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Introdução
Estima-se que aproximadamente 26 milhões de pessoas 

sejam afetadas por Insuficiência Cardíaca (IC) em todo o 
mundo.1,2 No Brasil, a prevalência é elevada, com cerca de 
2 milhões de pacientes diagnosticados e uma incidência 
de aproximadamente 240 mil novos casos a cada ano. No 
Brasil, entre 2011 e 2021, foram registradas mais de 2,5 
milhões de internações por IC no Sistema Único de Saúde 
(SUS), evidenciando a relevância da doença no contexto 
nacional.3 Esses dados ressaltam a necessidade de estratégias 
de diagnóstico precoce e definição etiológica para o manejo 
adequado desses pacientes. O diagnóstico etiológico é, 
por vezes, desafiador, mas extremamente necessário para 
que sejam fornecidos tratamento específicos para cada 
patologia e melhora prognóstica.  O diagnóstico envolve a 
multimodalidade em imagem cardíaca, e tem a Ressonância 
Magnética Cardíaca (RMC) como uma ferramenta útil na 
avaliação de fenótipos das cardiomiopatias não isquêmicas e 
definição do diagnóstico etiológico.4

Caso Clínico
Paciente masculino de 52 anos, com queixa de dispneia aos 

esforços e dor torácica em 2017, foi inicialmente investigado por 
ecocardiografia, que revelou nova disfunção ventricular esquerda. 
O paciente não apresentava comorbidades prévias conhecidas 
nem histórico familiar de cardiomiopatias. Investigações 
adicionais incluíram Ressonância Magnética Cardíaca (RMC), 
que mostrou aumento das dimensões do ventrículo esquerdo 
além de disfunção sistólica com Fração de Ejeção do Ventrículo 
Esquerdo (FEVE) de 38%, junto a múltiplos focos de Realce 
Tardio Miocárdico (RTM) de padrão não isquêmico, sem edema 
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miocárdico, inicialmente interpretado como cardiomiopatia 
inflamatória prévia (Figura 1). Naquele momento, o paciente 
foi diagnóstico com IC de Fração de Ejeção Reduzida (ICFER) 
e iniciado tratamento com betabloqueadores e inibidores da 
enzima de conversão da angiotensina.

Em 2024, o paciente foi encaminhado ao nosso serviço 
devido à persistência de ICFER e atualmente associado 
a palpitações frequentes. Decidido repetir a RMC para 
avaliação. O exame revelou disfunção sistólica biventricular 
(FEVE 42% e FEVD 40%), hipocinesia difusa, ausência de 
edema miocárdico, elevação de mapa T1 nativo (1120 ms) 
e do volume extracelular (42%) além de extensas áreas 
de RTM não isquêmico (>  35% da massa ventricular 
esquerda), com padrão ring-like (Figura 2), sendo sugerido 
cardiomiopatia genética e interrogado mutação por filamina 
C ou desmoplaquina. Notou-se progressão acentuada do RTM 
em relação ao exame anterior.

Pela queixa de palpitações associada a acentuada 
quantificação do RTM, optou-se pela realização de Holter 
24-horas: 

•	 Eventos totais: 102.754
•	 Frequência cardíaca: 57-74-141 bpm
•	 Ectopia ventricular: 10.130 eventos (10%)

�	 9.323 isolados; 44 em bigeminismo; 402 em pares; 
uma taquicardia ventricular não sustentada (TVNS) 
com três batimentos.

O teste genético (Tabela 1) indicou uma variante patogênica 
heterozigótica no gene da filamina C (FLNC). O tratamento 
clínico foi otimizado, indicado rastreamento de familiares 
e realizado implante de cardioversor-desfibrilador como 
prevenção de morte súbita cardíaca.

Discussão
As cardiomiopatias genéticas associadas a mutações 

no gene da filamina C (FLNC) representam uma doença 
rara, de difícil diagnóstico. A filamina C é uma proteína 
do citoesqueleto que desempenha um papel essencial 
na manutenção da integridade estrutural e funcional dos 
cardiomiócitos. Mutações patogênicas nesse gene estão 
associadas a uma variedade de manifestações clínicas. 
A filamina C truncada é prevalente na cardiomiopatia 
dilatada e na Cardiomiopatia Arritmogênica do Ventrículo 
Direito (CAVD). A filamina C não truncada é prevalente na DOI: https://doi.org/10.36660/abcimg.20250071
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Figura 1 – Ressonância magnética cardíaca realizada em 2017. A e C: imagens de realce tardio miocárdico em eixo curto e 4 câmaras. 
B: imagem de cine-RM em eixo curto. D: imagem de sequência de sangue escuro com triplo inversão (triple IR).

Figura 2 – Ressonância magnética cardíaca realizada em 2024. A: imagem de cine ressonância; B: imagem de sequência de sangue 
escuro com triplo inversão (triple IR); C: imagem de mapa T1 nativo; D: imagem de volume extracelular; E e F: imagens de realce 
tardio miocárdico em eixo curto e 4 câmaras, respectivamente, com extensas áreas de RTM de padrão não isquêmico.

cardiomiopatia hipertrófica e na cardiomiopatia restritiva. 
Dois principais mecanismos patogênicos na cardiomiopatia 
relacionada à filamina C foram descritos: agregação proteica 
resultante de mutações não truncantes e haplo insuficiência 
desencadeada pela truncação da filamina C.5

A cardiomiopatia associada à mutação no gene da filamina 
C, manifesta como um fenótipo de CMD, apresenta-se 
normalmente com dilatação do Ventrículo Esquerdo (VE), 
disfunção sistólica do VE e a presença de áreas de fibrose 
miocárdica identificadas como realce tardio miocárdico na 
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Tabela 1 – Teste genético

Gene/Transcito Exon Variante Frequência na 
população Zigosidade Classificação

FLNC (NM_001458.5) 4 C850+1G>A p.? 0% Heterozigose
Provavelmente 

Patogênica

RMC.4 A suspeita clínica pode surgir em casos de pacientes 
com pacientes com miocardite recorrente ou familiar, em 
pacientes com arritmias, que a RMC mostre evolução da 
fibrose. A cardiomiopatia por mutações no gene da filamina 
C destaca-se por sua associação com vias inflamatórias que se 
sobrepõem à miocardite clássica, sendo uma causa rara, mas 
cada vez mais reconhecida, de cardiomiopatia arritmogênica.6

O risco de morte súbita nesses pacientes é elevado, 
principalmente devido à propensão a arritmias ventriculares 
malignas, como taquicardia ventricular sustentada ou fibrilação 
ventricular. Esse risco justifica a consideração precoce de estratégias 
de prevenção, como o de cardioversores-desfibriladores 
implantáveis (CDIs), especialmente em indivíduos com 
antecedentes de arritmias complexas ou disfunção ventricular 
significativa.7 No caso apresentado, a presença de disfunção 
ventricular (FEVE < 45%), associada a extensão área de fibrose, 
sobrevida maior que um ano, com grau de recomendação IIa.4,8

A RMC tem um papel fundamental no diagnóstico 
das cardiomiopatias não isquêmicas, incluindo aquelas 
relacionadas a mutações no gene FLNC. Este exame permite 
uma avaliação morfofuncional, bem como a caracterização 
tecidual com a identificação de fibrose miocárdica. A 
localização e o padrão de fibrose miocárdica, como o 
anelado ou difuso (ring-like), pode fornecer informações 
valiosas para a diferenciação entre etiologias isquêmicas 
e não isquêmicas, além de correlacionar-se com o 
prognóstico e o risco arrítmico. Além disso, a RMC com o 
emprego do mapeamento T1 e a quantificação do volume 
extracelular pode ser útil na identificação precoce de 
alterações teciduais, mesmo na ausência de anormalidades 
morfológicas evidentes.4,6,9

A integração dos achados genéticos, clínicos e de imagem é 
essencial para uma abordagem diagnóstica e terapêutica eficaz 
nas cardiomiopatias genéticas, especialmente em pacientes 
como o descrito cuja progressão da doença foi acentuada. 
A identificação de mutações no gene da filamina C deve 
alertar para o potencial risco de quadros de insuficiência 
cardíaca refratários e risco de MSC, sendo importante o 
acompanhamento regular destes pacientes.
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