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Resumo

A Miocardiopatia Nﬁo—Compacmda € uma anomalia congénita rara, caracterizada por alteracdo da estrutura cardiaca, com
formagdo de uma camada epicdrdica Jfina e compactada e uma camada endocdrdica extensa trabeculada, ndo compactada,
com recessos profundas que pode levar a Insuficiéncia Cardiaca, fendmenos tromboembilicos e arritmias. Neste artigo
apresentamos o caso de uma mulher de 59 anos, grande fumadora, que por queixas de astenia para médios esforgos e
aparecimento, de novo, de um bloqueio completo_de ramo esquerdo, realizou uma ecocardiografia que revelou uma disfungio
sistolica grave por hipocinesia global. Realizou posteriormente um cateterismo das corondrias que ndo mostrou qualquer
alteragdo, pelo que foi solicitada uma ressondncia magnética cardiaca que revelou uma miocardiopatia dilatada, assim
como trabeculacio do miocdrdio principalmente nos segmentos médio e apical, anterior, lateral e inferior confirmando o
diagndstico. Apesar de se manter sempre em estadio NYHA II, por grave diminuicdo da fraccio de ejecedo colocou CRT-D.
Este caso demonstra uma causa rara de Insuficiéncia Cardiaca que importa diagnosticar o mais atempadamente possivel, a
Jfim de evitar as posstveis complicacbes da mesma.

Abstract

Non-compacted cardiomyopathy is a rare congenital anomaly, characterized by alteration of the cardiac structure, with the
formation of a thin and compacted epicardial layer and an extensive trabeculated, uncompacted endocardial layer, with deep
recesses that can lead to Heart Failure, thromboembolic phenomena and arrhythmias. In this article we present the case of a
59-year-old woman, a heavy smoker, who, because of complaints of fatigue fo ordinary physical activity and the appearance
of a complete left bundle branch block, was submitted to an echocardiography that revealed a severe systolic dysfunction
due to global hypokinesia. Subsequenily, a coronary catheterization was pe;farmed that did not show any alterations, so
a cardiac magnetic resonance was requested, which revealed dilated cardiomyopathy, as well as myocardial trabeculation,
mainly in the middle and apical, anterior, lateral and inferior segments, confirming the diagnosis. Despite always being in
the NYHA II stage, due to a severe decrease in the ejection fraction, a CRT-D was Pplaced. This case demonstrates a rare cause
of Heart Failure that needs to be diagnosed as early as possible, in order to avoid its possible complications.

Introdugio

A miocardiopatia nio compactada (MNC) é uma
doenga rara do miocérdio caracterizada por trabeculagio
proeminente do ventriculo esquerdo (VE), com uma
camada epicirdica fina, e recessos intertrabeculares
profundos que comunicam com a cavidade ventricular'>.
A sua incidéncia e prevaléncia sdo dificeis de determinar,
sendo que os estudos apontam para prevaléncia de 0,014-

0,05% da populagdo adulta?*.

Apresenta uma triade de complicagdes, Insuficiéncia
Cardiaca, arritmias e eventos embdlicos, que condicionam
um aumento do risco de morte stbita, pelo que devem
ser activamente questionadas e avaliadas ™.

Descrevemos o caso de uma doente com MNC,
diagnosticada apés estudo de etiologia de Insuficiéncia
Cardiaca grave com manifestagdes clinicas frustres,
que necessitou de colocagio de Dispositivo de

Ressincroniza¢io Cardiaca (CRT-D).

JULHO/AGOSTO 2021 13




CASO CLINICO

Caso Clinico

Doente do sexo feminino de 59 anos, raga caucasiana,
administrativa de profissdo, divorciada e a viver em unido
de facto, mie de 3 filhos adultos ji auténomos. Agregado
tamiliar constituido pela utente e o seu companheiro.
Tem como antecedentes pessoais: tabagismo (45
Unidades Mago Ano), dislipidémia, perturbagio
depressiva, lombociatalgia em estudo, sendo a data da
consulta a principal cuidadora do companheiro com
patologia neopldsica avancada sob cuidados paliativos.
Realizava como medicagio habitual Atorvastatina 20
mg od, Venlafaxina 75 mg od, Diazepam 5 mg SOS e
Tramadol + Paracetamol 37,5 mg + 375 mg em SOS.
Em Janeiro de 2019 a doente vem a consulta programada
a fim de mostrar exames solicitados na consulta anterior
no contexto de lombociatalgia em estudo e de exame
global de saude. Trazia uma Tomografia Computorizada
(TC) da Coluna lombosagrada que revelou uma
laterolistese de L2-L.3 com alguma estenose a esquerda
e em L4-L5 com anterolistese da vertebra suprajacente
que justificavam as queixas dlgicas da doente tendo sido
referenciada a consulta de neurocirurgia.

Trazia também um eletrocardiograma (ECG) que revelou
um bloqueio completo de ramo esquerdo, nio existindo
ECG anteriores para compara¢io e desconhecendo a
doente se ji existiria ou ndo. Nesta consulta a doente
referiu ainda uma discreta astenia para médios esforcos
que relacionava com a situagdo pessoal de ser cuidadora
do companheiro, negando precordialgia, nduseas ou
dispneia com o esforco, sincope ou palpitagdes. Ao
exame objetivo ndo revelou alteragdes sendo que pela
clinica apresentada e alteragoes electrocardiogrificas foi
solicitada uma Ecocardiografia.

Duas semanas depois a doente volta em consulta de
urgéncia por ter sido assim recomendado pelo médico que
realizou o exame, sendo que a Ecocardiografia revelava:
“ Regurgitacdo Mitral ligeira. Septo interventricular com
movimento anormal (Blogueio Ramo Esquerdo), uma md
Jfungdo sistolica global com uma Fraccio de ejeccdo (FE) de
17% por hipocinésia global. Auricula Esquerda dilatada.”
Quando questionada, a doente referia manutengio da
astenia para médios esforcos e um ligeiro desconforto
precordial com esforgos que aliviava com repouso de cerca
de um minuto, sem irradia¢do ou outra sintomatologia
acompanhante, nomeadamente ortopneia, dispneia
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paroxistica nocturna ou edemas membros inferiores. Ao
exame objetivo continuavaa nio revelar alteragoes excepto
uma frequéncia cardiaca de 92 batimentos por minuto
em repouso. Pelas queixas, pelos habitos tabagicos e pelo
resultado da ecocardiografia, foi colocada a hipétese de
Insuficiéncia Cardiaca por Cardiopatia Isquémica pelo
que se iniciou terapéutica com Bisoprolol 2,5mg od,
Ramipril 1,250d, Acido Acetilsalicilico (AAS) 100mg
od e Nitroglicerina sublingual SOS mantendo-se a
Atorvastatina 20mg od. Foi solicitada uma Cintigrafia do
Miocirdio em repouso e em esfor¢o e simultaneamente
solicitada Consulta de Cardiologia Urgente pela
grave disfuncdo sistélica encontrada. Foi novamente
referenciada a Consulta Cessagio Tabédgica da Unidade
de Saude Familiar (USF) com cariter urgente, desta vez
com a concordancia da doente.

Uma semana depois a doente volta & nossa consulta
informando do falecimento do companheiro por neoplasia
da laringe. Foi prestado apoio ao luto e realizada uma
avalia¢do familiar sucinta da qual se destaca o genograma
apresentado (figura 1). Nessa avaliagio apurou-se, para
além de um bom suporte familiar, uma forte presenca de
patologia cardiovascular destacando-se os familiares de
primeiro grau: mae com morte subita aos 67 anos e o pai
com altera¢oes da cavidade cardiaca cuja etiologia nunca
foi esclarecida.

Dias apés ¢ realizada a primeira consulta de Cessagao
Tabdgica na USF, onde a doente se manteve com redugio
gradual do nimero de cigarros por dia.

Em Marco de 2019 vai entdo a consulta de Cardiologia
onde é programado um Cateterismo Cardiaco.
Entretanto realizou a Cintigrafia de Perfusio do
miocdrdio que revelou: “VE dilatado, de paredes finas,
com hipocaptacdo da parede anterior, mais grave no
segmento apical, com reversibilidade em repouso (parcial no
segmento apical). Hipocaptagio infero-lateral média e basal,
reversivel em repouso. F'E 28%, e volume telediastolico 235
mL e volume telessistélico 169 mL. Hipocinésia difusa do
VE. Conclusao: Evidéncia de possivel isquémia da parede
anterior, mais grave a nivel apical; isquémia infero-lateral
média e basal. VE gravemente dilatado, com fungdo sistolica
global gravemente diminuida”

O cateterismo cardiaco nio identificou qualquer lesio ao
nivel das artérias corondrias.

Regressa a consulta de Cardiologia que perante
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Figura 1 - Genograma Familiar
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Genograma revelando uma
forte presenca de patologia
cardiovascular, destacando-
se os familiares de primeiro
grau: mde com morte
subita provivel etiologia
cardiaca aos 67 anos e o pai
com alteracoes da cavidade
cardiaca cuja  etiologia
nunca foi esclarecida.

o resultado dos exames com exclusio da etiologia
isquémica da Insuficiéncia Cardiaca grave, é solicitado
uma Ressonincia Magnética (RMN) Cardiaca e
simultaneamente dada indicagdo para eventual colocagio
de CRT-D, de acordo com os achados imagiolégicos.
Em Outubro de 2019 realiza a RMN Cardiaca que
revelou: “ Miocardiopatia dilatada de etiologia ndo-
isquémica, com compromisso grave da fungio sistolica global
— FE 20% por hipocinésia global franca e dissincronia
intraventricular (BCRE); Trabeculagio principalmente
segmentos médio e apical, anterior, lateral e inferior. Racio
miocdrdio ndo compactado/compactado 2.6 — critério cldssico
para miocardiopatia ndo compactada (assumindo-se menos
especifico por dilatagio ventricular).

Em consulta de Cardiologia ¢ decidido retirar o AAS e a
doente ¢ referenciada para colocagio de CRT-D.
Entretanto, a doente foi sendo acompanhada na consulta
de cessacdo tabdgica da USEF Descobertas e cerca de

onze meses depois do inicio do quadro deixa de fumar,
encontrando-se até 4 data em abstinéncia tabdgica e com
os restantes factores de risco cardiovascular controlados.
Em fevereiro de 2020 é colocado o CRT-D sem
complicagoes.

Em consulta com o médico de familia e tendo em conta
a descendéncia da doente, foi discutida com a mesma
a indicagdo para ser referenciada a consulta de genética
com a qual a doente concordou.

Discussao

A miocardiopatia nio compactada é uma doenga rara
do miocirdio, sendo que a sua incidéncia e prevaléncia
sdo dificeis de determinar. Os estudos mais recentes
apontam para prevaléncia de cerca de 3-4% dos doentes
com Insuficiéncia Cardiaca »»*°. Cerca de 56-82% dos

doentes sio do sexo masculino*®’. Afecta mais a raga
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negra e apresenta como factor de risco a presenca de
histéria familiar, sendo que estima-se a sua ocorréncia
entre 13-50%, se presente em familiares de 1° grau.

A sua etiologia é ainda desconhecida'*®. Postula-se
que na maioria dos casos a causa é genética ocorrendo
uma paragem na compacta¢gio do miocdrdio durante
o desenvolvimento embriondrio cardiaco precoce,
mas jd foram descritas formas adquiridas, em casos de
Anemia Falciforme, atletas e gravidas'*¢. Multiplas
mutagdes em genes codificando proteinas sarcoméricas,
citoesqueléticas, da linha Z e mitocondriais foram
descritas®.

Isto leva a uma altera¢do do miocérdio com trabeculagio
proeminente do VE, com formagio de recessos
intertrabeculares profundos que comunicam com a
cavidade ventricular'?.

Esta patologia pode ocorrer de forma isolada, ou pode
estar associada a outras cardiomiopatias (especialmente
Dilatada e Hipertréfica), doenga cardiaca congénita,
doengas neuromusculares ou arritmias >

Tipicamente afecta o VE, mas pode ser biventricular ou
s6 afectar o ventriculo direito (VD) 13,

Quanto 2 histdria clinica, a sua idade de dete¢do é muito
varidvel, sendo aproximadamente dos 40-50 anos nos
adultos e 5-7 anos nas criangas 2. E uma patologia com
uma apresentagio inespecifica e evolu¢do muito varidvel,
verificando-se que a maioria ird apresentar sinais de
disfun¢io ventricular .

Devemos sempre avaliar histéria familiar, tendo um
elevado grau de suspeicio se familiares de 1° grau forem
afectados *.

Apresenta uma triade de complicagées: Insuficiéncia

Tabela 1

Critérios de Petersen et al. da Ressondncia Magnética'®

Cardiaca,arritmias e eventos embdlicos, que condicionam
um aumento do risco de morte stbita, pelo que devem
ser activamente questionadas e avaliadas ™.

A quantidade de miocédrdio inalterada vai determinar
a relevincia funcional da doenga®. Muitas vezes estes
doentes sdo assintomadticos, sendo que devemos pesquisar
sinais de Insuficiéncia Cardiaca, arritmias ou possiveis
Distrofias, se doente pedidtrico 4.

Quanto ao seu diagnéstico, existem vdrias modalidades
propostas, mas sem critérios consensuais ou Gold-
standard®. O Ecocardiograma Transtoricico é o exame
mais comum para diagndstico, tendo em conta o seu
baixo custo e disponibilidade**.

A RMN Cardiaca é uma alternativa de confirmagio
diagnéstica ou vigilincia"*>?, existindo diferentes
critérios, sendo o mais aceite e utilizado os de Petersen et
al (tabela 1)'°. Neste caso a doente cumpria o quociente
superior a 2,3 entre a camada nio compactada e a
camada compactada, medi¢des efetuadas em teledidstole.
Outros meios complementares de diagnéstico sio mais
usados para diagnéstico diferencial ou pesquisa de
complicagdes®*. O estudo laboratorial deve ser requisitado
em caso de suspeita de distirbios metabdlicos (como a
Doenga de Danon e o Sindrome de Barth) ou distréficos
associados (como exemplo as Distrofias de Duchenne,
Becker ou Mioténica) e o Electrocardiograma/Registo
de holter, para diagnéstico de arritmias **. O estudo
genético deve ser ponderado em doentes com esta
patologia, especialmente se associado a cardiomiopatia
3,4

Nio existe tratamento especifico a esta patologia,devendo
ser dirigido as patologias ou complicagdes associadas,

camada endocardica ndo-compactada;

ndo compactada;

medictes efetuadas em teledidstole;

* Aparéncia visual de duas camadas de miocardio — camada epicardica compactada e
* Presenga de trabeculagbes marcadas e recessos intertrabeculares profundos na camada

* Quociente superior a 2,3 entre a camada ndo compactada e a camada compactada,

Tabela que descreve os critério de diagnéstico de MINC descritos por Petersen et al. que a doente cumpria.
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como a Insuficiéncia Cardiaca e arritmias™2*°,

A Prevengio primériaousecundiriade tromboembolismo
ainda ¢é bastante discutivel, devendo a sua instituicao ser
individualizada, de acordo com o risco trombdtico de
cada caso.

O seu prognéstico varia com a faixa etdria e aincidéncia de
complicagoes, sendo que individuos muito sintomaticos,
ou com sinais de disfun¢do ventricular ou arritmias tém
normalmente um pior progndstico °.

Estima-se que ocorram fenémenos de tromboembolismo
em cerca de 13-24% dos adultos, e morte subita em 18%
adultos e até 13% criangas®.

Conclusao
Os autores descrevem um caso de Miocardiopatia
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