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Resumo

Fundamentos: Miocardiopatia não compactada (MCNC) caracteriza-se por hipertrabeculações e recessos profundos no 
ventrículo esquerdo, com apresentação clínica heterogênea, desde pacientes assintomáticos a insuficiência cardíaca (IC), 
eventos tromboembólicos arritmias com risco de morte súbita. Por ser rara e não apresentar critérios diagnósticos bem 
definidos, sua história natural na pediatria é pouco conhecida. Este estudo descreve a apresentação e evolução clínica de 
pacientes portadores de MCNC.

Metodologia: Estudo observacional, longitudinal, prospectivo, de pacientes pediátricos atendidos em um centro de referência 
em cardiologia pediátrica provenientes da região metropolitana II do Estado do Rio de Janeiro, com fenótipo de MCNC ao 
ecocardiograma (ECO) no período 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 cardíaco (n=1), arritmia cardíaca (n=1), assintomático (n=1) ou em 
investigação de síndrome genética (n=1). Fenótipos ao ECO: MCNC/Miocardiopatia dilatada (n=1) e MCNC/Miocardiopatia 
restritiva (n=1), fenótipo isolado de MCNC (n=4). A ressonância magnética cardíaca foi realizada, confirmando o diagnóstico 
(n=4). Os desfechos observados foram tromboembolismo, indicação de transplante cardíaco e taquicardia ventricular sustentada.

Conclusões: Esta série de casos proporciona dados relevantes da MCNC pediátrica, mostrando a heterogeneidade da 
apresentação clínica, bem como a ocorrência de complicações potencialmente fatais. São necessários mais estudos 
prospectivos para que seu diagnóstico seja corretamente realizado e sua evolução clínica, resposta terapêutica e prognóstico 
sejam mais bem conhecidos.

Palavras-chave: Cardiomiopatias; Insuficiência cardíaca; Criança; 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 II 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: NCCM/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.

Introdução
As miocardiopatias constituem um grupo de doenças raras 

na infância, porém, uma vez diagnosticadas, estão associadas a 
elevado grau de morbimortalidade.1 Com incidência estimada 
de 0,12 para 100 mil crianças com menos de 10 anos de 
idade, a Miocardiopatia Não Compactada (MCNC) é a terceira 
miocardiopatia mais comum na pediatria, seguida da Dilatada 
(MCD) e da Hipertrófica (MCH).2-4

Também chamada de ventrículo esquerdo não compactado, 
a MCNC foi descrita pela primeira vez em 1932 por meio de 
estudo de necrópsia de um recém-nascido; em 1986, ocorreu 
o primeiro relato ecocardiográfico, sendo caracterizado como 
miocárdio esponjoso e, somente em 2006, foi classificada como 
uma miocardiopatia genética primária pela American Heart 
Association (AHA), entretanto, ainda permanece como uma 
miocardiopatia familiar não classificada pela European Society of 
Cardiology (ESC).2,5-8 A MCNC caracteriza-se morfologicamente 
por apresentar um miocárdio com trabeculações e recessos 
profundos que se comunicam com a cavidade ventricular. 
Ocorre mais frequentemente no ventrículo esquerdo, porém 
também acomete o ventrículo direito e o septo interventricular, 
podendo ocorrer ainda como fenótipo isolado ou misto 
(associação com outras miocardiopatias, cardiopatias congênitas 
e doenças neuromusculares).1-3,9,10 Sua fisiopatologia ainda 
não está completamente compreendida, mas acredita-se que 
uma falha na embriogênese da compactação das camadas do 
miocárdio leve à hipertrabeculação com a aparência esponjosa 
característica. Diferentes alterações em genes que controlam 
funções do sarcômero, do citoesqueleto e da mitocôndria foram 
descritos em pacientes com MCNC.1-3

Pode ocorrer em qualquer idade, com apresentação 
clínica bastante heterogênea, variando de indivíduos 
assintomáticos a quadro de Insuficiência Cardíaca (IC), eventos 
tromboembólicos, arritmias e morte súbita.2,6,9 Variados 
critérios diagnósticos ecocardiográficos e por ressonância 
magnética foram propostos por diferentes autores, o que 
dificulta seu reconhecimento preciso.2,8,10

Diante de sua raridade, etiologia e apresentação clínica 
heterogêneas, além da ausência de critérios diagnósticos 
universais, a MCNC permanece pouco conhecida entre 
pediatras, tornando-se um desafio diagnóstico para os 
cardiologistas e ecocardiografistas pediátricos. 

Este trabalho teve por objetivo descrever as características 
clínico-demográficas e o fenótipo de apresentação de 
pacientes pediátricos portadores de MCNC atendidos em um 
centro de referência em cardiologia pediátrica.

Métodos
Estudo observacional, longitudinal, prospectivo de 

pacientes pediátricos atendidos em centro de referência 

em cardiologia pediátrica com fenótipo 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 
são incluídos pacientes com miocardite e miocardiopatia em 
seus diferentes fenótipos com diagnóstico antes dos 19 anos de 
idade, provenientes da Região Metropolitana II do Estado do 
Rio de Janeiro, que abrange sete municípios: Itaboraí, Maricá, 
Niterói, Rio Bonito, São Gonçalo, Silva Jardim e Tanguá. 

O critério ecocardiográfico utilizado para o diagnóstico 
dos pacientes foi o de Jenni: relação entre a camada 
compactada e não compactada > 2, medida no final da 
sístole; com Doppler colorido demonstrando a presença de 
preenchimento de sangue proveniente da cavidade ventricular 
nos recessos profundos, presença de numerosas trabeculações 
e ausência de malformações cardíacas estruturais.11 Todos os 
exames ecocardiográficos foram revisados por um segundo 
examinador experiente. A realização da Ressonância 
Magnética Cardíaca (RMC) foi utilizada para confirmar o 
diagnóstico ecocardiográfico de MCNC.

Os pacientes foram submetidos à mais recente classificação 
de miocardiopatias endossada pela World Heart Federation 
(WHF), a classificação de MOGE(S) – Morphofunctional, Organ 
involvement, Genetic or familial, Etiology e Stage –, tendo sido 
desenvolvida para descrever as múltiplas características que 
acompanham das miocardiopatias.12

As variáveis estudadas foram: idade ao diagnóstico, sexo, 
fenótipo ao ECO, apresentação clínica e história familiar. 
Os desfechos analisados foram desenvolvimento de eventos 
tromboembólicos, arritmias, desenvolvimento ou piora da 
Insuficiência Cardíaca (IC), transplante cardíaco e óbito. 

E s t e  t r aba lho  fo i  ap rovado  pe lo  CEP  loca l 
(CAAE:93874218.2.0000.5243). Os responsáveis e 
participantes assinaram os Termos de Consentimento 
Livre e Esclarecido e o assentimento livre esclarecido, em 
conformidade com o descrito na resolução 466/2012.

Resultados
No período de março de 2019 a setembro de 2021 

foram incluídos 32 paciente no registo ChARisMA, sendo 
seis com diagnóstico ecocardiográfico de miocardiopatia não 
compactada, representando 18,75% dos casos. Estes pacientes 
continuaram em acompanhamento. 

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

A classificação de MOGE(S) foi realizada em todos os 
pacientes e pode ser vista na Tabela 2, aos descrever fenótipo, 
história familiar, etiologia e condição clínica do paciente por 
meio da Classe Funcional e do estadiamento da IC.

A realização do diagnóstico foi feita a partir da investigação 
de sintomas de IC (n=2) e alterações no exame físico, como 
presença de sopro cardíaco e arritmias cardíacas extrassítoles 
ventriculares (n=2). Um paciente foi submetido a rastreio 
familiar com a confirmação do fenótipo ao ECO e outro no 
contexto da possibilidade de malformações associadas na 
investigação de síndrome genética. A RMC foi realizada em 
quatro casos, confirmando o diagnóstico ao ECO.

Figura 1 – Ecocardiograma bidimensional de paciente com miocardiopatia não compactada. As setas mostram a camada não compactada com o excesso de trabeculações 
e os recessos profundos característicos em ápice e parede livre de ventrículo esquerdo.

Tabela 1 - Características clínicas e evolução dos pacientes com miocardiopatia não compactada.

Identificação 
do paciente Sexo

Idade ao 
diagnóstico

(anos)

Motivo do 
diagnóstico

Classe 
Funcional

(NYHA)

Fenótipo ao 
ECO

Holter de 24 
horas

Realizado 
RMC

Observações ao longo 
do seguimento

Status do paciente ao final 
do seguimento

1 M 5 Sopro cardíaco a 
esclarecer I MCNC Sem 

alterações Sim Ausente Assintomático, Classe 
Funcional I (NYHA)

2 M 9 Rastreio familiar 
(irmão caso 1) I MCNC --- Não Ausente Assintomático, Classe 

Funcional I (NYHA)

3 F 9 Insuficiência 
cardíaca III MCNC/MCR TSV NS e 

TV NS Sim

Tromboembolismo 
pulmonar, Classe 
Funcional IV (NYHA), 
listada para transplante 
cardíaco

Óbito

4 F 14 Insuficiência 
cardíaca II MCNC/MCD Sem 

alterações Não Ausente Classe Funcional II (NYHA), 
medicada com carvedilol

5 F 4

Ritmo irregular 
(extrassístoles 
ventriculares no 
ECG)

I MCNC TVS Sim Taquicardia ventricular 
sustentada

Arritmia controlada após 
ablação e uso de amiodarona

6 M 4

Rastreio de 
malformações 
associadas à 
síndrome genética 
a esclarecer

I MNCN Sem 
alterações Sim

Confirmado o 
diagnóstico genético 
de microdeleção 22q13 
(síndrome de Phelan 
McDermid)

Classe Funcional I (NYHA), 
apresenta hipotonia, atraso 
do global do desenvolvimento

NYHA: New York Heart Association; ECO: ecocardiograma; RMC: ressonância magnética cardíaca; MCNC: miocardiopatia não compactada; MCR: miocardiopatia 
restritiva; TSV: taquicardia supraventricular; TSV NS: taquicardia supravetricular não sustentada; TVNS taquicardia ventricular não sustentada; TVS taquicardia 
ventricular sustentada; TV = taquicardia ventricular; ECG: eletrocardiograma.

Os desfechos observados foram apresentação de 
arritmias ao Holter de 24 horas: taquicardia supraventricular 
não sustentada, taquicardia ventricular não sustentada 
e taquicardia ventricular sustentada (Figura 2), além de 
Tromboembolismo Pulmonar (TEP) no caso com fenótipo 
misto de MCNC/MCR, que evoluiu com piora da IC, apesar 
da otimização das medicações e indicação de transplante 
cardíaco, indo a óbito após 27 meses de acompanhamento.

Discussão
Por ser uma doença rara, pouco se conhece sobre a evolução 

clínica, o prognóstico e o tratamento da MCNC na pediatria.2,3 

Sua classificação como uma miocardiopatia distinta 
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ainda permanece controversa, tendo sido definida como 
miocardiopatia primária genética pela AHA em 2006, 
porém ainda é considerada miocardiopatia não classificada 
pela ESC.2,6,7,13 Mais recentemente, a classificação MOGE(S) 
foi desenvolvida a partir da necessidade de descrever 
miocardiopatias integrando múltiplas características da 
doença: além do fenótipo morfofuncional (M) considera o 
envolvimento de órgãos (O), o padrão de herança familiar 
ou base genética (G) e etiologia (E) (genética ou adquirida), 
e o status funcional (S), com base no estágio da IC da 
American College of Cardiology/American Heart Association 
(ACC/AHA) (A-D) e Classe Funcional da New York Heart 
Association (I-IV).1,12

Nos dois principais registros de miocardiopatia na infância, 
um australiano, realizado entre 1987 e 1996, e o Registro de 
Miocardiopatias Pediátricas, que incluiu 98 centros dos Estados 
Unidos e Canadá realizado no período de 1990 e 2008, observa-
se a descrição da MCNC com incidência de 9,2% e 4,8% de todas 
as miocardiopatias diagnosticadas na infância, respectivamente.4,14 
Até o momento, não existem registros pediátricos sobre essa 
miocardiopatia na América Latina, mas apenas relatos de casos 

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

Corroborando a literatura, a série de casos estudada mostra 
a heterogeneidade da apresentação clínica ao diagnóstico 
da MCNC na infância, variando de pacientes assintomáticos 
a quadros de arritmia ventricular e IC ou no contexto da 
investigação de síndrome genética.1,3,4,13-15

A IC é a apresentação clínica mais comum da 
MCNC,1-4,14,16,17 assim o reconhecimento dos variados sinais e 
sintomas da IC na infância é fundamental para o diagnóstico 
dessa miocardiopatia.18 A IC também foi a principal 
apresentação clínica no grupo de pacientes descrito.

O diagnóstico em pacientes assintomáticos ainda é motivo de 
discussão, já que a presença de hipertrabeculação na ausência 
de disfunção ventricular poderia ser considerada apenas uma 
característica morfológica, como descrito em atletas de alto 
rendimento, gestantes e indivíduos negros.1,19,20 Ainda não há 
disponível método de imagem, teste genético ou avaliação 
histopatológica que torne possível o diagnóstico diferencial 
entre a MCNC e a presença de hipertrabeculação fisiológica. 
No presente estudo, 50% dos casos não apresentaram 
sintomatologia cardiovascular, porém o fato de dois pacientes 
possuírem história familiar positiva e um ter diagnóstico 
de doença genética confirmado leva a crer que o fenótipo 
de MCNC não se trata apenas de uma hipertrabeculação 
fisiológica. Portanto, o acompanhamento a longo prazo com 
avaliações futuras desse grupo de pacientes e a realização do 
rastreio dos familiares se fazem primordiais.2,16,20

O ECO com Doppler é o principal método para o diagnóstico da 
MCNC, que se caracteriza por um miocárdio com duas camadas, 
uma externa e compacta e outra interna não compacta, espessa e 
com trabeculações e recessos profundos, os quais se comunicam 
com a cavidade ventricular; localizada mais frequentemente no 
ápice e na parede livre do ventrículo esquerdo.2,19,21

O diagnóstico preciso por imagem, pode ser bastante 
difícil devido à sobreposição de outras miocardiopatias como 
a MCD e até mesmo pela presença de trabeculações normais 
do ventrículo esquerdo.21,22 Lilje et al.17 observaram, em estudo 
prospectivo, que a MCNC pode ser subdiagnosticada. Jurko et 

Figura 2 – Holter de 24 horas mostrando taquicardia ventricular sustentada em paciente com miocardiopatia não compactada.

126 bpm - Taquicardia ventricular - (129 bpm)

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

Id MOGES
1 M NC O H G Undet E 0 S B-I

2 M NC O H G Undet E 0 S B-I

3 M R+ NC O H + C + Lu G U E0 S D- IV

4 M D+ NC O H G N E 0 S C –II

5 M NC O H G N E 0 S B –I

6 M NC O H + N + K G deleção22q13 E G S B - I

Id: identificação do paciente, M NC: miocardiopatia não compactada, M D+ NC: 
miocardiopatia dilatada e não compactada, M R+NC: miocardiopatia restritiva e 
não compactada, OH: envolvimento do coração, O H + C + Lu: envolvimento do 
coração, cutâneo e pulmão, O H + N + K:  envolvimento do coração, neurológico 
e renal, G Undet: herança genética não determinada, GU história familiar 
desconhecida, G N: história familiar negativa, E 0: sem teste genético, EG: 
etiologia genética, S: classificação funcional de New York Heart Association 
(I –IV), e estadiamento da American College o Cardioloy / American Heart 
Association (A – D).
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al. consideram que o principal motivo de atraso no diagnóstico é 
a falta de experiência do médico em reconhecer a MCNC.16,17, 21

Vários autores propuseram diferentes critérios diagnósticos 
por meio do ECO bidimensional11,23,24 ou da RMC,25,26 o que 
impede que haja um consenso universal em seu diagnóstico. 
Além disso, indivíduos saudáveis podem apresentar aumento 
das trabeculações e preencher esses critérios, o que torna 
necessário esclarecer se os pacientes assintomáticos se 
encontram em uma fase pré-clínica da miocardiopatia ou 
apenas apresentam uma variação da normalidade.2,19,27 

Esses critérios baseiam-se na relação entre a camada 
compactada e não compactada, mas diferem no momento 
do ciclo cardíaco em que a medida deve ser realizada.8 
O critério proposto por Jenni11 consiste na relação superior 
a 2 no final da sístole, sendo o mais frequentemente 
utilizado nos trabalhos disponíveis na literatura.2,28,29 
Nemes et al. alertam para a importância de técnicas 
como o ECO tridimensional em tempo real e o speckle 
tracking na compreensão dessa miocardiopatia.30 A RMC 
contribui ao diagnóstico, principalmente quando o ECO 
se mostra incerto. Relação superior a 2,3 entre as camadas 
compactada e não compactada possui sensibilidade de 86% 
e especificidade de 99% (critério de Pettersen).2,21 Além 
de confirmar o diagnóstico, os estudos por imagem são 
essenciais para a categorização do fenótipo (misto ou isolado) 
e determinação da função sistólica e diastólica, fornecendo 
ao médico informações necessárias quanto à evolução clínica 
e norteando o tratamento.31

Na presente série de casos, dois não puderam realizar a 
RMC, sendo utilizado apenas o critério ecocardiográfico de 
Jenni,11 associado à história familiar e à apresentação clínica. 
Esses pacientes apresentavam história familiar positiva ou 
sinais e sintomas de IC. A hipertrabeculação foi caracterizada 
como MCNC e não apenas uma condição fisiológica. Como 
os métodos de imagem não determinam sinal patognomônico 
da MCNC, os critérios de Rotterdan foram propostos com 
o objetivo de diferenciar as trabeculações patológicas da 
MCNC das trabeculações fisiológicas encontradas em atletas, 
afrodescendentes e hipertensos de longa data. Esse critério 
consiste na avaliação clínica combinada com eletrocardiograma, 
ECO/RMC, história familiar e avaliação genética.2 

O fenótipo mais frequente da MCNC em crianças é a 
forma não isolada, apresentando-se concomitante a outras 
miocardiopatias ou à cardiopatia congênita (fenótipo misto) 
ou associada a síndrome genética, doença neuromuscular ou 
erro inato do metabolismo.2,3 Os registros norte-americano e 
australiano mostraram que o fenótipo mais comum foi o misto, 
sendo o mais frequente MCNC/MCD, variando de 58,7% a 
93%, seguido da MCNC/MCH (11%) – a associação com MCR 
é raríssima.4,14 Em estudo anatomopatológico realizado por 
Marques et al.,10 observou-se que a comunicação interventricular 
é a cardiopatia congênita que mais está associada ao MCNC. Por 
outro lado, nesta série de casos, houve predomínio da forma 
isolada, assim como no estudo realizado por Jurko et al.21

Nenhuma estratégia específica de terapia medicamentosa ou 
cirúrgica foi introduzida com sucesso na MCNC. No entanto, 
o uso de um betabloqueador ou um inibidor da enzima de 
conversão da angiotensina pode levar ao remodelamento 

favorável do ventrículo esquerdo.2,16,20 Em um relato de caso, 
Redondo et al. descrevem melhora importante do quadro de 
IC refratária após o uso o inibidor da fosfodiesterase tipo 5 
(sildenafil) em um menino de 6 anos de idade.32 Aqueles com 
fenótipo misto ou condição sistêmica associada devem ter terapia 
direcionada para a apresentação clínica encontrada.3,13,28,33

Uma vez realizado o diagnóstico de MCNC, os pacientes 
devem ser monitorados de perto para possíveis complicações, 
piora da da função ventricular e arritmias, com  realização 
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 esforço.2,3 As 
arritmias devem ser tratadas de acordo com os protocolos 
clínicos estabelecidos.2 Um dos casos aqui apresentados 
evoluiu com taquicardia ventricular sustentada sendo 
submetido à ablação e se manteve livre de novos episódios 
de arritmia durante o período de acompanhamento.

São necessários esforços para determinar se a anticoagulação 
ou a terapia antiplaquetária profilática é justificada e benéfica 
em crianças.2,3

Se a função cardíaca deteriorar, apesar da otimização do 
tratamento medicamentoso, a opção viável é o transplante 
cardíaco. Na América do Norte, 4% dos pacientes pediátricos 
listados para o transplante cardíaco possuem diagnóstico de 
MCNC isolada.2

Estudo realizado por Lofiego et al. em uma coorte de 
pacientes adultos demonstrou que a apresentação ao 
diagnóstico pode determinar o prognóstico.34 Pacientes 
assintomáticos possuem melhor prognóstico que aqueles que 
se apresentam com IC ou taquicardia ventricular sustentada. 
Ainda, crianças com fenótipo isolado de MCNC também 
apresentam melhor evolução clínica.1,3,13,14,16 Tal observação 
também ocorreu nesta série de casos, na qual os pacientes com 
fenótipos misto (MCNC/MCD e MCNC/MCR) mantiveram 
necessidade de tratamento para IC, além de apresentarem 
complicação como tromboembolismo pulmonar, indicação 
de transplante cardíaco e óbito.

No estudo realizado por Brescia et al.,16 idade inferior 
a 12 meses ao diagnóstico, presença de disfunção sistólica 
do ventrículo esquerdo e arritmias ventriculares foram 
considerados fatores de risco para óbito ou transplante 
cardíaco. Em revisão sistemática realizada por van Waning 
et al.,35 observou-se que as crianças apresentam características 
mais graves quando comparadas aos adultos. 

As miocardiopatias na infância têm substrato genético 
importante e heterogêneo em sua etiologia, derivado das 
múltiplas mutações em vários genes. Variantes no mesmo gene 
podem causar diferentes fenótipos e, além disso, é comum 
observar alterações sistêmicas afetando outros órgãos além do 
coração. Mais de 40 defeitos monogenéticos e cromossômicos 
foram descritos na população de pacientes portadores de 
MCNC, com diferentes padrões de herança (autossômica 
dominante, autossômica recessiva e ligada ao X). A MCNC é 
um achado comum na síndrome de Barth, doença autossômica 
recessiva ligada ao X, com mutação no gene tafazzin (TAZ) no 
cromossomo Xq28. É também encontrada em erros inatos 
do metabolismo, incluindo doença de armazenamento 
do glicogênio tipo 1, deficiência de descarboxilase e de 
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cobalamina C, sendo associada a aneuploidias (síndrome de 
Turner ou trissomia 21, 18 e 13), variações de número de cópia 
(exclusão de 22q11 e Deleção 1p36), doenças neuromusculares 
(Duchenne e Becker), doenças mitocondriais e outras síndromes 
genéticas (Soto, Marfan e as RASopatias).2,3,28 

Devido à característica genética da MCNC, o rastreio 
familiar deve ser sempre realizado utilizando-se o ECO, sendo 
possível o diagnóstico fenotípico precoce com pacientes 
ainda assintomáticos. Cerca de 25% a 50% dos pacientes 
com MCNC tem uma história familiar positiva.2,14,15,28,29,35,36 A 
realização de estudo genético também deve ser encorajada, a 
despeito da dificuldade de acessibilidade e inúmeras questões 
éticas envolvidas no diagnóstico genético de indivíduos 
assintomáticos.2 Segundo trabalho publicado por van Waning, 
causas genéticas apresentam pior prognóstico em pacientes 
pediátrico, quando comparados a adultos, sendo mais comum 
que a MCNC tenha causa genética quando diagnosticada na 
infância, principalmente em menores de 1 ano de idade.37 
Apesar da investigação genética não ter sido realizada em 
todos os casos analisados, o rastreio familiar foi capaz de 
identificar um caso (irmão) e um caso de microdeleção 22q11. 

A utilização da classificação de MOGE(S) nos casos 
estudados se mostrou útil ao reunir características fundamentais 
a serem abordadas em pacientes com miocardiopatias, como 
fenótipo morfofuncional, comprometimento de outros órgãos 
e sistemas, história familiar, alteração genética e quadro 
clínico, por meio da classificação funcional e por estágios da 
IC, proporcionando melhor entendimento da doença.1,12,38,39

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

Conclusão
Esta série de casos proporciona dados relevantes da 

miocardiopatia não compactada pediátrica, mostrando 
a heterogeneidade da apresentação clínica, bem como a 
ocorrência de complicações potencialmente fatais. São 
necessários mais estudos prospectivos para que seu diagnóstico 
seja corretamente realizado e sua evolução clínica, resposta 
terapêutica e prognóstico sejam mais bem conhecidos.
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