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Miocardiopatia Nao Compactada Biventricular Associada a
Neuropatia em Paciente Jovem: Um Relato de Caso

Biventricular Noncompaction Cardiomyopathy Associated With Neuropathy in a Young Patient: A Case Report
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Introducao

A hipertrabeculagdo ventricular, também denominada nao
compactacao ventricular, é um fenétipo caracterizado por
trabeculagao miocérdica proeminente e recessos intertrabeculares
profundos, decorrentes de falha no processo de compactagao do
miocardio durante o desenvolvimento embrionario. Os primeiros
casos descritos foram associados a cardiopatias congénitas,
incluindo obstrugoes das vias de saida ventriculares, malformagoes
cianéticas complexas e anomalias coronarianas.’?

A apresentagao clinica é heterogénea, podendo incluir
insuficiéncia cardiaca (IC), arritmias, eventos tromboembdlicos
e morte sGbita cardiaca. Além das alteragoes estruturais
ventriculares, a hipertrabeculagdo pode estar associada a
disttrbios da conducao cardiaca, arritmias atriais e insuficiéncia
valvar funcional (IVF) secunddria a dilatacao das camaras
cardfacas, fatores que contribuem para maior complexidade
clinica e pior prognéstico.

Adicionalmente, existe reconhecida associacao entre a
hipertrabeculagao ventricular e doengas neuromusculares,
sugerindo uma possivel base genética compartilhada e um
fenétipo sindromico em parte dos pacientes. O diagnéstico
pode ser desafiador em razao da variabilidade fenotipica e da
sobreposigdo com outras cardiomiopatias, sendo a ressonancia
magnética cardiaca (RMC) particularmente relevante para a
confirmagao diagnéstica e a caracterizagao anatémica.*

Assim, relatamos o caso de um paciente jovem com nao
compactagao biventricular associada a valvopatia significativa,
distdrbio da conducao cardiaca com implante de marcapasso e
doenga neuromuscular em investigagao. O paciente esta incluido
em estudo aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres
Humanos da Universidade do Estado do Amazonas (parecer n?
7.108.530; CAAE n? 55200322.5.3009.516).
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Relato de caso

Paciente do sexo feminino, 21 anos, natural e procedente
da cidade de Tefé, estado do Amazonas, Brasil, acompanhada
em ambulatério especializado em miocardiopatias, com
diagnéstico de nao compactagao biventricular associada a
insuficiéncia mitral (IM) importante e insuficiéncia tricGspide
(IT) secundarias a dilatagao anular. Apresentava fibrilacao
atrial (FA) permanente (escore CHA DS ,-VA = 3; escore HAS-
BLED = 0), bloqueio atrioventricular (AV) total com implante
prévio de marcapasso definitivo bicameral e histéria de ascite
cardiogénica previamente compensada. Como comorbidade
relevante, apresentava doenga neuromuscular em investigagao.

A histéria clinica revelou inicio dos sintomas ainda na
infancia, com episédio de ascite progressiva aos 11 anos de
idade, inicialmente manejado em servigo local, sem resposta
satisfatéria ao tratamento medicamentoso. Na ocasiao, foram
consideradas hipéteses diagnésticas de etiologia cardiaca e
hepatica, motivando o encaminhamento para um centro de
referéncia, onde permaneceu internada por aproximadamente
3 meses. Posteriormente, manteve seguimento ambulatorial
irregular, realizado parcialmente por telemedicina.

Aos 20 anos, apresentou recidiva de ascite volumosa
refratdria ao tratamento diurético, com melhora clinica
ap6s avaliacdo em servigo privado. Aos 21 anos, evoluiu
com novo episédio de descompensacdo, caracterizado por
ascite e dispneia, necessitando de internagao hospitalar e
encaminhamento para um centro terciario. Durante essa
internacao, foi estabelecido o diagnéstico de miocardiopatia
ndao compactada biventricular.

Ao exame fisico, apresentava-se emagrecida, normocorada,
acianética e hipotensa (pressao arterial: 88/58 mmHg;
frequéncia cardiaca: 71 bpm), sem sinais de congestao
periférica. A ausculta cardiaca, observava-se ritmo cardiaco
regular em dois tempos e sopro sistélico em foco pulmonar. A
ausculta pulmonar evidenciava murmdrio vesicular preservado,
sem alteracoes, e nao havia edema de membros inferiores. A
eletrocardiografia demonstrou ritmo juncional, desvio extremo
do eixo elétrico e bloqueio de ramo esquerdo (Figura 1).

A ecocardiografia transtoracica revelou aumento biatrial,
hipertrofia excéntrica leve do ventriculo esquerdo (VE), fungao
sistélica global preservada do VE (fracao de ejegao do ventriculo
esquerdo [FEVE] de 51%), prolapso do folheto anterior da valva
mitral com degeneragdo mixomatosa e IM importante, além
de hipertensao pulmonar leve, contraste espontdneo em étrio
direito e hipertrabeculagao ventricular (Figura 2).
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Figura 1 - Eletrocardiografia evidenciando ritmo juncional, desvio extremo do eixo elétrico e bloqueio de ramo esquerdo. FC:

frequéncia cardiaca.

A RMC evidenciou aumento biventricular dos volumes
cavitarios (Figura 3), com volume diastélico final indexado
do VE de 110,33 ml/m? e do ventriculo direito (VD) de
119,37 ml/m?2. Observou-se trabeculacao miocardica
proeminente no VE, com relagdo entre miocédrdio nao
compactado e compactado > 2,3, o que atende ao critério de
Petersen. A FEVE encontrava-se preservada (56%), enquanto o
VD apresentava disfuncdo sist6lica (30%), associada a dilatagao
biatrial, IM funcional e discreto derrame pericardico, sem
evidéncia de realce tardio ou trombos.

A paciente foi submetida a avaliagdo neurolégica, que
evidenciou sindrome motora deficitdria com acometimento
dos quatro membros, atrofia muscular e suspeita de doenca
neuromuscular de provavel heranga ligada ao cromossomo X,
sendo considerada a hipétese diagnéstica de distrofia muscular de
Emery-Dreifuss (DMED). Como parte da investigagao etiolégica,

foi realizado cariétipo por bandeamento G, cujo resultado
demonstrou padrao cromossémico feminino sem anormalidades.

Aos 25 anos, foi submetida ao implante de marcapasso
bicameral em decorréncia de bloqueio AV total. Na avaliagao
ambulatorial mais recente, relatava palpitagoes ocasionais,
negando dor tordcica, dispneia e edema periférico. Referia
boa adesao ao tratamento medicamentoso (composto
por enalapril, carvedilol, dapagliflozina, furosemida e
espironolactona) além de anticoagulagao com rivaroxabana
e restricao hidrica.

Discussao

A hipertrabeculagdo ventricular é classicamente descrita
com predominio do acometimento do VE, enquanto a forma
biventricular é menos frequente e, em geral, estd associada a
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Figura 2 — Ecocardiografia transtoracica demonstrando hipertrabeculagdo da parede livre do VD. A) Vista apical com Doppler
colorido. B) Vista apical bidimensional evidenciando trabeculagdes proeminentes. C) Vista paraesternal em eixo curto demonstrando

hipertrabeculagéo da parede livre do VD. VD: ventriculo direito.

Figura 3 - RMC evidenciando hipertrabeculagéo ventricular. A) Plano de quatro cdmaras demonstrando relagdo entre miocardio ndo
compactado e compactado de 4,17, superior ao ponto de corte de 2,3 estabelecido pelo critério de Petersen. B) Plano de eixo curto

evidenciando trabeculagdo miocardica proeminente do VE.

maior complexidade clinica e maior incidéncia de desfechos
adversos. A presenca de dilatagdo das cavidades cardiacas,
IVF e sinais de disfungdo do VD no presente caso reforca
a heterogeneidade fenotipica da doencga e a possibilidade
de evolugao clinica mais grave quando ha envolvimento de
ambos os ventriculos.>®
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A dilatagdo das cdmaras cardiacas na hipertrabeculacao
ventricular pode resultar em IVF, particularmente das IM e [T,
como observado nesta paciente. Esse mecanismo decorre da
dilatagdo do anel valvar e da alteragao da geometria ventricular,
contribuindo para o agravamento dos sintomas de IC e para o
aumento do risco de episédios de descompensacao clinica.®



Gongalo et al.
Miocardiopatia nao compactada com neuropatia

Relato de Caso

Pacientes com hipertrabeculagao ventricular apresentam
prevaléncia elevada de arritmias e distdrbios da condugao
cardiaca, incluindo FA e bloqueios AVs avangados.
A necessidade de implante de marcapasso em idade
jovem, associada a FA permanente, evidencia o potencial
arritmogénico da doenca e o impacto do remodelamento
miocdrdico sobre o sistema de condugao cardiaco.”®

As recomendagdes do American College of Medical
Genetics and Genomics indicam a realizagao de avaliacdo
genética em pacientes com cardiomiopatias, especialmente
na presenca de inicio precoce da doenca, fenétipo
arritmico ou associacdo com doencas neuromusculares.®
A hipertrabeculagao ventricular pode estar associada a
distrofias musculares, distrofia mioténica, DMED e miopatias
mitocondriais. No presente caso, a paciente permanece
em investigagao etiolégica da doenga neuromuscular,
apresentando cariétipo sem alteracoes cromossdmicas
detectdveis até o momento.

A hipertrabeculagao biventricular representa uma
apresentacdo rara da doenca. Relatos prévios descrevem
adultos com IC e histéria familiar sugestiva de cardiomiopatia,
casos cujo diagnéstico foi estabelecido apenas apés a
realizagdo de RMC e pacientes jovens com manifestagdes
arritmicas graves ou apresentagoes clinicas inicialmente nao
cardfacas.""" Esses achados evidenciam a ampla variabilidade
fenotipica da forma biventricular, seu expressivo potencial
arritmogénico e a importancia dos métodos avancados de
imagem para a confirmagao diagndstica.

Conclusao

O presente caso evidencia a complexidade diagnéstica
da hipertrabeculagao biventricular e sua associagdo com
manifestacbes neuromusculares, ressaltando a importancia de
uma investigacao etiolégica abrangente e de uma abordagem
multidisciplinar. O reconhecimento precoce da doenga e o
acompanhamento em centros especializados sao fundamentais
para a otimizagao do tratamento, a monitorizacdo de
complicagbes e o aprimoramento da compreensdo do
espectro clinico dessa condicao, especialmente em pacientes
com doencas neuromusculares ainda em investigacao.
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