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PALAVRAS-CHAVE Resumo Os autores apresentam um raro caso de miocardiopatia hipertrofica (WCH) associada
Miocardiopatia a ventriculo esquerdo nao compactado (VENC) e fistulas das artérias coronarias para o ventriculo
hipertrofica; esquerdo (VE) numa doente de 42 anos, que se apresenta com enfarte agudo do miocardio sem
Ventriculo esquerdo elevacao do segmento ST (EAMSEST). A coronariografia, a ecocardiografia transtoracica (ETT)
nao compactado; e ressonancia magnética cardiaca (RMC) revelaram as alteracdes estruturais do VE e da arvore
Fistula coronario- coronaria.
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Left ventricular

noncompaction Abstract The authors present a rare case of hypertrophic cardiomyopathy associated with
cardiomyopathy; left ventricular noncompaction cardiomyopathy and coronary artery-left ventricular fistulae

in a 42-year-old woman presenting with non-ST-elevation myocardial infarction. Coronary
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angiography, transthoracic echocardiography and cardiac magnetic resonance revealed the

Coronary artery-left
ventricular fistulae;
Embolic myocardial
infarction;
Intramyocardial
recess;
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structural abnormalities of the left ventricle and the coronary tree.
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Introducao

A miocardiopatia hipertréfica (MCH) é a doenca cardiaca
genética mais comum, com uma prevaléncia de 1:500'.
Embora associada a uma heterogeneidade fenotipica’?,
a MCH caracteriza-se pela presenca de hipertrofia do
ventriculo esquerdo (VE) com funcao sistolica preservada
e relaxamento diminuido, na auséncia de outra causa
identificavel’. E herdada de forma autossémica dominante
e até ao momento mais de 900 mutagodes diferentes foram
relatadas em cerca de 11 genes que codificam proteinas
sarcoméricas’. As mutacbes mais frequentes sdao as que
envolvem a 3-miosina de cadeia pesada (MYH7), a troponina
T (TNNT2) e a proteina-C ligada a miosina®.

Na histopatologia, observa-se um desarranjo das fibras
miocardicas e fibrose*.

0 diagnéstico clinico é dificil, particularmente nas formas
nao obstrutivas. Os critérios ecocardiograficos, classicos,
utilizados no diagndstico de MCH sao: espessura maxima
da parede superior a 15 mm em qualquer segmento do mio-
cardio (predominando o atingimento assimétrico do septo);
funcdo sistdlica global normal com disfuncao diastdlica;
presenca de gradiente intraventricular; movimento anterior
sistdlico mitral e insuficiéncia mitral; aspeto granuloso do
miocardio>*7-%. A avaliacdo da extensdo e gravidade da
hipertrofia deve incluir a medicdo da espessura maxima da
parede em varios segmentos’. O diagnostico clinico de MCH
também pode ser reforcado por outras caracteristicas tipi-
cas, como a histéria familiar de doenca cardiaca, dispneia
de esforco, angor, sincope, taquiarritmias, insuficiéncia
mitral ou alteracdes electrocardiograficas’. O teste genético
possibilita o rastreio de familiares portadores de mutacao,
mas nao prevé o curso clinico de cada paciente, embora
este possa ser influenciado por mutacées especificas®°.

0 ventriculo esquerdo ndo compactado (VENC) € uma car-
diomiopatia rara, congénita, mas por vezes adquirida'’, com
uma prevaléncia inferior a 1:5.000'2. A interrupcao do pro-
cesso de compactacdo miocardica durante a embriogénese
€ uma das teorias explicativas da VENC.

Pelo final da quarta semana de gestacao fetal surgem
invaginacdes endocardicas que cruzam a «geleia» embrio-
naria cardiaca até ao miocardio adjacente. Neste, por sua
vez, desenvolvem-se formacgdes sinusoidais ou recessos,
relacionados posteriormente com a circulacao coronaria'>.
0 rendilhado e protusao de trabeculagdes no lumen ventri-
cular conferem ao coracao o aspeto de uma esponja. Entre
a 12.2-18.2 semanas de gestacao ocorre uma compactacao
gradual do miocardio que progride da base do coracao para o
apex'2'*, Este processo é mediado através de varios fatores
de crescimento neuro-humorais e angiogénicos'.

Neste tipo de miocardiopatia (VENC) poderdo ser con-
siderados dois subgrupos: um caracterizado pela auséncia
de outras anomalias cardiacas congénitas concomitantes
e outro onde a coexisténcia das referidas anomalias,
incluindo microfistulas coronarias, estdao presentes'®. Os
aspetos morfologicos identificados na ecocardiografia sao
trabeculacées excessivas do VE, com uma relacao entre
as camadas nao compactada-compactada na tele-sistole
>2:1 e recessos endomiocardicos que comunicam com a
cavidade ventricular'’. As caracteristicas do VENC atin-
gem predominantemente a regidao apical e segmentos
médio-distais pdstero-laterais do VE'®. Tipicamente estes
segmentos sao hipocinéticos, causando disfuncao sistolica'’.
Recentemente, mutacdes nos genes que codificam proteinas
sarcoméricas, as quais tém sido anteriormente implicadas
na patogénese da MCH, foram identificadas em pacien-
tes com VENC'®?9, A sintomatologia é inespecifica desde
insuficiéncia cardiaca, alteracdoes da conducado e eventos
tromboembdlicos associados a formacao de trombos nos
recessos intertrabeculares'. O prognodstico € variavel dada
a natureza heterogénea desta miocardiopatia®'.

Apresentacao de caso

Relatamos o caso de uma mulher de 42 anos de idade, admi-
tida no servico de urgéncia com desconforto precordial,
palpitacoes e dispneia com duas horas de evolucdo. Apre-
sentava antecedentes pessoais de MCH, fibrilhacao auricular
permanente e acidente vascular cerebral em 2002. Nessa
altura fez ecocardiograma transtoracico que revelava SIV
hipertrofiado com cerca de 18 mm de espessura, sem gradi-
ente intraventricular, auricula esquerda dilatada (42 mm),
ventriculo esquerdo com funcao sistolica global preservada,
nao existindo imagens sugestivas de trombos intracardiacos.
Encontrava-se agora medicada com carvedilol 6,25 mg bid,
digoxina 0,25 mg id e varfarina para INR 2-3. Tinha historia
familiar de MCH - um irmao de 40 anos de idade afetado
e um irmao e uma irma falecidos de morte sibita cardiaca
aos 24 e 46 anos, respetivamente. O exame objetivo nao
revelou alteracdes, além de auscultagao cardiaca arritmica.
O eletrocardiograma mostrou fibrilhacao auricular com res-
posta ventricular controlada e perturbacgées inespecificas da
conducdo intraventricular. A radiografia de térax eviden-
ciou cardiomegalia sem edema pulmonar. Analiticamente
apresentava elevacao da troponina i (5,2 ng/ml) e hiperco-
lesterolémia. Foi internada com diagnostico de EAMSEST.

A doente foi submetida a cateterismo cardiaco, a fim
de excluir doenga coronaria. A coronariografia revelou a
presenca de bridging em varias localizagoes da artéria coro-
naria esquerda (descendente anterior média, ramos septais
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e ramos distais da primeira diagonal), também se identifi-
cando varias fistulas das coronarias esquerda e direita para
o ventriculo esquerdo. Visualizava-se um trombo recana-
lizado no ramo postero-lateral (fig. 1). O ecocardiograma
bidimensional transtoracico mostrou hipertrofia ventricular
esquerda assimétrica envolvendo principalmente o septo
interventricular (22mm) e a parede lateral. Observava-se
um aneurisma basal postero-inferior. A funcao sistolica glo-
bal encontrava-se preservada (~ 55% por Simpson biplano).
Na porcao basal da parede septal inferior eram visiveis dois
recessos intramiocardicos em comunicagcao com a cavidade
do VE, com cerca de 4mm de didametro, o maior dos quais
atravessando quase toda a espessura da parede, na auséncia
de comunicacao interventricular (fig. 2). A auricula esquerda
encontrava-se severamente dilatada, com contraste espon-
taneo nas cavidades esquerdas (fig. 3).

A fim de corroborar o diagnostico foi realizada uma RMC
que revelou uma relacao de 2,7 entre as camadas nao-
-compactada e compactada, bem como imagens sugesti-
vas de recessos intramurais e funcao sistdlica do ventriculo
esquerdo preservada, conforme anteriormente descrito na
ecocardiografia transtoracica (ETT) (fig. 4).

0 estudo genético identificou a mutacdo ¢.1208G> A no
exao 13 do gene MYH7.

Apds um internamento de 12 dias, a doente teve alta
medicada com metoprolol 50mg b.i.d, atorvastatina 10 mg
id, varfarina e furosemida 40 mg id.

Decorrido um més, procedeu-se a implantacao de um
CDI. Posteriormente, uma descompensacao da insuficién-
cia cardiaca motivou um reinternamento, de curta duracao,
estando estavel desde entéo.

Discussao

Apresentamos um caso, raro, que combina o fenétipo de
duas miocardiopatias (MCH e VENC) com mdltiplas fistu-
las coronario-ventriculares e recessos intramiocardicos que,
provavelmente, correspondem a grandes vasos sinusoidais.

Supbe-se que a coexisténcia de fistulas coronarias,
de recessos intramiocardicos e de miocardio esponjoso
resulte de uma anomalia no desenvolvimento embrionario,

alterando a regressao dos sinusoides e a compactacao do
miocardio traduzindo uma doenca s6*2"%*; a camada com-
pactada da origem ao miocardio ventricular e a interrupcao
da compactacao resulta na persisténcia de recessos inter-
trabeculares e na formacdo, incompleta, de capilares'>".

Contrariamente as fistulas arteriovenosas ou arterio-
arteriais, as fistulas coronario-ventriculares sao extrema-
mente raras, sendo mais frequentes no género feminino
e na maioria congénitas?’>. A importancia clinica depende
da dimensao e localizacao da fistula, sendo na maioria um
achado incidental e assintomatico?®.

Raramente foram identificadas maultiplas fistulas
coronarias-VE em casos de MCH apical?’~?. As fistulas
podem estar associadas a presenca de hipertrofia regio-
nal, embora nao seja claro se esta é causa ou efeito
de anomalias da anatomia coronaria’’. Os mecanismos de
isquemia miocardica na MCH incluem um aumento das
necessidades de oxigénio pelo miocardio ventricular
hipertrofiado, uma diminuicdao da circulacdo coronaria e
elevadas pressdes de enchimento diastolico. As fistulas
coronarias e o consequente fenomeno de roubo coronario e
shunt esquerdo-esquerdo agravam a perfusdao ventricular
e aumentam a sobrecarga de volume diastélico?®>?°. No caso
apresentado, apesar do grande nimero de fistulas, a funcao
sistdlica do VE esta preservada.

Determinados estudos revelam que a presenca de uma
mesma mutacdo de um gene que codifica uma proteina
sarcomérica (exemplo: MYH7 Arg243His) pode desencadear
diferentes padroes patologicos de remodelacdo do mio-
cardio, nomeadamente MCH e VENC. Estas variacdes na
expressdo fenotipica poderao refletir uma interacdo entre
o0 gendtipo e os fatores ambientais?®*°. A mutacao identifi-
cada nesta familia (Arg403Gln) esta associada a MCH, mas
nao a VENC?. Foi estimado que cerca de 50% dos indivi-
duos portadores desta mutacao apresentam MSC antes dos
50 anos de idade’'. Um aspeto interessante deste caso
prende-se com o facto de um irmao vivo da doente apre-
sentar a mesma mutacao, mas nao ter desenvolvido VENC
nem fistulas coronario-ventriculares, o que favorece a hipo-
tese de etiologias diferentes para as duas miocardiopatias
coexistentes. Assim, admitimos a origem genética da MCH e
0 mecanismo de interrupcdo embriolégica do VENC.

Figura 1

Coronariografia (A): bridging em varias localizacdes da artéria coronaria esquerda (descendente anterior - seta preta).

(B): identificam-se varias fistulas da coronaria esquerda e coronaria direita para o ventriculo esquerdo (seta cinzenta). Visualizava-se

um trombo recanalizado no ramo postero-lateral (seta branca).
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Figura 2
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ETT (A): observa-se um aneurisma basal postero-inferior (2 D, plano apical duas cdmaras). (B): sao visiveis trabeculacoes

e recessos endomiocardicos em comunicacdo com a cavidade ventricular (2D, plano paraesternal, curto eixo). (C e D): na porcao
basal da parede septal inferior eram visiveis dois recessos intramiocardicos em comunicacdo com a cavidade do VE, com cerca de
4mm de diametro, o maior dos quais atravessando quase toda a espessura da parede, na auséncia de comunicacao interventricular

(imagem 2D e 3D, respetivamente, plano apical quatro cdmaras).

Relativamente ao aneurisma postero-inferior observado
na ETT, nao conseguimos definir a sua etiologia nem os exa-
mes prévios nos permitem esclarecer o momento do seu
desenvolvimento.

O tromboembolismo arterial sistémico é uma compli-
cacao das miocardiopatias, especialmente quando associa-
das a auricula esquerda dilatada e fibrilhacao auricular®.

A fonte de embolia sistémica associada a MCH relaciona-
-se com a presenca de trombos intracardiacos causados pela
estase de fluxo sanguineo, a nivel da auricula dilatada ou de
aneurismas ventriculares®:.

A incidéncia de eventos tromboembdlicos varia de 5 a
38% em pacientes com VENC3*.

Os mecanismos que contribuem para o desenvolvimento
de trombose coronaria em pessoas com fistulas corona-
rias incluem alteracdes do fluxo sanguineo associadas a
ectasia vascular, tortuosidade coronaria, mudanca abrupta
no calibre dos vasos, alteragdes intrinsecas na cascata de
coagulacao ou fibrindlise e efeitos do trauma vascular®.

Relativamente ao caso em questdo é de admitir a ocor-
réncia de trés possiveis mecanismos como causa do EAMSST:
(1) evento embdlico decorrente da fibrilhacdo auricular;
(2) trombose intracoronaria no contexto de fistulas
coronarias - esta provavelmente devido aos fenomenos pre-
viamente descritos; e (3) bridging coronario, este ultimo por
reducao de perfusao coronaria quando existe atraso de rela-
xamento da parede arterial no inicio da diastole. O facto
de a doente ter antecedentes pessoais de AVC isquémico

mostra a existéncia de um risco elevado de novos eventos
tromboembélicos.

Para nosso conhecimento, o presente caso é o primeiro
diagnosticado in vivo que combina duas miocardiopatias
e multiplas fistulas coronario-ventriculares e enfatiza o
papel complementar de diferentes técnicas de imagem
na avaliacao completa de tais anomalias cardiovasculares
(Figuras 1-4).

Figura 3 ETT: a auricula esquerda encontra-se severamente
dilatada, com contraste espontaneo nas cavidades esquerdas.
(2D, plano apical quatro cdmaras).
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Figura 4
ponderada em T1 com orientac@o em eixo curto).
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