keywords: Hypertrophic cardiomyopathy; Left ventricular noncompaction.

Resumen

Objetivo: Informar la concomitancia de dos miocardiopatias: miocardiopatia hipertréfica y no compactacion del
ventriculo izquierdo en un paciente de 27 afios. Método: Investigacion de la literatura y comparacion con el caso
clinico. Resultados: La miocardiopatia hipertrdfica es la enfermedad cardiaca genética mas comun, en lugar de la no
compactacion del ventriculo izquierdo, que es una enfermedad cardiaca genética rara. La evaluacion del caso
reportado mostré la presencia de esas dos enfermedades, simultaneamente. Conclusiones: Es importante observar el
hecho de que el paciente mostré solo dificultad respiratoria a mediana y gran esfuerzo; pero se le diagnosticd una
enfermedad poco comidn concomitante con otra miocardiopatia; el tratamiento elegido fue la implantacién de un
desfibrilador cardioversor de implante, por su indicacion en las dos enfermedades.

Palabras clave: Miocardiopatia hipertréfica; No compactacion del ventriculo izquierdo.

1. Introdugéo

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é a doenga cardiaca de origem genética mais comum (Maron, 2002). E uma
heranca autossémica dominante e se caracteriza por hipertrofia ventricular com funcéo sistélica preservada e relaxamento
diminuido, sem outra causa identificavel (Bittencourt et al., 2010). As manifestacGes mais comuns sdo dispneia, fadiga, dor no
peito e sincope, porém, muitos pacientes podem ser assintomaticos. Para o diagnéstico da CMH, exames complementares
como eletrocardiograma (ECG), holter, ergometria, ecocardiograma (ECO) e ressonancia magnética cardiovascular (CVRM)
sdo de grande valia. (Maron, 2019) (Hensley et al., 2015).

O ventriculo esquerdo ndo compactado (VENC), por sua vez, é uma cardiomiopatia rara, esporadica ou familiar e sua
patogénese esté relacionada a perda da compactacdo da malha entrelacada que compde o miocérdio fetal 4,13. A heranca
autossdbmica dominante é a mais comum (Zaragoza et al., 2007). A VENC se apresenta com hipertrofia ventricular esquerda
associada a trabeculacdes profundas, além de diminuigcdo da fungdo sistélica com ou sem dilatacdo do ventriculo esquerdo
(Moric-Janiszewska & Markiewicz-Loskot, 2008). Insuficiéncia cardiaca, arritmias ventriculares e eventos embdlicos sdo os
achados mais frequentes na VENC (Ritter et al., 1997).

2. Metodologia

O presente estudo de caso foi elaborado de forma qualitativa e observacional total (Pereira et al, 2018) (Ludke, M. &
Andre, M. E . D. A., 2013), em que os dados foram coletados no segundo semestre de 2020. A coleta de dados foi feita a partir
do histérico médico pregresso, incluindo prontuérios, evolugbes e exames complementares. Apos o estudo do caso, analisamos
a literatura referente as patologias (cardiomiopatia hipertréfica e ventriculo esquerdo ndo compactado), por meio de artigos de
revisdo, do periodo entre 1995 e 2019; de forma a inserir-se no modelo bibliografico de pesquisa - a partir do estudo de
conhecimentos j& disponiveis (Koche, J. C., 2011). Os assistentes de salde, a paciente e as instituicdes em que foram

realizados exames e procedimentos ndo foram nomeadas para preservar a identidade destes.

3. Resultados

Apresentamos o caso de uma mulher de 27 anos, que procurou atendimento ambulatorial em outubro de 2016 com
queixa de dispneia aos grandes e médios esforcos, além de sensacdo de mal-estar independente da prética de atividade fisica.
Nega tabagismo ou etilismo e ndo faz uso de nenhuma medicacdo continua. Ao exame fisico apresentava-se hipotensa (PA
90/60 mmHg). Histdria familiar de cardiopatia, com pai falecido aos 32 anos por morte subita. O eletrocardiograma de repouso

feito em consultério, identificou blogueio de ramo esquerdo. A partir do exposto, foram solicitados ecocardiograma,
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espirometria, holter de 24 horas e ressonancia magnética. A paciente retornou ao atendimento em junho de 2018 com os
exames complementares realizados.

Os resultados foram os seguintes: O ecocardiograma transtoracico demonstrou aumento assimétrico da espessura das
paredes com predominio septal, sendo a medida maior espessura do septo interventricular posterior basal de 22,9mm;
hipertrabeculagdo grosseira posterolateral medial e apical com entrada e saida de fluxo dos recessos (indice X/Y = 5,1);
hipervascularizacdo no septo interventricular basal e medial com imagem compativel com fistulas de do sistema coronariano
esquerdo com a cavidade ventricular esquerda, fluxo bidirecional. A partir disso, o exame sugere o diagndstico de
cardiomiopatia hipertrofica septal assimétrica ndo obstrutiva, ventriculo esquerdo ndo compactado, fistulas do sistema
coronariano com a cavidade ventricular esquerda, funcdo sistélica ventricular esquerda normal em repouso, disfuncdo
diastolica ventricular esquerda grau I, aumento importante do volume do atrio esquerdo. Holter 24 horas sem relato de
sintomas da paciente, demonstrou eventuais extrassistoles supraventriculares e ventriculares. Teste ergométrico foi ineficaz,
suspenso por mal-estar precordial com baixa resposta ventricular ao esforgo, sendo percorrido 420 metros. Na Figura 1 a seguir
esta representado o eletrocardiograma de esforgo realizado durante o exame, no qual se conclui que o blogueio do ramo
esquerdo se manteve e a resposta cronotropica foi baixa. A aptiddo cardiorrespiratéria também foi baixa — classe 1. Houve

auséncia de resposta arritmica e adequada resposta da pressao arterial ao esforco.

Figura 1. Eletrocardiograma realizado durante o esforgo.

Fonte: Autores.
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Ressonancia magnética: Demonstrou trabeculagdo na porcdo apical e lateral do ventriculo esquerdo configurando
critérios para ndo compactuacdo miocardica; hipertrofia ventricular esquerda septal assimétrica; fibrose mesocardica
principalmente na parede septal, mas também presente na parede anterior e inferior. Tais caracteristicas sugerem o diagndstico
de: miocardiopatia hipertrofica septal assimétrica ndo-obstrutiva associada com miocardiopatia ndo compactada com
sobressalente quantidade de fibrose. A espirometria ndo foi realizada pela paciente.

A partir da historia clinica, exame fisico e exames complementares, estabeleceu-se o diagnostico de cardiomiopatia
hipertréfica associada e ventriculo esquerdo ndo compactado. Assim, a conduta empregada foi a prescricdo de betabloqueador
e AAS e o encaminhamento da paciente para o servico de ritmologia referéncia da regido norte do RS para implante de
cardioversor desfibrilador bicameral. Procedimento feito sem intercorréncias e apds, realizado radiografia de térax para

controle e identificacdo do dispositivo instalado.

4. Discussao

A Cardiomiopatia Hipertréfica (CMH) é a doenca cardiaca genética mais comum, presente em 0,2% dos adultos
jovens, de transmissdo autossomica dominante e ocasionada por mutacfes em cerca de 11 genes que codificam proteinas do
sarcomero cardiaco, como a betamiosina de cadeia pesada (MYH7), troponina T (TNNT2) e proteina-C ligada a miosina. Na
histopatologia, apresenta-se associacdo de hipertrofia, desarranjo das fibras miocardicas e fibrose. Ha diversas apresentacoes
fenotipicas decorrentes da heterogeneidade genética, com variacdo na anatomia: septal, apical, medioventricular, lateral e
concéntrica. (Bittencourt et al., 2010) (Maron et al., 1995) (Geske et al., 2018)

A fisiopatologia da doenca envolve hipodiastolia, reducdo na reserva coronariana, formacdo de gradiente na via de
saida do ventriculo esquerdo, insuficiéncia mitral e arritmias. Com isso, ha variacdes nas manifestacfes clinicas, podendo ser
assintomética ou apresentar dispneia aos esfor¢os, palpitacdes, dor toracica, tontura, sincope e até mesmo morte stbita. O
exame fisico é pouco sensivel, encontrando-se normal ou apresentando 4? bulha do ventriculo esquerdo. Sua forma grave pode
demonstrar pulso digitiforme e sopro sistélico apical. (Bittencourt et al., 2010)

O eletrocardiograma esta alterado em 90% dos casos, mas tem baixa especificidade. O método de escolha € o
ecocardiograma, que avalia as dimensfes das cavidades, localizacdo da hipertrofia, presenca de gradiente intraventricular,
movimento anterior sistélico-mitral e regurgitacdo mitral, aspecto granuloso do miocardio e funcdo diastélica. O Holter 24h
também pode ser utilizado para pesquisar arritmias supra-ventriculares e ventriculares, importante para a estratificacdo de risco
de morte sUbita, assim como a Ressonancia Magnética, que também avalia a anatomia. O tratamento € indicado na presenga de
sintomas, sendo iniciado com betabloqueadores (Propranolol, Atenolol, Metoprolol). Se contraindica¢fes, administrar
antagonistas de calcio de agdo central (Verapamil, Diltiazem). Em casos refratarios, podem ser utilizados métodos invasivos,
como marca-passo bicameral, alcoolizacdo septal e miectomia septal. (Bittencourt et al., 2010) (Enriquez & Goldman, 2014)
(Cao & Zhang, 2017) (Ammirati et al., 2016)

O ventriculo esquerdo ndo compactado (VENC) consiste em trabéculas proeminentes e recessos intertrabeculares
profundos, com consequente espessamento do miocardio, na auséncia de outras anormalidades congénitas. Os recessos
intertrabeculares profundos estdo em contato com a cavidade ventricular esquerda e sem comunicagdo com o sistema arterial
coronario epicéardico. Sua patogénese consiste na perda intrauterina da compactacdo da malha entrelagada que compde o
miocardio fetal e na hipertrabeculacdo por defeitos na proliferacdo, diferenciacdo e maturagdo celular ou que pode ocorrer
durante a vida adulta por sobrecarga ventricular esquerda ou patologias transitorias. (Zaragoza et al., 2007) (Moric-
Janiszewska & Markiewicz-L.oskot, 2008)

O ventriculo esquerdo ndo compactado ocorre em 0,014 a 1,3% dos pacientes que fazem ecocardiograma e em 3 a 4%
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dos pacientes com insuficiéncia cardiaca. A doenca pode ter origem esporadica ou hereditaria, sendo a heranga autossdmica
dominante é mais prevalente que a ligada ao X e a autossémica recessiva. Foram constatados genes sobrepostos para VENC e
cardiomiopatia hipertrofica, porém é mais frequente a ocorréncia junto com doenca cardiaca congénita ou Sindrome de Wolff-
Parkinson-White. Mais de 10 genes mutados foram identificados em pacientes com VENC e estdo envolvidos com a
codificacdo do sarcomero, citoesqueleto, linha Z e proteinas mitocondriais. (Zaragoza et al., 2007) (Moric-Janiszewska &
Markiewicz-Loskot, 2008) (Ritter et al., 1997) (Rooms et al., 2015)

As apresentagdes clinicas incluem insuficiéncia cardiaca, arritmia atrial e ventricular, parada cardiaca subita, eventos
tromboembdlicos - como AVC -, dor torécica, sincope, anormalidades no exame cardiaco (sopro), alteracdes
eletrocardiograficas inespecificas e ecocardiograficas. O diagndstico é geralmente confirmado com ecocardiograma
transtoracico e, quando inconclusivo, pode-se recorrer a ressonancia magnética cardiovascular, tomografia computadorizada e
ventriculografia esquerda (Ritter et al., 1997) (Malla et al., 2009) (Rooms et al., 2015)

O tratamento é inespecifico e varia com as manifestagdes clinicas, fracdo de ejecdo ventricular esquerda, arritmias
concomitantes e o risco estimado de tromboembolismo, e as alternativas sdo transplante cardiaco, anticoagulagdo, terapia
cardioversora-desfibriladora implantavel, aconselnamento genético e familiar e orientar limitacdo de atividades fisicas

extenuantes, o que também deve ser indicado na cardiomiopatia hipertrofica (Ritter et al., 1997).

5. Considerac0es Finais

O interesse final desse relato de caso é ressaltar a raridade da associacdo entre as miocardiopatias hipertréfica e ndo
compactada diagnosticadas nessa paciente. O VENC, isoladamente, esta presente em menos de 1,3% dos pacientes que
realizam ecocardiograma, reiterando sua raridade. Ademais, a paciente em questdo apresentou apenas sintomatologia de
dispneia e de sensacdo de mal-estar aos esfor¢os, fato que encorajou a solicitacdo do ecocardiograma, no qual foi confirmado o
diagnéstico duplo. Devido & gravidade da associacdo dessas duas miocardiopatias, optou-se pelo cardiodesfibrilador
implantavel (CDI) como opcdo mais adequada para o tratamento, ja que é uma das indicacdes terapéuticas para ambas as
doencas. Estudos de caso sdo de grande importancia para caracterizar patologias dificilmente encontradas na area da saude, de
forma a expandir os conhecimentos cientificos de epidemiologia, apresentacéo clinica e terapéutica; a fim de garantir melhor

assisténcia a futuros pacientes.
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