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Resumo

Fundamentos: Miocardiopatia ndo compactada (MCNC) caracteriza-se por hipertrabeculagoes e recessos profundos no
ventriculo esquerdo, com apresentagao clinica heterogénea, desde pacientes assintomdticos a insuficiéncia cardiaca (IC),
eventos tromboembdlicos arritmias com risco de morte stbita. Por ser rara e ndo apresentar critérios diagndsticos bem
definidos, sua histéria natural na pediatria é pouco conhecida. Este estudo descreve a apresentagao e evolucdo clinica de
pacientes portadores de MCNC.

Metodologia: Estudo observacional, longitudinal, prospectivo, de pacientes pedidtricos atendidos em um centro de referéncia
em cardiologia pediatrica provenientes da regidgo metropolitana Il do Estado do Rio de Janeiro, com fenétipo de MCNC ao
ecocardiograma (ECO) no periodo de 2 anos de acompanhamento, provenientes do Registro ChARisMa.

Resultados: Analisados seis pacientes com MCNC, de 4 a 14 anos de idade, média de idade de 7,5 anos (DP: 3,93), 3 do sexo
masculino (50%). Apresentando-se com IC (n=2), sopro cardiaco (n=1), arritmia cardiaca (n=1), assintomdtico (n=1) ou em
investigagdo de sindrome genética (n=1). Fendtipos ao ECO: MCNC/Miocardiopatia dilatada (n=1) e MCNC/Miocardiopatia
restritiva (n=1), fendtipo isolado de MCNC (n=4). A ressondncia magnética cardfaca foi realizada, confirmando o diagnéstico
(n=4). Os desfechos observados foram tromboembolismo, indicagao de transplante cardiaco e taquicardia ventricular sustentada.

Conclusdes: Esta série de casos proporciona dados relevantes da MCNC pediatrica, mostrando a heterogeneidade da
apresentagdo clinica, bem como a ocorréncia de complicagbes potencialmente fatais. Sdo necessdrios mais estudos
prospectivos para que seu diagnéstico seja corretamente realizado e sua evolugao clinica, resposta terapéutica e prognéstico
sejam mais bem conhecidos.

Palavras-chave: Cardiomiopatias; Insuficiéncia cardiaca; Crianga; Pediatria.

Abstract

Background: Non-compacted cardiomyopathy (NCCM) is characterized by hypertrabeculations and deep recesses in the left ventricle, with
a heterogeneous clinical presentation, ranging from asymptomatic patients to those with heart failure (HF), thromboembolic events and
arrhythmias with risk of sudden death. As it is rare and does not have well-defined diagnostic criteria, its natural history in pediatrics is poorly
understood. This study describes the clinical presentation and clinical course of patients with NCCM.

Methodology: Observational, longitudinal, prospective study of pediatric patients seen at a pediatric cardiology referral center from metropolitan
region Il in the state of Rio de Janeiro, with NCCM phenotype on echocardiogram (ECHO) during a 2-year follow-up, from the ChARisMa registry.

Results: 6 patients aged 4 to 14, with NCCM, were analyzed. Mean age 7.5 years (SD: 3.93), 3 males (50%). The patients presented HF
(n=2), cardiac murmur (n=1), cardiac arrhythmia (n=1), were asymptomatic (n=1) or were under investigation for a genetic syndrome (n=1).
Phenotypes on ECHO: NCCMy/dilated cardiomyopathy (n=1) and NCCM/restrictive cardiomyopathy (n=1), isolated phenotype of NCCM (n=4).
Cardiac magnetic resonance imaging was performed and confirmed the diagnosis (n=4). The outcomes observed were thromboembolism,
indication for heart transplantation, and sustained ventricular tachycardia.
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Conclusions:This case series provides relevant data for pediatric NCCM as it shows its heterogeneous clinical presentation and potentially
fatal complications. More prospective studies are needed for an accurate diagnosis and to allow its clinical course, therapeutic response and

prognosis to be better known.

Keywords: Cardiomyopathy; Heart failure; Children; Pediatrics.

Introducao

As miocardiopatias constituem um grupo de doengas raras
na infancia, porém, uma vez diagnosticadas, estao associadas a
elevado grau de morbimortalidade." Com incidéncia estimada
de 0,12 para 100 mil criangas com menos de 10 anos de
idade, a Miocardiopatia Nao Compactada (MCNC) é a terceira
miocardiopatia mais comum na pediatria, seguida da Dilatada
(MCD) e da Hipertréfica (MCH).>#

Também chamada de ventriculo esquerdo ndo compactado,
a MCNC foi descrita pela primeira vez em 1932 por meio de
estudo de necrépsia de um recém-nascido; em 1986, ocorreu
o primeiro relato ecocardiogréfico, sendo caracterizado como
miocardio esponjoso e, somente em 2006, foi classificada como
uma miocardiopatia genética primdria pela American Heart
Association (AHA), entretanto, ainda permanece como uma
miocardiopatia familiar ndo classificada pela European Society of
Cardiology (ESC).*>% AMCNC caracteriza-se morfologicamente
por apresentar um miocardio com trabeculagdes e recessos
profundos que se comunicam com a cavidade ventricular.
Ocorre mais frequentemente no ventriculo esquerdo, porém
também acomete o ventriculo direito e o septo interventricular,
podendo ocorrer ainda como fenétipo isolado ou misto
(associacao com outras miocardiopatias, cardiopatias congénitas
e doencgas neuromusculares).’*1° Sua fisiopatologia ainda
nao estd completamente compreendida, mas acredita-se que
uma falha na embriogénese da compactagao das camadas do
miocardio leve a hipertrabeculagdo com a aparéncia esponjosa
caracteristica. Diferentes alteragdes em genes que controlam
fungdes do sarcomero, do citoesqueleto e da mitocondria foram
descritos em pacientes com MCNC.'

Pode ocorrer em qualquer idade, com apresentagao
clinica bastante heterogénea, variando de individuos
assintomaticos a quadro de Insuficiéncia Cardiaca (IC), eventos
tromboembdlicos, arritmias e morte sabita.>*° Variados
critérios diagnosticos ecocardiograficos e por ressondncia
magnética foram propostos por diferentes autores, o que
dificulta seu reconhecimento preciso.?#10

Diante de sua raridade, etiologia e apresentagao clinica
heterogéneas, além da auséncia de critérios diagnésticos
universais, a MCNC permanece pouco conhecida entre
pediatras, tornando-se um desafio diagnéstico para os
cardiologistas e ecocardiografistas pedidtricos.

Este trabalho teve por objetivo descrever as caracteristicas
clinico-demograficas e o fenétipo de apresentagao de
pacientes pediatricos portadores de MCNC atendidos em um
centro de referéncia em cardiologia pediatrica.

Métodos

Estudo observacional, longitudinal, prospectivo de
pacientes pediatricos atendidos em centro de referéncia
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em cardiologia pediatrica com fenétipo de MCNC ao
Ecocardiograma (ECO). Esses pacientes fazem parte do Estudo
ChARisMA (Children and Adolescent Registry in Myocardites
and CArdiomyopathy), o qual consiste em um registro em que
sao incluidos pacientes com miocardite e miocardiopatia em
seus diferentes fenétipos com diagnéstico antes dos 19 anos de
idade, provenientes da Regido Metropolitana Il do Estado do
Rio de Janeiro, que abrange sete municipios: Itaboraf, Maric,
Niterdi, Rio Bonito, Sao Gongalo, Silva Jardim e Tangua.

O critério ecocardiografico utilizado para o diagnéstico
dos pacientes foi o de Jenni: relagdo entre a camada
compactada e ndao compactada > 2, medida no final da
sistole; com Doppler colorido demonstrando a presenca de
preenchimento de sangue proveniente da cavidade ventricular
nos recessos profundos, presenga de numerosas trabeculagdes
e auséncia de malformagdes cardiacas estruturais.” Todos o0s
exames ecocardiograficos foram revisados por um segundo
examinador experiente. A realizacdo da Ressonancia
Magnética Cardiaca (RMC) foi utilizada para confirmar o
diagnoéstico ecocardiogréfico de MCNC.

Os pacientes foram submetidos a mais recente classificagao
de miocardiopatias endossada pela World Heart Federation
(WHF), a classificacao de MOGE(S) — Morphofunctional, Organ
involvement, Genetic or familial, Etiology e Stage —, tendo sido
desenvolvida para descrever as miiltiplas caracteristicas que
acompanham das miocardiopatias.'

As variaveis estudadas foram: idade ao diagndstico, sexo,
fenétipo ao ECO, apresentagao clinica e histéria familiar.
Os desfechos analisados foram desenvolvimento de eventos
tromboembodlicos, arritmias, desenvolvimento ou piora da
Insuficiéncia Cardiaca (IC), transplante cardiaco e ébito.

Este trabalho foi aprovado pelo CEP local
(CAAE:93874218.2.0000.5243). Os responsaveis e
participantes assinaram os Termos de Consentimento
Livre e Esclarecido e o assentimento livre esclarecido, em
conformidade com o descrito na resolugao 466/2012.

Resultados

No periodo de margo de 2019 a setembro de 2021
foram incluidos 32 paciente no registo ChARisMA, sendo
seis com diagndstico ecocardiogréfico de miocardiopatia ndo
compactada, representando 18,75% dos casos. Estes pacientes
continuaram em acompanhamento.

Dos seis pacientes com MCNC, trés eram do sexo masculino
(50%). A idade do diagnéstico variou de 4 a 14 anos, com
média de 7,5 anos, mediana de 7 e desvio-padrao de 3,93.
No momento do diagnéstico, dois pacientes apresentavam
quadro de IC, ambos com fenétipo misto ao ECO, um com
MCNC e MCD e outro com MCNC e Miocardiopatia Restritiva
(MCR). Os demais casos (n=4) apresentaram fenétipo isolado
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de MCNC ao ECO (Figura 1). Na tabela 1, é possivel observar
as principais caracteristicas desta série de casos.

A classificacao de MOGE(S) foi realizada em todos os
pacientes e pode ser vista na Tabela 2, aos descrever fenétipo,
histdria familiar, etiologia e condigao clinica do paciente por
meio da Classe Funcional e do estadiamento da IC.

Arealizacao do diagnéstico foi feita a partir da investigagao
de sintomas de IC (n=2) e alteragbes no exame fisico, como
presenga de sopro cardfaco e arritmias cardiacas extrassitoles
ventriculares (n=2). Um paciente foi submetido a rastreio
familiar com a confirmagao do fenétipo ao ECO e outro no
contexto da possibilidade de malformagoes associadas na
investigagdo de sindrome genética. A RMC foi realizada em
quatro casos, confirmando o diagnéstico ao ECO.

Os desfechos observados foram apresentagao de
arritmias ao Holter de 24 horas: taquicardia supraventricular
ndo sustentada, taquicardia ventricular ndo sustentada
e taquicardia ventricular sustentada (Figura 2), além de
Tromboembolismo Pulmonar (TEP) no caso com fenétipo
misto de MCNC/MCR, que evoluiu com piora da IC, apesar
da otimizacao das medicagdes e indicacao de transplante
cardiaco, indo a 6bito apds 27 meses de acompanhamento.

Discussao

Por ser uma doenca rara, pouco se conhece sobre a evolugao
clinica, o prognéstico e o tratamento da MCNC na pediatria.>*

Sua classificagdo como uma miocardiopatia distinta

Figura 1 - Ecocardiograma bidimensional de paciente com miocardiopatia ndo compactada. As setas mostram a camada ndo compactada com o excesso de trabeculagbes
€ 0S recessos profundos caracteristicos em apice e parede livre de ventriculo esquerdo.

Tabela 1 - Caracteristicas clinicas e evolugéo dos pacientes com miocardiopatia ndo compactada.

Identificacdo .Idad'e ao Motivo do Cla§se Fenétipo ao Holter de 24 Realizado Observagdes ao longo Status do paciente ao final
. Sexo diagndstico A Funcional . .
do paciente diagndstico ECO horas RMC do seguimento do seguimento
(anos) (NYHA)
1 M 5 Sopro cardiaco a | MCNC Sem i Sim Ausente Assmtomatlco, Classe
esclarecer alteragbes Funcional | (NYHA)
Rastreio familiar x Assintomatico, Classe
2 M o (irmao caso 1) ! MCNC - Néo  Ausente Funcional | (NYHA)
Tromboembolismo
. pulmonar, Classe
3 F 9 Insuficiéncia i moNemcr TOYNSe g Funcional IV (NYHA),  Obito
cardiaca TVNS .
listada para transplante
cardiaco
4 E 14 Insuflmenma I MCNC/MCD Sem i Nio Ausente Clas§e Funcional Il (NYHA),
cardiaca alteragdes medicada com carvedilol
Ritmo irregular
5 F 4 (extrgssmtoles | MCNC  TVS Sim Taquicardia ventricular Arr|tm~|a controlada apos
ventriculares no sustentada ablacéo e uso de amiodarona
ECG)
Rastreio de Confirmado o
malformagdes Sem diagnéstico genético Classe Funcional | (NYHA),
6 M 4 associadas a | MNCN alteragdes Sim de microdelegéo 22q13 apresenta hipotonia, atraso

sindrome genética
a esclarecer

(sindrome de Phelan
McDermid)

do global do desenvolvimento

NYHA: New York Heart Association; ECO: ecocardiograma; RMC: ressonédncia magnética cardiaca; MCNC: miocardiopatia ndo compactada; MCR: miocardiopatia
restritiva; TSV: taquicardia supraventricular; TSV NS: taquicardia supravetricular ndo sustentada; TVNS taquicardia ventricular ndo sustentada; TVS taquicardia

ventricular sustentada; TV = taquicardia ventricular; ECG: eletrocardiograma.

3 de 7 paginas

Arq Bras Cardiol: Imagem cardiovasc. 2021;34(4):eabc237



Torbey et al.
Miocardiopatia Nao Compactada em Criangas e Adolescentes

Artigo Original

ainda permanece controversa, tendo sido definida como
miocardiopatia primdria genética pela AHA em 2006,
porém ainda é considerada miocardiopatia nao classificada
pela ESC.2%71> Mais recentemente, a classificaggo MOGE(S)
foi desenvolvida a partir da necessidade de descrever
miocardiopatias integrando miltiplas caracteristicas da
doenga: além do fenétipo morfofuncional (M) considera o
envolvimento de 6rgaos (O), o padrao de heranga familiar
ou base genética (C) e etiologia (E) (genética ou adquirida),
e o status funcional (S), com base no estagio da IC da
American College of Cardiology/American Heart Association
(ACC/AHA) (A-D) e Classe Funcional da New York Heart
Association (I-1V).""2

Nos dois principais registros de miocardiopatia na infancia,
um australiano, realizado entre 1987 e 1996, e o Registro de
Miocardiopatias Pedidtricas, que incluiu 98 centros dos Estados
Unidos e Canadd realizado no periodo de 1990 e 2008, observa-
se a descricido da MCNC com incidéncia de 9,2% e 4,8% de todas
as miocardiopatias diagnosticadas na infancia, respectivamente.*'
Até o momento, nao existem registros pedidtricos sobre essa
miocardiopatia na América Latina, mas apenas relatos de casos

Tabela 2 - Classificacdo de MOGES (M)orphofunctional; (O)rgan
involvement; (G)enetic or familial; (E)tiology; (S)tage.

Id MOGES

1 MNCOHGUnde(EOSE-I

2 MNCOHGUndeIEOSBrI

3 MR+NCOH+C+LUGUEOSD-IV

4 MD+NCOHGNEOSC—II

5 MNCOHGNEOSB—I

6 MNCOH+N+KGde\eCQOZZQ13EGSB-\

ld: identificagéo do paciente, M . miocardiopatia néo compactada, M , .-
miocardiopatia dilatada e ndo compactada, M .. miocardiopatia restritiva e
nédo compactada, O, envolvimento do coragéo, O ,, .., envolvimento do
coragéo, cuténeo e pulméo, O, . . envolvimento do coragdo, neurologico
e renal, G Undet: heranca genética ndo determinada, GU histéria familiar
desconhecida, G ,: historia familiar negativa, E ; sem teste genético, E
etiologia genética, S: classificagdo funcional de New York Heart Association
(I -1V), e estadiamento da American College o Cardioloy / American Heart

Association (A- D).

isolados. Portanto, essa série de casos apresenta dados importantes
da MCNC pediatrica em nosso meio.

Corroborando a literatura, a série de casos estudada mostra
a heterogeneidade da apresentacao clinica ao diagnéstico
da MCNC na infancia, variando de pacientes assintomdticos
a quadros de arritmia ventricular e IC ou no contexto da
investigacdo de sindrome genética.' #1313

A IC é a apresentacao clinica mais comum da
MCNC, 141617 assim o reconhecimento dos variados sinais e
sintomas da IC na infancia é fundamental para o diagnéstico
dessa miocardiopatia.’® A IC também foi a principal
apresentagao clinica no grupo de pacientes descrito.

O diagndstico em pacientes assintomaticos ainda é motivo de
discussao, j& que a presenga de hipertrabeculacdo na auséncia
de disfungao ventricular poderia ser considerada apenas uma
caracteristica morfolégica, como descrito em atletas de alto
rendimento, gestantes e individuos negros." ' Ainda nao ha
disponivel método de imagem, teste genético ou avaliagao
histopatoldgica que torne possivel o diagndstico diferencial
entre a MCNC e a presenca de hipertrabeculacao fisiolégica.
No presente estudo, 50% dos casos ndao apresentaram
sintomatologia cardiovascular, porém o fato de dois pacientes
possuirem histdria familiar positiva e um ter diagnéstico
de doenga genética confirmado leva a crer que o fendtipo
de MCNC nio se trata apenas de uma hipertrabeculagao
fisiolégica. Portanto, o acompanhamento a longo prazo com
avaliagbes futuras desse grupo de pacientes e a realizagdo do
rastreio dos familiares se fazem primordiais.>'%

O ECO com Doppler é o principal método para o diagnéstico da
MCNC, que se caracteriza por um miocardio com duas camadas,
uma externa e compacta e outra interna nao compacta, espessa e
com trabeculagbes e recessos profundos, os quais se comunicam
com a cavidade ventricular; localizada mais frequentemente no
apice e na parede livre do ventriculo esquerdo.?'%'

O diagnéstico preciso por imagem, pode ser bastante
dificil devido a sobreposicao de outras miocardiopatias como
a MCD e até mesmo pela presenca de trabeculagdes normais
do ventriculo esquerdo.?'? Lilje et al.'” observaram, em estudo
prospectivo, que a MCNC pode ser subdiagnosticada. Jurko et
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Figura 2 - Holter de 24 horas mostrando taquicardia ventricular sustentada em paciente com miocardiopatia ndo compactada.
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al. consideram que o principal motivo de atraso no diagndstico é
afalta de experiéncia do médico em reconhecera MCNC."%"7: %!

Vérios autores propuseram diferentes critérios diagnésticos
por meio do ECO bidimensional™ % ou da RMC,*?¢ o que
impede que haja um consenso universal em seu diagnéstico.
Além disso, individuos saudaveis podem apresentar aumento
das trabeculagoes e preencher esses critérios, o que torna
necessdrio esclarecer se os pacientes assintométicos se
encontram em uma fase pré-clinica da miocardiopatia ou
apenas apresentam uma variagao da normalidade.?'?%”

Esses critérios baseiam-se na relacdo entre a camada
compactada e ndo compactada, mas diferem no momento
do ciclo cardiaco em que a medida deve ser realizada.?
O critério proposto por Jenni'' consiste na relagao superior
a 2 no final da sistole, sendo o mais frequentemente
utilizado nos trabalhos disponiveis na literatura.?282°
Nemes et al. alertam para a importancia de técnicas
como o ECO tridimensional em tempo real e o speckle
tracking na compreensao dessa miocardiopatia.*®> A RMC
contribui ao diagnéstico, principalmente quando o ECO
se mostra incerto. Relagao superior a 2,3 entre as camadas
compactada e ndo compactada possui sensibilidade de 86%
e especificidade de 99% (critério de Pettersen).2?' Além
de confirmar o diagndstico, os estudos por imagem sao
essenciais para a categorizagao do fenétipo (misto ou isolado)
e determinacao da funcao sistélica e diastélica, fornecendo
ao médico informagoes necessarias quanto a evolugao clinica
e norteando o tratamento.*'

Na presente série de casos, dois ndo puderam realizar a
RMC, sendo utilizado apenas o critério ecocardiografico de
Jenni," associado a histéria familiar e a apresentacao clinica.
Esses pacientes apresentavam histéria familiar positiva ou
sinais e sintomas de IC. A hipertrabeculacao foi caracterizada
como MCNC e ndo apenas uma condigao fisiolégica. Como
os métodos de imagem nao determinam sinal patognomonico
da MCNC, os critérios de Rotterdan foram propostos com
o objetivo de diferenciar as trabeculagbes patoldgicas da
MCNC das trabeculagoes fisiologicas encontradas em atletas,
afrodescendentes e hipertensos de longa data. Esse critério
consiste na avaliagao clinica combinada com eletrocardiograma,
ECO/RMC, histéria familiar e avaliagao genética.?

O fenétipo mais frequente da MCNC em criangas é a
forma ndo isolada, apresentando-se concomitante a outras
miocardiopatias ou a cardiopatia congénita (fenétipo misto)
ou associada a sindrome genética, doenca neuromuscular ou
erro inato do metabolismo.** Os registros norte-americano e
australiano mostraram que o fenétipo mais comum foi o misto,
sendo o mais frequente MCNC/MCD, variando de 58,7% a
93%, seguido da MCNC/MCH (11%) — a associagao com MCR
é rarissima.*'* Em estudo anatomopatoldgico realizado por
Marques etal.,'® observou-se que a comunicagao interventricular
é a cardiopatia congénita que mais esta associada ao MCNC. Por
outro lado, nesta série de casos, houve predominio da forma
isolada, assim como no estudo realizado por Jurko et al.*’

Nenhuma estratégia especifica de terapia medicamentosa ou
cirdrgica foi introduzida com sucesso na MCNC. No entanto,
o uso de um betabloqueador ou um inibidor da enzima de
conversao da angiotensina pode levar ao remodelamento
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favorével do ventriculo esquerdo.'®2* Em um relato de caso,
Redondo et al. descrevem melhora importante do quadro de
IC refratdria apés o uso o inibidor da fosfodiesterase tipo 5
(sildenafil) em um menino de 6 anos de idade.’? Aqueles com
fenétipo misto ou condicdo sistémica associada devem ter terapia
direcionada para a apresentagao clinica encontrada.?'32%33

Uma vez realizado o diagnéstico de MCNC, os pacientes
devem ser monitorados de perto para possiveis complicagoes,
piora da da fungao ventricular e arritmias, com realizagao
de exames de imagem como ECO e RMC, eletrocardiograma
e Holter de 24 horas; além disso recomenda-se teste
ergométrico para afastar arritmia induzida pelo esforgo.** As
arritmias devem ser tratadas de acordo com os protocolos
clinicos estabelecidos.? Um dos casos aqui apresentados
evoluiu com taquicardia ventricular sustentada sendo
submetido a ablagao e se manteve livre de novos episédios
de arritmia durante o perfodo de acompanhamento.

S&o necessarios esforgos para determinar se a anticoagulacao
ou a terapia antiplaquetdria profilatica é justificada e benéfica
em criangas.’?

Se a funcao cardiaca deteriorar, apesar da otimizagao do
tratamento medicamentoso, a opgao vidvel é o transplante
cardfaco. Na América do Norte, 4% dos pacientes pediatricos
listados para o transplante cardiaco possuem diagndstico de
MCNC isolada.?

Estudo realizado por Lofiego et al. em uma coorte de
pacientes adultos demonstrou que a apresentagao ao
diagnéstico pode determinar o progndstico.* Pacientes
assintomaticos possuem melhor progndstico que aqueles que
se apresentam com IC ou taquicardia ventricular sustentada.
Ainda, criancas com fenétipo isolado de MCNC também
apresentam melhor evolucao clinica.'*'*1° Tal observacao
também ocorreu nesta série de casos, na qual os pacientes com
fenétipos misto (MCNC/MCD e MCNC/MCR) mantiveram
necessidade de tratamento para IC, além de apresentarem
complicagdo como tromboembolismo pulmonar, indicagao
de transplante cardiaco e 6bito.

No estudo realizado por Brescia et al.,'® idade inferior
a 12 meses ao diagndstico, presenga de disfuncao sistdlica
do ventriculo esquerdo e arritmias ventriculares foram
considerados fatores de risco para 6ébito ou transplante
cardiaco. Em revisao sistematica realizada por van Waning
etal.,* observou-se que as criangas apresentam caracteristicas
mais graves quando comparadas aos adultos.

As miocardiopatias na infancia tém substrato genético
importante e heterogéneo em sua etiologia, derivado das
midltiplas mutagoes em varios genes. Variantes no mesmo gene
podem causar diferentes fendtipos e, além disso, é comum
observar alteragoes sistémicas afetando outros érgaos além do
coragao. Mais de 40 defeitos monogenéticos e cromossémicos
foram descritos na populagdo de pacientes portadores de
MCNC, com diferentes padrées de heranga (autossomica
dominante, autossomica recessiva e ligada ao X). A MCNC é
um achado comum na sindrome de Barth, doenca autossdmica
recessiva ligada ao X, com mutagao no gene tafazzin (TAZ) no
cromossomo Xg28. E também encontrada em erros inatos
do metabolismo, incluindo doenca de armazenamento
do glicogénio tipo 1, deficiéncia de descarboxilase e de
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cobalamina C, sendo associada a aneuploidias (sindrome de
Turner ou trissomia 21, 18 e 13), variagbes de niimero de cépia
(exclusao de 22q11 e Delecao 1p36), doencas neuromusculares
(Duchenne e Becker), doencas mitocondriais e outras sindromes
genéticas (Soto, Marfan e as RASopatias).>*2

N

Devido a caracteristica genética da MCNC, o rastreio
familiar deve ser sempre realizado utilizando-se o ECO, sendo
possivel o diagndstico fenotipico precoce com pacientes
ainda assintomaticos. Cerca de 25% a 50% dos pacientes
com MCNC tem uma histéria familiar positiva.2!#15:26:29,35,36 A
realizagao de estudo genético também deve ser encorajada, a
despeito da dificuldade de acessibilidade e inimeras questoes
éticas envolvidas no diagndstico genético de individuos
assintomdticos.? Segundo trabalho publicado por van Waning,
causas genéticas apresentam pior prognodstico em pacientes
pediatrico, quando comparados a adultos, sendo mais comum
que a MCNC tenha causa genética quando diagnosticada na
infancia, principalmente em menores de 1 ano de idade.?”
Apesar da investigagao genética ndo ter sido realizada em
todos os casos analisados, o rastreio familiar foi capaz de
identificar um caso (irmao) e um caso de microdelecao 22q11.

A utilizagao da classificacao de MOGE(S) nos casos
estudados se mostrou (til ao reunir caracteristicas fundamentais
a serem abordadas em pacientes com miocardiopatias, como
fenétipo morfofuncional, comprometimento de outros 6rgaos
e sistemas, historia familiar, alteragdo genética e quadro
clinico, por meio da classificagao funcional e por estagios da
IC, proporcionando melhor entendimento da doenga.' #3839

Um fator limitante do estudo é o nlimero reduzido de
pacientes.

Referéncias

1. Lipshultz SE, Law YM, Asante-Korang A, Austin ED, Dipchand Al,
Everitt MD, et al. Cardiomyopathy in children: classification and
diagnosis: a scientific statement from the American Heart Association.
Circulation. 2019;140(1):e9-e68. doi: https://doi.org/10.1161/
CIR.0000000000000682

2. RohdeS, MuslemR, Kaya E, Dalinghaus M, van Waning ]I, Majoor-Krakauer
D, et al. State-of-the art review: Noncompaction cardiomyopathy in
pediatric patients. Heart Fail Rev. 2021.doi: https://doi.org/10.1007/
s10741-021-10089-7

3. Lee TM, Hsu DT, Kantor P Towbin JA, Ware SM, Colan SD, et al. Pediatric
Cardiomyopathies. Circ Res. 2017;121(7):855-73. doi: 10.1161/
CIRCRESAHA.116.309386

4. Shi WY, Moreno-Betancur M, Nugent AW, Cheung M, Colan S, Turner C,
etal.; National Australian Childhood Cardiomyopathy Study. Long-Term
Outcomes of Childhood Left Ventricular Noncompaction Cardiomyopathy:
Results From a National Population-Based Study. Circulation.
2018;138(4):367-76. doi: 10.1161/CIRCULATIONAHA.117.032262

5.  Engberding R, Bender F. Identification of a rare congenital anomaly of
the myocardium by two-dimensional echocardiography: persistence of
isolated myocardial sinusoids. Am J Cardiol. 1984;53(11):1733-4. doi:
10.1016/0002-9149(84)90618-0

6.  Maron BJ, TowbinJA, Thiene G, Antzelevitch C, Corrado D, Arnett D, et al.;
American Heart Association; Council on Clinical Cardiology, Heart Failure
and Transplantation Committee; Quality of Care and Outcomes Research
and Functional Genomics and Translational Biology Interdisciplinary
Working Groups; Council on Epidemiology and Prevention. Contemporary
definitions and classification of the cardiomyopathies: an American

Arq Bras Cardiol: Imagem cardiovasc. 2021;34(4):eabc237

Conclusao

Esta série de casos proporciona dados relevantes da
miocardiopatia nao compactada pediétrica, mostrando
a heterogeneidade da apresentacao clinica, bem como a
ocorréncia de complicagbes potencialmente fatais. Sao
necessarios mais estudos prospectivos para que seu diagnéstico
seja corretamente realizado e sua evolugdo clinica, resposta
terapéutica e progndstico sejam mais bem conhecidos.
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