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PALAVRAS-CHAVE Resumo A nao compactacdo isolada do miocardio ventricular € uma causa rara de mio-
Ventriculo esquerdo cardiopatia congénita primaria, caracterizada morfologicamente por dilatacao do ventriculo
nao compactado; esquerdo, padrao multitrabecular proeminente e recessos profundos intertrabeculares no mio-
Transplante cardiaco cardio ventricular, na auséncia de outras cardiopatias estruturais. Parece resultar da cessacdo
pediatrico; intrauterina do processo de compactacao miocardica durante a embriogénese. Clinicamente,
Insuficiéncia cardiaca apresenta-se com sintomas ou manifestaces de insuficiéncia cardiaca, eventos cardioembo-
refractaria licos, disritmias ou morte subita. Os critérios de diagnostico baseiam-se em achados clinicos

e imagioldgicos, sendo o ecocardiograma bidimensional e Doppler o meio complementar de
diagnostico de eleicdo. Nao existe tratamento especifico para esta entidade, sendo dirigido as
comorbilidades associadas. O transplante cardiaco podera ser uma possibilidade terapéutica
em casos refratarios ao tratamento médico.

Os autores descrevem um caso clinico de insuficiéncia cardiaca refrataria como forma de
apresentacao inaugural de ndo compactacdo do miocardio ventricular numa crianca do sexo
masculino previamente saudavel, submetida com sucesso a transplantacéo cardiaca.
© 2015 Sociedade Portuguesa de Cardiologia. Publicado por Elsevier Espana, S.L.U. Todos os
direitos reservados.

KEYWORDS Left ventricular noncompaction: A rare indication for pediatric heart transplantation
Left ventricular

noncompaction; Abstract Isolated left ventricular noncompaction is a rare congenital cardiomyopathy, cha-
Pediatric heart racterized morphologically by a dilated left ventricle, prominent trabeculations and deep
transplantation; intertrabecular recesses in the ventricular myocardium, with no other structural heart dise-
Refractory heart ase. It is thought to be secondary to an arrest of normal myocardial compaction during fetal
failure
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life. Clinically, the disease presents with heart failure, embolic events, arrhythmias or sudden
death. Current diagnostic criteria are based on clinical and imaging data and two-dimensional
and color Doppler echocardiography is the first-line exam. There is no specific therapy and tre-
atment is aimed at associated comorbidities. Cases refractory to medical therapy may require

heart transplantation.

The authors describe a case of severe and refractory heart failure, which was the initial
presentation of isolated left ventricular noncompaction in a previously healthy male child, who
underwent successful heart transplantation.
© 2015 Sociedade Portuguesa de Cardiologia. Published by Elsevier Espana, S.L.U. All rights

reserved.

Introducao

A nado compactacao isolada do miocardio ventricular ou ven-
triculo esquerdo ndao compactado isolado (VENCI) é uma
causa rara de miocardiopatia congénita primaria’, atingindo
tipicamente o ventriculo esquerdo (VE)?. Parece resul-
tar da cessacao intrauterina do processo de compactacao
miocardica durante a embriogénese e caracteriza-se mor-
fologicamente por dilatacdo do VE, e por apresentar um
padrao multitrabecular proeminente com recessos profun-
dos intertrabeculares, conferindo ao miocardio um aspeto
esponjoso’*.

E descrito como um achado isolado ou, mais frequente-
mente, em associacdo a outras patologias cardiacas prima-
rias, particularmente cardiopatias congénitas ciandticas*>.

A histdria natural é muito diversa. O doente pode per-
manecer assintomatico ou progredir para um quadro de
insuficiéncia cardiaca congestiva. Em idade pediatrica, a
evolucdo para disfuncao sisto-diastolica do VE € quase ine-
vitavel, desenvolvendo-se em cerca de 90% das criancas.
Ja as complicacdes da doenca, como o tromboembolismo
sistémico e arritmias, que se associam a elevada morbili-
dade e mortalidade, e a morte sUbita, predominam em idade
adulta®®.

Tratando-se de uma doenca rara e de dificil reconheci-
mento, os autores descrevem o caso clinico de uma crianca
do sexo masculino com VENCI, submetida com sucesso a
transplantacao cardiaca.

Caso clinico

Doente do sexo masculino, previamente saudavel, de dez
anos de idade, caucasiano, admitido no servico de urgéncia
por tosse, vomitos incoerciveis e abdominalgias. Referéncia
a cansaco para médios e grandes esforcos (classe funcional
itda NYHA), com um més de evolugao. Filho de pais ndo con-
sanguineos, com historia familiar de morte sUbita, nomea-
damente da mae, tio, avo e tia-avo da linhagem materna,
sem diagnostico.

A admissao apresentava-se apirético, normotenso (ten-
sdo arterial: 100/66 mmHg), taquicardico (frequéncia
cardiaca: 150bpm) e taquipneico (frequéncia respirato-
ria: 37 cpm). Evidenciava palidez mucocutanea, auscultacao

cardiaca com sopro sistolico grau i/vi audivel no bordo
esquerdo do esterno e hepatomegalia, com bordo hepatico
palpavel a cerca de 3cm do rebordo costal direito. Nao se
observaram dismorfismos faciais ou alteracées neuromuscu-
lares.

O eletrocardiograma (ECG) mostrou taquiarritmia de
complexos estreitos, com frequéncia cardiaca entre 150-
180bpm, nado revertida com adenosina, compativel com
taquicardia ventricular. A telerradiografia toracica reve-
lou cardiomegalia (indice cardiotoracico >0,6, Figura 1)
e o estudo analitico, elevacdo das transaminases (TGO
94UlI/L, TGP 72Ul/L), do BNP (742 pg/ml) e hiponatremia
(133mEqg/L). Os marcadores de necrose miocardica foram
negativos. O ecocardiograma transtoracico (Figura 2 A e B)
mostrou dilatacdo e disfuncao sistélica grave do VE (diame-
tro telediastolico do VE de 65 mm: z-score +7,8; diametro
telessistolico do VE de 60mm: z-score+12,3, fracdo de
ejecao do VE de 20% e fracao de encurtamento do VE
de 12%). Visualizou-se trabeculacao exuberante e reces-
sos intertrabeculares profundos preenchidos por sangue das

Figura 1

Radiografia do torax revela aumento do indice car-
diotoracico e sinais de congestao vascular pulmonar.
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Figura 2 A: ecocardiograma transtoracico - incidéncia paraesternal eixo longo - mostra trabéculas proeminentes separadas por
recessos profundos na parede lateral do ventriculo esquerdo. B: ecocardiograma transtoracico - incidéncia apical quatro camaras
- visualiza-se padrao trabecular da parede lateral e apical do ventriculo esquerdo.

paredes lateral e regidao apical do VE, e a relacao entre
a espessura da camada nao compactada e a espessura da
camada compactada foi superior a 2, medido em incidéncia
paraesternal eixo curto, em telessistole (segundo critérios
de Jenni et al.).

A ressonancia magnética cardiaca confirmou o diagnos-
tico de VENCI, revelando hipertrabeculacdo endomiocardica
da parede lateral e apical do VE, hipocinésia global e
auséncia de realce tardio apds administracdo de gado-
linio (Figura 3 A e B). A relacdo entre a espessura da
camada nao compactada e camada compactada foi superior
a 2,3, medido em telediastole (segundo critérios de Petersen
et al.).

Perante o diagnostico imagioldgico, realizou estudo gené-
tico para pesquisa de mutacoes associadas a miocardiopatia
dilatada, ndao compactacao do VE e miocardiopatia dilatada
associada a doencas neuromusculares ou de conducao, sem
qualquer identificacdo. O estudo metabdlico foi negativo.
O rastreio ecocardiografico dos familiares em primeiro grau
foi positivo, tendo-se identificado miocardiopatia dilatada
no irmao.

O cateterismo cardiaco mostrou pressio média na
artéria pulmonar de 28 mmHg, pressao capilar pulmonar
de 18mmHg e indice de resisténcia vascular pulmonar
de 3,5 unidades Wood.

Iniciou terapéutica para insuficiéncia cardiaca com diu-
réticos, inibidores da enzima de conversao da angiotensina
e antiagregacao plaquetar.

Apdés a admissdo, teve agravamento clinico que
motivou internamento durante dois dias em cuidados
intensivos, com necessidade de suporte hemodinamico,
inicialmente com milrinona e, posteriormente, com levosi-
mendam. Iniciou hipocoagulacao com enoxaparina por ima-
gem sugestiva de trombo intracardiaco na auricula direita,
sem evidéncia de tromboembolismo sistémico. Durante o

internamento apresentou curtos episodios de taquicardia
ventricular de complexos estreitos, sem repercussao hemo-
dinamica. No estudo eletrofisioldgico, a estimulacao ven-
tricular programada induziu periodo breve de taquicardia
ventricular lenta (frequéncia cardiaca maxima de 140 bpm),
autossustentada. Foi decidido iniciar terapéutica com amio-
darona e colocacao de cardioversor desfibrilhador implanta-
vel (CDI). A evolucao clinica foi favoravel, tendo tido alta ao
36.° dia, com melhoria clinica e analitica, mas sobreponivel
do ponto de vista imagiologico e medicado com terapéutica
anticongestiva, antiarritmica e anticoagulagao oral.

Um més e meio apds a alta, deu entrada no servico de
urgéncia em choque cardiogénico, tendo tido paragem car-
diorrespiratoria e necessidade de manobras de reanimacao
durante 20 minutos.

Devido ao severo compromisso da funcao ventricular
foi colocado em lista ativa para transplante cardiaco,
tendo sido transplantado quatro dias depois, sem intercor-
réncias. A técnica cirirgica adotada foi a transplantacdo
cardiaca ortotopica pela técnica biauricular, de acordo
com a experiéncia do cirurgido cardiotoracico, tendo-
-se removido o CDI e as sondas cardiacas. Suspendeu
suporte inotropico no segundo dia de pos-operatoério e
foi extubado no terceiro dia de pds-operatorio. Iniciou
terapéutica imunossupressora com ciclosporina, azatio-
prina e prednisolona. No sétimo dia de pos-operatorio,
observaram-se crises tonico-clonicas generalizadas com
posterior perda parcial da acuidade visual. O eletroence-
falograma revelou tracado muito anormal, com atividade
epileptiforme, tendo iniciado terapéutica com fenitoina.
A tomografia computorizada cranioencefalica mostrou
lesdes isquémicas subagudas cortico-subcorticais fronto-
-parieto-occipito-temporais e cerebelosas bilaterais. Dado
a posterior melhoria do quadro neuroldgico e recuperacao
total da visdao, foi estabelecido como diagndstico
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Figura 3

A e B: ressonancia magnética cardiaca - eixo longo vertical e eixo curto, respetivamente - mostra hipertrabeculacao

endomiocardica da parede lateral e apical do ventriculo esquerdo e relacdo entre a espessura da camada nao compactada e camada
compactada foi superior a 2,3.

%; |

Figura 4 Estudo microscopico do coracdo - observa-se
trabeculacdo da parede do ventriculo esquerdo e recessos que
comunicam com a cavidade ventricular onde se identificam
focos de fibrose.

provavel sindrome de encefalopatia posterior reversi-
vel. O estudo anatomopatoldégico do o6rgao removido
mostrou trabeculacao marcada da parede do VE, ocupando
cerca de dois tercos internos da espessura da parede
dos ventriculos, com recessos que comunicavam com a
cavidade ventricular e, nesses, identificavam-se ocasionais
trombos e focos de fibrose, confirmando o diagnostico de
VENCI (Figura 4). Teve alta ao 21.° dia de pos-operatorio,
estavel sob o ponto de vista hemodinamico e imagioldgico,
mantendo terapéutica anticonvulsivante, imunossupressora
e profilatica de infecbes oportunistas. Os controlos clinicos,
com auxilio de exames complementares e estudo hemodi-
namico com bidpsia endomiocardica, revelaram rejeicdo
aguda de grau 2R (moderada), tendo alterado o esquema

imunossupressor instituido inicialmente para tacrolimus e
micofenolato de mofetil, medicacdo que mantém a data.

Discussao

O VENCI é uma doenca rara, dificilmente reconhecida,
de etiologia ainda por esclarecer, com uma incidéncia na
populacao pediatrica de 0,01%, de acordo com varios estu-
dos ecocardiograficos®*’8, Parece ser mais frequente no
sexo masculino, responsavel por 56-82% dos casos®’-%1°,
A idade de diagnostico € muito variavel, podendo ser afir-
mado tanto no feto'"'? como em idosos. Em idade pediatrica
€ mais frequente na pequena infancia®.

Foi relatado pela primeira vez por Chin et al.?, em 1990,
e, desde entdo, tem vindo a ser amplamente estudado,
tendo sido classificado como miocardiopatia genética em
2006, pela American Heart Association (AHA)'.

Durante o normal desenvolvimento embrionario, o mio-
cardio corresponde a uma rede esponjosa de fibras, que
limitam uma série de recessos intertrabeculares®'%'34,
A morfogénese endomiocardica, que ocorre entre a 5.2 e
a 8.2 semanas de desenvolvimento intrauterino, é caracte-
rizada pelo processo de compactacao do futuro miocardio
ventricular e, simultaneamente, pela transformacao dos
sinusoides primitivos em capilares sanguineos e pelo desen-
volvimento da circulacdo coronaria®'>1®,

E globalmente aceite que o VENCI é consequente a
uma interrupcao do processo de compactacdo miocar-
dica, na auséncia de outras doencas cardiacas estrutu-
rais, alteracées hemodindmicas ou funcionais primarias®°.
E caracterizado pela presenca de miltiplas e proeminentes
trabeculacdes e recessos intertrabeculares, que penetram
profundamente na parede muscular das areas afetadas
e que comunicam apenas com a cavidade ventricular®'’.
Devera distinguir-se da forma néo isolada, entidade muito
mais frequente e associada a outras patologias cardiacas
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primarias como comunicacdes interventriculares, lesdes
obstrutivas do trato de saida esquerdo e direito, cardi-
opatias congénitas cianoticas complexas e anomalias das
coronarias*> %1214 "em que o padrao de nao compactacao é
histologicamente diferente e podera ser antes consequéncia
das malformacées’. E importante realcar que a morfolo-
gia trabecular miocardica pode ser observada em situacoes
nao patologicas, como em casos de hipertrabeculacdo
do ventriculo direito ou VE em coracdes saudaveis',
ou coexistir com outras miocardiopatias, nomeadamente
miocardiopatia dilatada, miocardiopatia hipertréfica e mio-
cardiopatia restritiva®®'®. Algumas alteracées podem estar
presentes noutras entidades, como na miocardiopatia hiper-
trofica apical, displasia arritmogénica do ventriculo direito,
fibroelastose endocardica, metastases cardiacas ou trom-
bos intraventriculares®>®'>. Foram também identificadas
associacoes desta patologia com doencas neuromusculares,
metabolicas e dismorfismos faciais®’.

Pode apresentar-se sob a forma esporadica ou ter carac-
ter familiar*'® Nesta forma, responsavel por 20-50% dos
casos, foram descritos varios padroes de hereditariedade,
como transmissao autossémica dominante ou ligado ao x,
tendo sido identificado nesta Gltima uma mutacao no gene
G4.5 no cromossoma Xq28%%-2",

0 espectro clinico é muito heterogéneo e inespecifico??,
sendo proporcional a extensdo dos segmentos cardiacos
atingidos®. Inicialmente, os doentes podem estar assin-
tomaticos ou apresentar insuficiéncia cardiaca, arritmias,
eventos cardioembélicos ou mesmo morte subita®>® ', Gra-
dualmente, e na maior parte dos casos, o VENCI evolui
para insuficiéncia cardiaca e disfuncdo sistodiastélica do
VES. A disfuncdo sistdlica provavelmente é consequente
a uma diminuicdo do aporte de oxigénio por defeitos da
microcirculacdo coronaria, e a disfuncdo diastélica parece
resultar de fibrose secundaria a isquemia e ao novo rearranjo
histolégico do miocardio®'>%3. Na populacdo pediatrica,
a historia natural é a evolucdo para disfuncao sistolica
ventricular em quase 90% dos casos, mas, contrariamente
a populacdo adulta, as complicagdes e morte sdao menos
frequentes™®.

As arritmias mais frequentes sao fibrilhacao auricular e
taquiarritmias ventriculares, responsaveis por quase metade
da mortalidade®”-°. Sao também achados frequentes na
populacao pediatrica as taquidisritmias paroxisticas supra-
ventriculares, o bloqueio auriculoventricular de 3.° grau e a
sindrome de Wolff-Parkinson-White®.

Menos frequentemente descritas, as complicacdes car-
dioembolicas, como tromboembolismo pulmonar, acidente
vascular cerebral, acidente isquémico transitorio e enfar-
tes mesentéricos, parecem decorrer da conjugacao da
disfuncao miocardica, da estase sanguinea ao nivel dos sinu-
soides e de eventos arritmicos®7%1°,

Os critérios morfologicos para o diagndstico de VENCI
sdo baseados em achados imagiologicos, sendo o ecocar-
diograma bidimensional e Doppler o meio complementar
de diagnodstico de eleicao para o reconhecimento desta
entidade*” %13, Qs critérios mais utilizados sdo basea-
dos em estudos ecocardiograficos realizados em adultos e
foram definidos por Jenni et al. Definem-se por uma relacao
superior a dois entre a maior espessura da camada nao com-
pactada endocardica e a compactada epicardica, medicoes
efetuadas em telessistole e paraesternal eixo curto®'>. Em

idade pediatrica, ha autores que tém usado uma relacao
superior a 1,4*. Incluem-se ainda a presenca de numerosas
e proeminentes trabeculacdes e recessos intertrabeculares,
localizados preferencialmente na regiao apical e parede
inferior e lateral do VE”'>'8  a visualizacdo por Doppler
com cor de fluxo sanguineo da cavidade ventricular para
os recessos profundos®#'" e a auséncia de outras anoma-
lias cardiacas, sendo estas as principais caracteristicas do
VENCI. Concomitantemente, observa-se disfuncao sistolica,
diastélica e hipocinésia difusa da totalidade do VE, e nao
apenas dos segmentos ndo compactados’'%'®. Em cerca
de 40% dos casos parece haver atingimento do ventriculo
direito, mas questiona-se o seu envolvimento, uma vez que
o componente trabecular é frequente’ >,

A ecocardiografia transtoracica tem algumas limitacoes
e, quando nao permite afirmar ou excluir o diagndstico de
VENCI, sao opgdes outros exames imagiologicos como o eco-
cardiograma transesofagico ou de contraste®, a angioTC? ou
a ressonancia magnética cardiaca®?°.

Petersen et al.? realizaram um estudo recente sobre a
aplicacao de ressonancia magnética cardiaca nesta pato-
logia e propuseram como critério diagnostico o quociente
superior a 2,3 entre a camada nao compactada e a camada
compactada, medicées efetuadas em telediastole. Este
exame tem boa correlacdo com o ecocardiograma, mas
parece ser mais vantajoso na identificacao e localizacao
deste padrao, principalmente se localizado na regiao apical,
ecocardiograficamente de mais dificil visualizacao®?°.

No caso clinico descrito, o diagnostico foi efetuado pri-
mariamente por ecocardiograma, obedecendo aos critérios
de diagnostico ecocardiograficos estabelecidos e confirmado
por ressonancia magnética cardiaca e exame anatomopato-
logico.

O tratamento é conservador e orientado para as princi-
pais complicagdes. Em doentes com insuficiéncia cardiaca
preconiza-se o uso de terapéutica anticongestiva, incluindo
diuréticos, inibidores da enzima de conversao da angio-
tensina e B-bloqueadores®“. Os eventos arritmicos deverao
ser ativamente pesquisados e, em caso de arritmias ven-
triculares, deve ser considerada a colocacao de pacemaker
biventricular ou CDI. Recomenda-se antiagregacao plaque-
tar para a prevencado de eventos embolicos sistémicos ou
hipocoagulacdo, em caso de evidéncia de trombos®*7:10,

O prognostico é reservado e as causas mais comuns
de morte sdo insuficiéncia cardiaca refrataria, taquicardia
ventricular, eventos tromboembdlicos e morte sibita’. Nos
estudos publicados até a data, a taxa de mortalidade em
adultos pode exceder os 35%” e em idade pediatrica os 22%%°,
dependendo dos anos de seguimento clinico. Em casos refra-
tarios ou terminais, o transplante cardiaco podera ser uma
possibilidade terapéutica?’-?%, como descrito no nosso caso.

Pelo seu caracter familiar e associacdo a distUrbios
neuromusculares, torna-se imperativo efetuar avaliacao
neurologica e rastreio por ecocardiograma dos familiares
mais proximos.

Conclusao

Os autores descrevem um caso de miocardiopatia dilatada
por ndo compactacao do VE, etiologia com rara indicacao
para transplante cardiaco em idade pediatrica. Devera
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colocar-se esta entidade como hipdtese de diagnostico
perante uma crianca com insuficiéncia cardiaca, eventos
arritmicos ou emboélicos, uma vez que podera ser tratada
com sucesso com transplante cardiaco.
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