CAPITULO 7
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RESUMO: Miocardio ndo compactado
(MNC) é uma doenca rara que acomete
cerca de 0,5% na populagdo geral. As
manifestagdes clinicas sdo muito variadas
desde paciente assintomatico até com
insuficiéncia cardiaca grave. A suspeicéo
diagnostica dificilmente € realizada no inicio
do quadro, porém a investigacdo posterior
com exames de imagem do coragdo deixa
claro o diagnéstico. O presente relato traz
uma descri¢cdo do diagnéstico no contexto
de dor toracica em paciente jovem.

INTRODUCAO
A miocardiopatia ndo compactada
(MNC) é uma cardiopatia congénita

rara que se origina pela dificuldade em
compactagdo da camada do miocardio
durante o periodo embrionario. Se
caracteriza pelas trabéculas e recessos
endoteliais proeminentes, podendo ser

diagnosticada através do ecocardiograma
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e/ou ressonancia miocéardica. Os sintomas
e apresentacao clinica séo muito variados
desde assintomatico a insuficiéncia
cardiaca. O diagnéstico do relato de caso
a seguir foi realizado no contexto de dor

toracica aguda.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo masculino, 20
anos, higido, admitido por dor retroesternal
em aperto, de forte intensidade
acompanhado de epigastralgia de inicio
pela manh& apés trabalho bragal com
rocadeira. Negava dispneia e outros
sintomas associados. O eletrocardiograma
de admissdo evidenciava padrdo de
sobrecarga ventricular esquerda (segundo
critérios de Sokolow Lyon). Apresentava
duas dosagens séricas de troponina
ultrassensivel negativas.

Durante a internagéo foi realizado
ecocardiograma transtoracico que
evidenciou hipertrofia ventricular esquerda
concéntrica discreta a moderada com

areas de ndo compactagéao.
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Posteriormente, foi realizada ressonancia magnética do miocardio, constatando-se
aumento das trabéculas ventriculares principalmente nos segmentos medioapicais, com
relagdo miocéardio ndo compactado/compactado maxima de 2,8 em segmento lateral apical
e 2,5 em segmento inferolateral medial em diéstole.

DISCUSSAO

A MNC se origina durante o desenvolvimento embrionario do coracdo e tem incidéncia
de cerca de 0,5% na populagdo. E caracterizada por extensa camada endocardica nao
compactada, com recessos profundos e trabeculacao proeminente que se comunicam com
a cavidade do ventriculo esquerdo, principalmente a porgcédo apical. Pode ser associada a
outras anormalidades cardiacas (exemplo Anomalia de Ebstein, fistula coronariana, valva
aodrtica bivalvularizada, entre outras). As manifestagdes clinicas sédo variaveis e podem
incluir insuficiéncia cardiaca, dor toracica, arritmias cardiacas e tromboembolismo sistémico.
O diagnostico é frequentemente realizado através do ecocardiograma, com a localizagéo
mais comum das trabecula¢des no apice e nas paredes inferior e lateral do ventriculo
esquerdo. A ressonéancia cardiaca também é (til, com alta sensibilidade e especificidade
quando houver relagéo de miocéardio ndo compactado ao compactado maior que (2,3).

A miocardiopatia ndo compactada inicialmente foi descrita associada a cardiopatias
congénitas em criangas. A primeira descricdo da doenga de forma isolada em adultos
jovens de ambos os sexos foi realizada em 1990 numa série de oito casos. O trabalho ainda
acrescenta que podem ser distinguidos diferentes padrdes ecocardiograficos da doenca,
assim como ocorre aumento do risco para outras doengas cardiacas como disfungcéo
ventricular esquerda, formacao de coagulos sanguineos cardiacos e arritmias ventriculares
por vezes fatais. (2)

A American Heart Association classifica as miocardiopatias em dois grandes grupos
conforme o acometimento de érgdo associados: Miocardiopatias primarias, restritas ao
coracao e miocardiopatias secundarias, onde o coragdo € um dos 6rgaos que apresenta
desordem dentro de uma variedade de outros 6rgéos. As miocardiopatias primarias ainda
séo subdivididas em genéticas, mistas e adquiridas, estando o miocardio ndao compactado
no grupo de doengas genéticas. (3)

O que caracteriza a doenga é a arquitetura do ventriculo esquerdo. Pode-
se observar uma parede ventricular aumentada e dividida em duas regibes, uma zona
endocérdica trabeculada que lembra o aspecto de uma “esponja” e uma outra regido de
arquitetura habitual compactada na zona epicéardica. A regido endocardica trabeculada
envolve predominantemente a porgéo distal (apical) do ventriculo esquerdo com trabéculas
e recessos proeminentes que se comunicam com a cavidade ventricular. (1,3)

Os critérios de Jenni (mais aceito), Chin e Stéllberger sdo utilizados para a
caracterizacéo do diagndstico por ecocardiografia (4).
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Os critérios diagndsticos da ressonancia magnética cardiaca sao (4):
1. Relagdo entre musculo ndo compactado e compactado no fim da didstole > 2,3;
2. Massa ventricular esquerda trabeculada > 20% da massa total do VE;

A apresentacdo clinica do MNC é variada. Um estudo de série de casos com 34
pacientes descreve a incidéncia das manifestacdes clinicas da seguinte forma: Dispneia
79%; Insuficiéncia cardiaca classe funcional Il e IV 35%; Fibrilagéo atrial cronica 25%; Dor
toracica 26%. A maioria dos pacientes ira evoluir com o passar dos anos para insuficiéncia
cardiaca. Ainda ndo se sabe ao certo a fisiopatologia desta progresséo, porém acredita-se
ser em fungao de hipoperfusdo subendocardica (2).

Um estudo sobre a investigagdo genética familiar da MNC realizou um screening
genético amplo em busca de mutacdes em diferentes genes. Foram encontrados defeitos
genéticos em 41% de todos os pacientes e em 50% dos pacientes com cardiopatia genética
familiar, sendo 1 ou mais defeitos em 11 genes diferentes. Neste estudo a maioria dos
familiares (63%) eram assintomaticos (6).

Alguns dos genes e mutacdes implicados na MNC s&o: Mutacdes no gene G4.5,
encontrado nos tafazzins (responséaveis pela sindrome de Barth); Mutacdo E101K da
actina cardiaca alfa (identificada em familias com MNC, defeito septal e cardiomiopatia
hipertréfica apical); Locus no cromossomo 11p15 (visto em uma familia com penetrancia
autossémica dominante); Mutacdo do gene para proteina citoesquelética CYPHER/ZASP;
Mutacdo (P121L) no gene que codifica a alfadistrobrevina, proteina citoesquelética, e o
fator de transcricdo NKX2.5 (1).

TECNICA

Para o embasamento da literatura deste relato de caso foi realizada uma pesquisa
bibliografica nas principais bases de dados cientificas (Scielo, PubMed, NCBI, Lilacs) com
os denominadores: 1. Miocardio ndo compactado; 2. Ventriculo esquerdo ndo compactado;
foram selecionados 6 artigos compreendendo o recorte temporal de 2000 a 2023. O critério
de selecéo utilizado foi relevancia embasada em nimero de citacdes.

O artigo traz um relato de diagnoéstico de miocardio ndo compactado no contexto
de um paciente com dor toracica atendido no pronto socorro de um hospital terciario. Além
disso aborda a literatura vigente sobre o tema.
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CONCLUSAO

A MNC permanece como um diagndstico raro pouco prevalente na populagdo em
geral, normalmente nédo configura uma hip6tese diagnoéstica inicial no contexto de dor
torécica. Particularmente pacientes jovens com manifestagcdes clinicas de provavel doenca
cardiaca devem ter sua investigacdo e hipoteses diagnosticas ampliadas, ja que nao
pertencem ao grupo de pacientes com risco cardiovascular aumentado para as principais
doencas cardiacas (Ex.: isquemia coronariana, insuficiéncia ventricular).

No relato de caso em questao um paciente de 20 anos apresentava desde a admisséao
um eletrocardiograma com critérios de sobrecarga ventricular esquerda que por si s6 é
incomum nessa faixa etaria, sugerindo a ampliacao da investigagéo etiol6gica. Os exames
de imagem subsequente com ultrassonografia identificaram as alteragdes compativeis com
MNC. Apesar do exame ser olhar dependente ndo existe uma gama de outras doencgas que
causam as alteracdes tao tipicas como descrito anteriormente. A ressonancia magnética
trouxe a luz uma andlise morfolégica mais detalhada e confirmou o preenchimento de
critérios anatébmicos para o diagndstico.

Nao existem evidéncias que suportem o rastreio de cardiopatias com
ecocardiograma na populagéo geral, porém nos contextos investigativos € um exame de
extrema importancia, baixo custo, ndo invasivo.
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