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RESUMO

Introducdo: A Miocardiopatia Dilatada € o subtipo mais comum de um grupo de doencas
em que a disfungdo primaria se encontra no miocardio. Caracteriza-se por dilatacdo
ventricular esquerda, principalmente, associado a déficit contratil e adelgacamento de suas
paredes. E responsavel por mais de 30% dos casos de Insuficiéncia Cardiaca na populago;
e um diagnostico precoce e inicio de tratamento adequado influenciam na sua
morbimortalidade. Objetivos: Relatar o caso de um paciente diagnosticado com
miocardiopatia dilatada e discutir sobre os métodos diagnosticos, possiveis etiologias e as
dificuldades para defini-la. Métodos: Foi realizada uma coleta de informagcbes em
prontuério do paciente, seguida de entrevista e analise de exames realizados. Cerca de 24
artigos foram selecionados utilizando as plataformas do PubMed, UptoDate e Lilacs, além
de 3 livros-texto e 1 diretriz. Relato de Caso: Paciente do sexo masculino, 35 anos,
frequentador da APAE, ha 6 anos iniciou quadro de cansaco, dispneia aos grandes esforcos
e tosse noturna. Apds atendimento ambulatorial, foi evidenciado uma cardiomegalia a
radiografia, iniciado tratamento clinico e encaminhado a Clinica de Insuficiéncia Cardiaca.
Ao ecocardiograma, foi diagnosticado com miocardiopatia dilatada, com multiplos
sintomas de insuficiéncia cardiaca com baixa fracdo de ejecdo, sem etiologia definida. Apos
anos estavel, apresentou piora grave, necessitando implantar um ressincronizador cardiaco.
Conclusdo: A Miocardiopatia Dilatada é uma doenca multifatorial, com sintomatologia
variavel, que dificulta seu diagnostico rapido e definicdo da etiologia, influenciando no
progndstico e bem-estar do paciente.

Palavras-Chave: Cardiomiopatia, Cardiomiopatia Dilatada, Insuficiéncia Cardiaca.
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ABSTRACT

Background: Dilated cardiomyopathy is the most common subtype of a group of diseases
in which primary dysfunction is found in the myocardium. It is characterized by left
ventricular dilatation, mainly associated with contractile deficit and thinning of its walls. It
is responsible for more than 30% of the cases of Heart Failure in the population; and early
diagnosis and initiation of appropriate treatment influence their morbidity and mortality.
Aims: To report the case of a patient diagnosed with dilated cardiomyopathy and discuss
the diagnostic methods, possible etiologies and the difficulties to define it. Methods: An
information collection was carried out on the patient's chart, followed by an interview and
an analysis of the tests performed. About 24 articles were selected using the PubMed,
UptoDate and Lilacs platforms, as well as 3 textbooks and 1 guideline. Case Report: A 35-
year-old male patient, who attended the APAE, started 6 years ago fatigue, dyspnea to the
efforts and nocturnal cough. After outpatient care, a cardiomegaly was exposed to
radiography, started clinical treatment and referred to the Heart Failure Clinic. On
echocardiography, he was diagnosed with dilated cardiomyopathy, with multiple symptoms
of heart failure with a low ejection fraction, with no defined etiology. After stable years, he
presented severe worsening, needing to implant a cardiac resynchronizer. Conclusions:
Dilated cardiomyopathy is a multifactorial disease, with variable symptomatology, makes a
fast diagnosis difficult, including the definition of the etiology , influencing the patient's
prognosis and well-being.

Keywords: Cardiomyopathy, Dilated, Heart Failure.

1 INTRODUCAO

Define-se como Miocardiopatia toda doenca cardiaca em que a disfuncdo primaria se
localiza no miocéardiot, que geralmente leva a uma disfuncéo cardiaca com remodelamento
patoldgico culminando em uma Insuficiéncia Cardiaca2. Diversos tipos de agressdo podem
levar a essas modificacbes como lesdo direta aos midcitos cardiacos, defeitos genéticos e a
deposicao de substancias na matriz extracelular miocardica3®; com consequente alteracao da
espessura da parede das camaras, do seu tamanho, além de afetarem a contratilidade e
conducao elétrica cardiaca, levando a uma morbidade e mortalidade significatival. Existem
outras alteracbes que afetam o miocardio secundariamente como doencas valvares,
isquemia coronariana, hipertensao e pericardiopatias, porém nao ha consenso quanto a sua
denominagdo como uma miocardiopatia ou ndo*3. Sdo classificadas de acordo com suas
caracteristicas morfologicas em Hipertréfica, Dilatada, Restritiva e Arritmogénica de
Ventriculo direito®.

A Miocardiopatia Dilatada (MCD) pode ser caracterizada como uma doenca de
maultiplas etiologias, com dilatacéo ventricular, principalmente de ventriculo esquerdo, com
déficit contratil, ou seja, a funcdo sistolica é a mais afetada, embora em alguns casos pode-

se ter alteracBes diastélicas associadas, afetando o progndstico da doenga®, além de
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hipertrofia miocérdica reacional nas regides nio afetadas® e adelgacamento das regides
comprometidas 2. Nesta, a disfuncdo sistolica de ventriculo esquerdo é variavel e
progressiva, e como esta alteracdo pode nao implicar em sintomas, a MCD é um fator de
risco importante para o desenvolvimento de insuficiéncia cardiaca, além do risco aumentado
de desenvolvimento de arritmias atriais e/ou ventriculares associadas, pelo
comprometimento do sistema de conduc&o *. Junto com a Hipertréfica, a MCD ¢é o subtipo
mais comum, acometendo 1 a cada 250-500 da populacédo geral, sendo responsavel por 30-
40% dos casos de Insuficiéncia Cardiaca 2, mais comum em homens e individuos de meia-
idade®. Porém, a real incidéncia e prevaléncia desta patologia é dificil de ser avaliada pois
apresenta muitas variacfes de acordo com a etnia, nacionalidade e métodos diagndésticos
que foram utilizados por cada pesquisa, portanto muitas vezes esses valores sdo
subestimados 4. No Brasil, ndo existem estudos conclusivos sobre a prevaléncia da MCD,
tornando muito dificil de avaliar a real presenca dessa patologia no nosso meio °.

A definico etiologica da MCD vém sendo cada vez mais estudada, devido a grande
variabilidade de possibilidades, como doencas autoimunes, infecc¢des, hipertenséo arterial,
infarto agudo do miocardio, além de toxinas como o alcool 2. Porém, em mais de 50% das
vezes ndo é possivel a sua determinacéo, recebendo a denominagio de idiopatica 3. Desses
casos de MCD idiopatica, cerca de 30-50% dos casos correspondem a forma familiar,
demonstrando a influéncia da hereditariedade e genética na sua patogénese. J& foram
associados a MCD mutacgdes em cerca de 57 genes, portanto podemos dizer que é uma
doenca poligenética 2. A miocardite é a segunda maior causa de MCD, correspondendo a
12% do total, seguida da doenca coronariana com 11%, e outras causas com 30% podendo
incluir nesse grupo a Amiloidose e Sarcoidose °.

Portanto, o estudo sobre a MCD ¢ essencial devido a importancia da uma suspei¢édo
diagnostica e inicio da investigacdo rapidos, com o objetivo de se definir uma etiologia e
iniciar intervencbes adequadas, que interfiram no prognostico do paciente, sejam estas
farmacologicas ou mais invasivas como uso de marcapassos ou ressincronizadores

cardiacos.

2 OBJETIVO PRIMARIO
Relatar o caso de paciente de 35 anos de idade com Miocardiopatia Dilatada,

diagnosticada a 6 anos, e déficit intelectual grave, sem comorbidades prévias, de etiologia
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desconhecida e em investigacao, que evoluiu com piora subita, necessitando da implantacéo

de ressincronizador cardiaco.

3 OBJETIVO SECUNDARIO
Realizar uma discussé@o sobre os métodos diagndsticos e possiveis etiologias para o

caso apresentado e as dificuldades para defini-la, com realizacdo de diagnostico diferencial.

4 METODOS

No dia 02 de outubro de 2018, em visita a Clinica de Insuficiéncia Cardiaca de
Teresépolis (CLIC) foi realizada consulta de um paciente diagnosticado com miocardiopatia
dilatada e déficit intelectual grave. Este trabalho foi realizado a partir de uma coleta de
informacBes em prontuério da CLIC, entrevista com o paciente e sua responsavel legal,
utilizando quest@es abertas as quais foram gravadas e transcritas posteriormente; e avaliacéo
dos exames realizados. Foram adquiridos os termos de assentimento e anuéncia da
instituicdo, com submissdo e aprovacdo do projeto pelo Comité de Etica em Pesquisa da
instituicdo com CAAE: 03195918.1.0000.5247. Utilizando a base de dados de plataformas
como PubMed, UptoDate, MEDLINE e LILACS foram encontrados 10.000 artigos e destes
foram selecionados 24 artigos que se enquadram em trabalhos escritos a partir de 1998,em
inglés e portugués; além de 3 livros-texto e 1 diretriz, utilizando os descritores
“Miocardiopatia”, “Miocardiopatia Dilatada”, “Miocardite”, “Amiloidose”, “Sarcoidose” e

“Sindrome de Smith Magenis”.

5 RELATO DE CASO

EGS, 35 anos de idade, masculino, branco, solteiro, frequentador da APAE, natural
do Rio de Janeiro e morador de Teresdpolis. Todas as informac@es relatadas foram colhidas
com a mée do paciente, sua responsavel legal. Ha 6 anos, paciente iniciou quadro de cansaco
e dispneia aos grandes esforgos além de tosse noturna. Procurou atendimento ambulatorial,
na ocasido sem sucesso. Apds 4 meses, em consulta com um clinico, devido a uma
hiperemia ocular, Ihe foi relatado os sintomas pré-existentes durante anamnese e apos exame
fisico minucioso, foi encaminhado a uma cardiologista do Hospital das Clinicas de
Teresopolis, junto com uma solicitacdo de Radiografia de Torax. Na consulta com a
cardiologista, esta avaliou a radiografia realizada, detectando cardiomegalia associada a
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congestdo pulmonar, portanto, prescreveu Captopril, Espirinolactona e Furosemida,
encaminhando o paciente para a Clinica de Insuficiéncia Cardiaca de Teresépolis (CLIC).

No dia 25/07/2012, realizou sua primeira consulta na CLIC. Nesta, relatou cansaco e
dispneia aos grandes esforcos, tosse noturna e edema de membros inferiores, sem
progressao até aquele momento. Na historia patoldgica pregressa relatou amigdalites e otites
de repeticdo, anemia durante a infancia, além de Febre Reumatica aos 14 anos, negou
hipertensdo arterial e diabetes mellitus, negou cirurgias prévias. Na historia familiar,
apresenta mae hipertensa e tabagista, sem outras comorbidades; e tios por parte da familia
do pai com historico de doenca coronariana; tem dois irméos saudaveis. Na histéria social
nega etilismo e tabagismo.

Ao exame fisico apresentava-se em bom estado geral, déficit cognitivo, eupneico,
acianGtico, anictérico, hidratado, corado, afebril, jugulares aturgidas. indice de Massa
Corpérea de 25,89. Aparelho cardiovascular com Ictus de ventriculo esquerdo desviado para
esquerda, ritmo cardiaco regular em 3 tempos com bulha acessoria B3, bulhas hipofonéticas,
com sopro sistolico de ++/6+ em foco mitral. Pressdo Arterial: 110x70 mmhg. Frequéncia
Cardiaca: 80 bpm. Apresentava aparelho respiratério com murmdrio vesicular
universalmente audivel, sem ruidos adventicios. Frequéncia Respiratoria: 20 irpm. A
ectoscopia do abdome apresentava abdome globoso, sem cicatrizes ou manchas. Na ausculta
apresentava peristalse presente. Na percussao apresentava som timpanico em todo abdome.
Néo referiu dor a palpacao superficial e profunda, sem massas palpaveis ou visceromegalias.
Apresentava membros inferiores com edema bilateral de +/4+, panturrilhas livres e pulsos
pediosos preservados.

Nesta mesma consulta foi realizado um eletrocardiograma no paciente, que mostrou
um ritmo sinusal, com frequéncia de 82bpm, intervalo PR de 0,18, eixo QRS +60°,
sobrecarga de ventriculo esquerdo (SVE), sobrecarga de atrio esquerdo (SAE) e um
bloqueio de ramo esquerdo (BRE) completo. Ao término da consulta foi classificado como
classe Il na escala funcional de NYHA, o carvedilol foi adicionado ao seu tratamento e um
ecocardiograma foi solicitado para seguimento da investigagdo diagnostica.

No dia 17/10/2012 realizou o ecocardiograma(ECO), que demonstrou os seguintes
resultados: medida de atrio esquerdo- 41mm; diametro diastélico final de ventriculo
esquerdo- 69mm; didmetro sistélico final de ventriculo esquerdo(VE)- 54mm; espessura do
septo- 9mm; medida de ventriculo direito 15mm; fracdo de ejecdo de 43% (segundo

Teicholz) e 27% (segundo Simpson); ventriculo esquerdo moderadamente aumentado, fluxo
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mitral restritivo, acinesia antero-septal apical de ventriculo esquerdo e demais segmentos
com hipocinesia moderada em repouso. Concluséo do exame: Cardiomiopatia Dilatada com
aumento das cavidades esquerdas. Ventriculo Esquerdo com funcéo sistdlica e diastélica
importantemente deprimidas em repouso. Insuficiéncia Mitral leve ao doppler.

No mesmo dia retornou a CLIC para apresentar o resultado do ecocardiograma.
Relatou a manutencdo dos sintomas. Realizou novo eletrocardiograma que mostrou ritmo
sinusal, com frequéncia de 82bpm, intervalo PR de 0,24, SVE, SAE, BRE completo e
sobrecarga de ventriculo direito (SVD). Nesta consulta, portanto, foi definido o diagnostico
de Insuficiéncia Cardiaca para o paciente, a partir dos critérios de Framingham e Boston,
estadio C, com disfuncdo predominante do tipo ICFER (Insuficiéncia Cardiaca com fracdo
de ejecdo reduzida). Porém sem diagnostico etioldgico definido. As medicaces ja utilizadas
pelo paciente foram mantidas.

Em nova consulta realizada em 21/08/2013, relatou dor anginosa aos esfor¢os como
sintoma recente, e trouxe exames laboratoriais e um novo ecocardiograma. Resultados:
colesterol total 221mg/dl; HDL 35mg/dl; LDL 127mg/dl; triglicerideos 292mg/dl; todos 0s
outros parametros avaliados estavam dentro do padrdo de normalidade; Ecocardiograma
com VE com disfuncdo sistdlica importante e diastolica moderada em repouso, refluxo
transvalvar mitral leve holossistélico ao doppler, fluxo mitral pseudonominal do tipo
restritivo reversivel. Foram adicionados Sinvastatina de 20mg para tratamento da
dislipidemia.

O paciente continuou realizando acompanhamento multiprofissional, com consultas
periddicas na CLIC, geralmente a cada 2-3 meses, com estabilizacdo do quadro clinico,
eventuais sintomas como cefaleia, dispneia, edema em membros inferiores, tosse seca,
sempre associados com esforco, porém de curta duracdo. Em ecocardiograma realizado dia
20/05/2015 apresentou uma funcdo sistélica global de ventriculo esquerdo evolutivamente
melhor.

No dia 10/05/2017 realizou uma ressonancia magneética do térax como uma tentativa
de investigar uma das possiveis etiologias para sua cardiomiopatia, a miocardite reumatica.
No entanto ndo foi verificado nesse exame quaisquer alteragdo que significasse injuria
miocardica inflamatéria aguda ou subaguda nem lesdes cicatriciais de fase crénica. Mesmo
com esses resultados, a possibilidade de miocardite ndo foi descartada, com programacéo

para novos exames apés alguns meses.
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Até que em consulta do dia 03/07/2017, relatou em consulta sensagédo de dispneia aos
médios/pequenos esforcos como subir escadas, uma pequena ladeira ou entrar num onibus,
associado a palidez, tosse noturna, ortopneia e durante esses episodios esfregava muito o
peito em regido de esterno. Foi realizado um eletrocardiograma que demonstrou um ritmo
sinusal, com frequéncia cardiaca (FC) de 41bpm, com intervalo PR de 0,20, com SAE, SVE,
SVD, BRE completo e um bloqueio atrioventricular (BAV) de 2° grau. A partir desse novo
quadro, foi indicado realizacdo de um Holter 24h, onde foi evidenciado uma FC minima de
31, média de 45 e maxima de 82 com, com BAV de 2° grau tipo Il durante toda a gravacéo,
na vigilia predominou a conducéo 2:1 com periodos de BAV de grau avancado com 2 ondas
P bloqueadas e no sono predominou a conducéo atrioventricular variavel com periodos de
conducdo 1:1.

Portanto, foi realizado como primeira conduta a reducdo do betabloqueador do
paciente, seguida de suspensdo para averiguar se o bloqueio tinha relagdo com a medicacéo,
porém nao houve nenhuma melhora. Por essa piora sintomatica progressiva do paciente, foi
indicado implantacdo de ressincronizador cardiaco em 26/08/2017. Precisou realizar
dessensibilizacdo com loratadina e prednisona para realizar o procedimento pois tem alergia
a iodo. Apos o implante, foi reiniciado betablogueador, agora o Bisoprolol, em associacdo
com espirinolactona, clortalidona e losartana, além da sinvastatina.

Em consulta realizada no dia 28/03/2018, apresentou melhora significativa do seu
quadro clinico, ndo mais apresentando dispneia aos esfor¢os. Apresentou novo laboratorio
dentro dos padrdes de normalidade, apesar do colesterol total aumentado em 190mg/dl. Foi
solicitado novo ECO na consulta. Este foi realizado dia 11/04/2018, apresentando
cardiomiopatia isquémica, com didmetros cavitarios normais, VE com funcéo sistolica
global nos limites inferiores de normalidade e leve disfuncdo diastdlica tipo 1, funcdo de
VD preservada, refluxo transvalvar mitral minimo protossistolico e cabo ressincronizador
visualizado em VD.

Saiu da tltima consulta com um encaminhamento para um geneticista em Teresopolis,
devido ao déficit intelectual que apresenta e que até o momento ndo tinha nenhum
diagndstico e pensou-se na hipotese de haver alguma relagdo com sua cardiomiopatia.
Portanto no dia 02/07/2018 realizou sua primeira consulta, e nesta foi relatado que todos os
marcos de desenvolvimento do paciente atrasaram. Sentou com apoio apenas com 1 ano de

idade, ndo engatinhou, andou somente com 2 anos, falou a primeira palavra com 7 anos de
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idade e escreveu a primeira palavra com mais de 18 anos, porém nunca nenhum pediatra
suspeitou de nada, com a justificativa de que cada crianca desenvolvia de maneira diferente.

Foi relatado que era uma criangca de pouca interacdo, de comportamento dificil,
dependente da mae, que ndo aceitava a maioria dos alimentos, e até por isso era muito
emagrecido. Sofria de uma constipacdo crénica, que apds investigacao diagnostica, Ihe foi
dito que era um problema psicolégico e por isso foi encaminhado para psic6logo com 5 anos
de idade. Foi matriculado na escola pela primeira vez aos 5 anos, porém nunca conseguiu
ter bom desempenho. Ao mesmo tempo iniciou acompanhamento com fonoaudiologo, que
realizou diversas orientacdes para estimular o desenvolvimento da sua fala. Durante esse
tempo, ndo apresentou nenhum avango em relacéo a fala, interacdo e desenvolvimento geral.

Aos 9 anos, foi relatado que a familia se mudou para Teresépolis, e foi realizado mais
uma tentativa de ingresso na escola, sem sucesso novamente. Aos 10 anos, em consulta com
neurologista comecou a usar imipramina como tentativa de modular seu comportamento, o
qual foi suspenso alguns meses depois, com a justificativa de que o paciente era autista e
ndo precisava mais desta medicacdo. Foi encaminhado paraa APAE, ja com 12 anos. Nesta,
realizava atendimentos ambulatoriais com fonoaudidloga, psicologo e psicomotricidade, e
comecou a apresentar avangos pedagogicos e na interacdo social. Relatou uma melhora
significativa na instituicdo, principalmente na linguagem e inteligéncia, além de que
comegou a ser mais independente realizando atividades basicas sozinho, como higiene
pessoal, e praticar esportes.

Com o inicio da adolescéncia comecou a apresentar surtos de agressividade,
principalmente quando sua rotina era interrompida, e dificuldades para dormir, com &pice
aos 17-18 anos. Foi a consulta com psiquiatra, jA com 24 anos, que solicitou um
eletroencefalograma (EEG) na vigilia e durante o sono para investigacdo. No dia
24/11/2007, foi realizado EEG de vigilia e sono espontaneo, que verificou-se ser anormal,
generalizado, Grau 1 devido a grafoelementos pontiagudos, frequentes ondas agudas e
pontas, de carater irritativo, de localizacdo difusa, ativaveis pelo processo de
adormecimento.

A partir dessa investigacdo complementar, associado com 0s movimentos de boca do
paciente como se estivesse “mastigando”, hiperextensdo de membros superiores, inferiores
e cabeca e que se repetiam diversas vezes durante o sono, foi feito o diagnostico de crises
convulsivas noturnas, que segundo relatado, o paciente ja vinha apresentando a anos sem

saber do que se tratava. Iniciou tratamento com Tegretol CR 400mg duas vezes ao dia. A

Braz. J. Hea. Rev., Curitiba, v. 3, n. 3, p.6676-6696 may./jun. 2020. ISSN 2595-6825




JRrazilian Journal of health eview

partir dai apresentou uma melhora subita do comportamento, da qualidade do sono e
auséncia de convuls@es. Faz uso desta medicacdo até os dias atuais.

Apos essa extensa anamnese, foi realizado uma serie de avaliagGes na consulta, e foi
concluido que o paciente apresenta déficit intelectual grave com mdltiplos déficits na vida
adaptativa, com quociente de inteligéncia entre 20-30 e idade funcional de 3 anos, ndo
apresenta dismorfias especificas, auséncia de distiquiases, auséncia de estereotipias,
perimetro cefalico de 60,5cm, que esta acima do percentil 97, portanto aumentado. Entéo
foi definido que ele apresenta fenétipo caracteristico de uma microdelecdo 17p11 chamada
sindrome de Smith Magenis, sendo solicitado cariétipo para prosseguimento do protocolo
de investigagdo diagndstica mais especifica e conseguir determinar qual o tamanho dessa
microdelecdo e assim conseguir correlacionar ou ndo com a cardiomiopatia; além disso
foram solicitados exames laboratoriais e ultrassonografia de abdome.

Em consulta subsequente, no dia 02/10/2018, ja havia realizado os exames, com 0s
seguintes resultados: hemacias 5,12; hemoglobina 17,2; hematocrito 46,8; volume
corpuscular médio 91,4; hemoglobina corpuscular média 33,6; indice de anisocitose 12,4;
leucometria 6.100; plaquetometria 243.000; colesterol total 171; triglicerideos 173; HDL
45; LDL 91; TGO 27; TGP 40; fosfatase alcalina 98; GGT 253; bilirrubinas normais;
eletroforese de proteinas sem alterac@es; ultrassonografia de abdome sem alteracdes. O

cariétipo ainda ndo havia sido realizado.

6 DISCUSSAO

O coracdo tem como principal funcdo bombear sangue para todo o corpo, regulado
pelas necessidades fisioldgicas de cada pessoa. Para isso ha um complexo sistema que se
inicia no no sinoatrial, com geracdo de potenciais de acdo, propagacdo pelo sistema de
conducao, captacdo pelas células miocéardicas e grande fluxo de eletr6litos como o calcio,
permitindo interacéo entre diversos componentes proteicos como a tropomiosina, troponina,
filamentos de actina e miosina, e assim gerando a contracdo muscular cardiaca, e
consequentemente débito cardiaco? .

A MCD é uma doenca do miocardio, portanto essa complexa interacdo sofre uma
desorganizacao a ponto de ocorrer dilatagdo ventricular, com o coracdo adquirindo formato
globular, hipertrofia endocéardica e perda de forca contratil, principalmente em ventriculo
esquerdo®’. A integridade das valvas cardiacas sd0 mantidas, porém a geometria ventricular

¢ modificada e dessa forma os masculos papilares mudam suas posicOes, alterando o
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funcionamento das valvas atrioventriculares, por isso a ocorréncia de insuficiéncia mitral
eftricispide funcional é uma possibilidade®!. Analisando microscopicamente, ha grandes
areas em intersticio e ao redor dos vasos sanguineos com fibrose, com infiltrado intracelular
e pequenas regides necrosadas®. Estas alteragdes morfologicas geram repercussoes
hemodindmicas importantes como aumento do volume das camaras cardiacas e, por
conseguinte da pressdo intracavitaria, além de diminuicio da fracdo de ejecdo®. O
diagndstico da MCD é realizado a partir de parametros clinicos, identificveis a partir da
anamnese e exame fisico, e achados no eletrocardiograma (ECG), radiografia de torax e o
ecocardiograma, sendo este 0 mais importante®, Em relago ao quadro clinico da doenca,
varia desde o assintomatico até sintomas avancados de insuficiéncia cardiaca leve,
moderada ou gravel?,

A Insuficiéncia Cardiaca (IC) é uma sindrome clinica gerada por anormalidades
funcionais e/ou estruturais resultando em baixo debito cardiaco e aumento das pressdes
cardiacas. Apresenta sinais e sintomas muito caracteristicos como dispneia aos esforcos,
ortopneia, dispneia paroxistica noturna, tosse, fadiga, estertores crepitantes a ausculta
pulmonar, taquipneia e terceira bulha devido aumento das pressdes pulmonares e congestéo;
turgéncia de jugular, edema de membros inferiores, ganho de peso, derrame pleural, ascite
e hepatomegalia dolorosa por aumento da pressdo venosa sistémica e congestdao. Além
destas alteracOes, 0 paciente pode apresentar hipotensao, taquicardia, tempo de enchimento
capilar lentificado, cianose, oliguria e sincope, justificadas pela reducdo do débito cardiaco,
e consequente perfusio tecidual prejudicada®. Além do aumento das pressdes
intracavitarias, uma ativacdo do sistema renina-angiotensina-aldosterona (SRAA) como
uma forma de compensar e manter o débito cardiaco dentro dos parametros de normalidade,
gera um aumento da retencdo hidrossalina, contribuindo para a congestdo pulmonar e
sistémico®.

Geralmente hd uma progressdo desses sintomas, surgindo apenas durante esforgos
fisicos intensos, até que comecam a se manifestar com esforcos cada vez menores até o
repouso®. E uma sindrome responsavel por 2,6% das internacdes hospitalares no Brasil e
6% dos 6bitos'?, principalmente entre pacientes acima de 60 anos de idade, com incidéncia
e prevaléncia emergentes e epidémicas devido ao envelhecimento da populacdoll.
Etiologicamente falando, qualquer condicdo que provoque alteracbes em ventriculo
esquerdo predispde a IC, estando as doengas do miocardio incluidas nesse grupo®. A IC

pode ser classificada funcionalmente, por uma escala elaborada pela New York Heart
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Association (NYHA)®. Embora subjetiva, € muito utilizada para acompanhar progressao dos
sintomas do paciente, avaliar a resposta ao tratamento e indicar novas terapéuticas
(QUADRO 1)°1°,

QUADRO 1. Classificagdo Funcional da NYHA para IC.

Classe I: Auséncias de sintomas durante atividades cotidianas.

Classe Il: Sintomas desencadeados por atividades cotidianas.

Classe I1I: Sintomas desencadeados por atividades menos intensas que as cotidianas ou
aos pequenos esforcos.

Classe IV: Sintomas desencadeados aos minimos esfor¢cos ou no repouso.

Porém, esta classificagdo ndo leva em consideracdo que a IC é uma doenca
progressiva, que mesmo sem sintomas, 0s danos estruturais irdo continuar evoluindo, ndo
sendo reversiveis na maioria dos casos. Levando esses fatores em consideracdo a American
Heart Associancion (AHA) criou uma nova classificacdo, estadiando a IC em 4 categorias

evolutivas, associando os sintomas e as modificacdes estruturais (QUADRO 2)*°,

QUADRO 2. Estadiamento da IC pela AHA.

Estadio A: Alto risco para desenvolver IC, porém sem altera¢fes estruturais, sinais ou
sintomas de IC.

Estadio B: Doenga estrutural cardiaca presente, sem sintomas atuais ou prévios de IC.
Estadio C: Doenca estrutural presente, com sinais e/ou sintomas atuais ou prévios de IC.
Estadio D: IC refrataria ao tratamento convencional, com indicacdo de intervencbes
especializadas.

Uma outra forma de classificar a IC € pela medida da fracdo de ejecdo (FE) do
ventriculo esquerdo. Aqueles com FE maior ou igual a 50% ¢é classificado como portador
de IC com FE preservada (ICFEP); quando a FE é menor que 40% é portador de IC com FE
reduzida (ICFER) e aqueles com FE entre 40 e 49% séo definidos como portadores de IC
com FE intermediaria®.

Utilizando essas informacdes para avaliar o relato descrito, é possivel definir que o
paciente em questdo ndo apresentava fatores de risco aparentes que justificassem a sua
clinica. Tinha 29 anos ao iniciar os sintomas, ou seja, uma faixa etaria muito jovem em
comparagdo com o perfil de idade de pacientes com a mesma sintomatologia e diagnostico,

ndo apresentava comorbidades como hipertensdo, diabetes ou tabagismo, sem histéria de
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doenca coronariana, e também sem historico familiar de cardiomiopatias. Seus sintomas nao
eram valorizados a ponto de procurar auxilio médico, levando em conta o fato de que o
paciente tem dificuldades em se expressar; a suspeita surgiu ao acaso. A radiografia de tdrax
solicitada apos esta suspeita clinica apresentava uma cardiomegalia e congestdo pulmonar
(Figura 1).

FIGURA 1. Telerradiografia de Térax.

A partir disso, iniciou tratamento imediato com um IECA e dois diuréticos, sendo que
um deles era um antagonista da aldosterona. Como a suspeita clinica deveria ser de uma IC,
0 uso destas medicacdes € justificado pelo fato de que grandes ensaios clinicos
comprovaram que estes anti-hipertensivos realizam inibig&o dos neuro-hormdnios liberados
pelo SRAA, e reduzem os sintomas da IC e tem uma efetividade excelente interferindo na
sobrevida do paciente?. Além disso, ha evidéncias de que os IECA atuam no processo de
remodelamento reverso, ou seja, no retorno as configuracbes normais ventriculares, ja que
a IC, independente se de causa isquémica ou por miocardiopatias, leva a remodelamento
com dilatagdo e perda de midcitos'?. Posteriormente, realizou um ECG (FIGURA 2),
ferramenta essencial na IC, com mdltiplas alteracbes ja descritas. Ao exame fisico,
apresentou diversos sinais e sintomas de IC, recebendo classificacéo funcional Il. O sopro
em mitral relatado, evidencia a existéncia de uma insuficiéncia mitral com regurgitacao,
justificada pelo remodelamento e deformacdo valvar. Por isso, um betablogueador foi
adicionado a seu tratamento, outro anti-hipertensivo relatado nos estudos com 0s mesmos

beneficios dos IECA e antagonistas da Aldosterona®?.
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A presenca de um BRE demonstra que o sistema elétrico cardiaco é sensivel a
qualquer patologia que envolva os midcitos, seja por inflamac&o, isquemia ou fibrose; sendo
muito comum na IC e um importante fator preditivo de morte stbita’>. O BRE gera
alteracdes na contracdo ventricular, no relaxamento diastolico e no funcionamento das
valvas mitral e aortica, por isso que podem haver reducdo da FE, queda do débito cardiaco
e regurgitacdo mitral associado®?.

A solicitacdo de um Ecocardiograma Transtoracico foi o préximo passo, € é 0
principal exame a ser pedido para pacientes com suspeita de IC, pois ele promove uma
avaliacdo global cardiaca, incluindo morfologia e didmetro das camaras, funcao sistdlica e
diastolica, fracdo de ejecdo e valvas cardiacas®. Como mostrado no relato, o paciente
apresentou aumento do &trio esquerdo, do didmetro diastolico final de VE, didmetro
sistélico final de VE, espessura do septo interventricular limitrofe e espessura da parede
posterior do VE também limitrofe, de acordo com os indices de normalidade de referéncia;
além de fracio de ejecdo pelo critério de Simpson de 27%, portanto bastante reduzida®®.
Todos o0s exames ja expostos sao suficientes para realizar o diagnostico de uma IC, porém
foram também utilizados os critérios de Framingham e Boston no caso relatado, que sédo
escores que indicativos de alta probabilidade da sindrome, porém que apresentam pouca
acurécia para realizar um diagnostico definitivo®*, portanto ndo sera foco na discussio deste
relato.

Para o diagnostico da MCD, € necessério evidéncias de dilatacdo ventricular e déficit
contréatil de VE ou ambos os ventriculos, avaliado a partir de uma FE menor do que 40% ou
fracio de encurtamento menor que 25%?*°. Portanto, todos os exames realizados durante a
confirmacéo diagndstica da IC do paciente, foram também utilizados para confirmara MCD
como causa dessa sindrome. Com a realizacdo de terapéuticas adequada, os pacientes com
MCD podem atingir periodos de estabilidade clinica, assim como no relato onde o paciente
ficou anos com as mesmas caracteristicas ecocardiograficas, sintomas intermitentes e até
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mesmo com melhora em alguns aspectos®. Dessa forma, apos esses periodos quiescentes,
gque muitos pacientes nem conseguem atingir, alguns pacientes apresentam deterioracao
clinica stbitas®. Por isso, no relato o paciente comega a apresentar uma piora da sua clinica,
passando a classe 111 do NYHA, surgindo novas alteracbes ao ECG. Nao houve nenhuma
melhora com a retirada do betabloqueador, confirmando que ndo havia nenhuma relacao
dessas alteragbes com a medicacdo utilizada.

Nestes casos de pacientes com sintomatologia, em piora clinica, a despeito de um
tratamento clinico otimizado, o risco de morte é muito alto'®. Existem procedimentos que
podem ser realizados para reducdo da morbimortalidade como realizacdo de
ressincronizacao cardiaca (CRT), implante de cardiodesfibriladores e transplante cardiaco.
A CRT tem como principio reverter a dessincronia intraventricular, causada pelo BRE que
atrasa a conducdo elétrica em porcdes do ventriculo, com consequente contracao tardia e
diminuicdo da efetividade da contracdo miocardica; auxiliando no remodelamento reverso
e reducdo da insuficiéncia mitral. Implanta-se um marca-passo com dois eletrodos nos
ventriculos, e estes retomam sua sincronia®%. Portanto, esta indicada a CRT para aqueles
pacientes com IC sintomatica, classe funcional Il ou IV, persistente mesmo apds
otimizagéo do tratamento, com FE menor que 35% e que tenham um BRE®*!%12, Associado
a CRT, o tratamento clinico deve continuar, pois essa terapia combinada mostrou reducdo
em 37% das taxas de mortalidade, superando qualquer dado associado a estas terapéuticas
isoladas®?. Estas caracteristicas foram notadas no relato, com o paciente apresentando
melhora clinica e ecocardiografica significativas.

Como podemos observar, o diagnostico da MCD ¢ realizado a partir de critérios e
pardmetros muito limitados, que ndo nos permite definir a etiologia responsavel pelo
processo e seu prognostico®. Isso justifica o fato de que em mais de 50% dos casos a
etiologia ndo é definida e esta recebe o nome de idiopatical®. A Miocardite é, em
porcentagem, a segunda etiologia mais relacionada a MCD, e o relato de febre reumatica na
infancia do paciente corrobora para esta suspeita.

A Febre Reumatica (FR) € definida como uma complicagdo ndo supurativa que ocorre
cerca de 2 a 4 semanas apos faringite causada pelo Stretococcus do grupo A. E uma doenca
autoimune que apresenta diversas manifestagdes clinicas incluindo poliartrite ou artralgia,
cardite, coréia, eritema marginado e nodulos subcutaneos®'®'’. E mais comum entre
criancas de 5-15 anos, sendo a principal causa de morte cardiovascular durante os primeiros

50 anos de idade’. Sua fisiopatologia mesmo que pouco compreendida, envolve linfdcitos
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B e T e consequente producdo de IgM e IgG contra as proteinas bacterianas; estas que
possuem certo mimetismo por proteinas do hospedeiro, e por isso ha reacdo cruzada
autoimune, com formacdo de imunocomplexos e surgimento das manifestacdes
reumaticas®’.

O diagndstico da FR é baseado em caracteristicas clinicas, auxiliado por exames
laboratoriais inespecificos, ndo havendo nenhum método por imagem ou exame laboratorial
que confirme a doenca. Por isso que o diagndstico retrospectivo de uma FR é dificil, pois é
na fase aguda em que os sintomas estdo exuberantes*®. A cardite reumatica é a manifestagdo
mais grave, com o desenvolvimento de miosite e valvulite aguda. E considerada como uma
pancardite pois envolve pericardio, epicardio, miocardio e endocéardio, sendo este 0 mais
comumente afetado, com presenca de danos valvares em mitral e aortal®!®, Pode ser
totalmente assintomatica ou oligossintomatica, tornando seu diagndstico na fase aguda
dificil de ser realizado. Além disso, pelo fato da cardite ser uma manifestacao celular, pode
aparecer isoladamente das outras manifestacGes reumaticas que séo alteracdes humorais,
oque também dificulta o diagnostico®®.

No caso descrito, a FR é apenas relatada como uma doenca pregressa do paciente,
porém ndo ha nenhum documento ou evidéncia de qualquer tratamento que comprove a sua
existéncia. Porém, o histdrico de multiplas faringoamigdalites do paciente, nos faz incluir
esse diagnostico como existente. A hip6tese construida foi de uma FR na adolescéncia, que
por ter sido tratada de maneira equivocada, ja que nao ha relato de o paciente ter realizado
qualquer tipo de tratamento farmacologico ou profilaxia secundaria, que evoluiu
tardiamente para miocardite e sintomas de IC, que embora ndo seja tdo comum, s&o
caracteristicas de uma cardite grave silenciosa'®*°.

A Miocardite é definida como processo inflamatério do musculo cardiaco
subsequente a qualquer tipo de agressdo, seja por exposicdo a antigenos como virus e
bactérias, seja por mecanismos autoimunes®?. Apresenta grande variedade de
apresentacdes clinicas, que tornam dificeis seu diagndstico e classificacdo. Na populacéo
adulta, os sintomas sdo mais sutis e insidiosos, na maioria das vezes com CMD e faléncia
cardiaca devido a sistema imune mais maduro, com respostas inflamatorias cronicas,
tolerantes a presenca cronica de um antigeno ou autoimunidade®?. Para diagnéstico da
miocardite, muitos dos recursos utilizados apresentam baixa sensibilidade e especificidade
como achados clinicos, laboratoriais, eletrocardiograficos e da radiografia. A biopsia

endomiocardica é o padrdo-ouro, porém é um teste invasivo e vém sendo pouco utilizado
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pelo caréater focal da doenga®!®2%2!, Contudo, a ressonancia magnética computadorizada
(RMC) tem ganhado destaque, pois € um método ndo invasivo e permite fazer uma avaliacdo
geral do coracdo, elucidando tanto aspectos etiologicos de MCD como também do proprio
diagndstico da MCD®?1,

A presenca de realce tardio em areas focais e ndo territoriais é a principal caracteristica
da miocardite 8 RMC, e com a evolucdo do quadro pode ser um achado difuso. As lesdes
localizam-se principalmente na parede lateral no meso e epicérdio, e representam a
persisténcia do gadolineo intracelularmente por conta necrose ou inflamacdo dos midcitos
e destruicio celular®. A acuracia diagndstica é excelente, com especificidade de 100%,
porém caso 0 exame seja negativo, ndo se pode excluir a miocardite em casos fortemente
suspeitos®. No relato, uma RMC foi realizada, porém ndo foi demonstrada quaisquer
alteracdes que sugerissem o diagnostico de miocardite, apenas as alteracdes caracteristicas
de uma MCD. O diagnostico nao foi descartado, estando marcado para a realizacdo de uma
nova RMC, porém com a sUbita deterioracdo clinica do paciente e implantacdo do
ressincronizador cardiaco, a realizagdo de nova RMC esta contraindicada. Esta limitagdo
associada ao fato de que todos os outros exames nao invasivos foram realizados e
inconclusivos, ha uma possibilidade da bidpsia endomiocéardica ser indicada, pela alta
probabilidade da etiologia e por ser o Gltimo recurso que restou.

Outra possibilidade etioldgica sugerida para o caso relatado é a de Sarcoidose ou
Amiloidose cardiaca. A Sarcoidose é uma doenca granulomatosa, que se caracteriza pela
presenca de granulomas no caseosos, atingindo multiplos 6rgdos e sistemas??. Acomete
principalmente adultos jovens, com grande variabilidade clinica, por isso que na grande
maioria das vezes é necessario realizacdo biopsia seguida de analise histopatoldgica para
confirmar seu diagndstico??. O acometimento cardiaco ocorre numa frequéncia ainda pouco
conhecida e possivelmente subestimada, pelo fato de a sintomatologia ser pouco especifica
ou no caso de doenga subclinica???3. O miocardio é a regido mais acometida, e manifesta-
se clinicamente por BAV, arritmias, IC e morte subita, podendo ndo apresentar
sintomas®>?223,

A evolugdo de um paciente com Sarcoidose cardiaca (SC) para uma miocardiopatia é
menos comum do que o surgimento de uma taquiarritmia, porém ja ocorreram casos em que
foi diagnosticado SC pos transplante cardiaco em pacientes com miocardiopatias ditas
idiopaticas. A SC pode levar a uma MCD, com dilatacdo ventricular e baixa FE, ou uma

miocardiopatia restritiva, com ventriculos de tamanho normal e FE preservada’??,
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Portanto, a suspeita de SC no paciente relatado se baseia no fato de que, é um adulto jovem
com alterag@es no sistema de conducdo cardiaco ao ECG e Holter e com evidéncias de uma
MCD ainda inexplicada'®>?%%, A inexisténcia de acometimento de outros sistemas como
pele, olhos e pulmdo diminuem a probabilidade do diagnéstico, porém uma avaliacdo
histopatoldgica esta sendo cogitada para elucidar essa possibilidade.

Ja a Amiloidose é uma doenca caracterizada pela deposicao extracelular de fibrilas
compostas de subunidades de baixo peso de uma grande variedade de proteinas. Essa
deposicdo amiloide pode ocorrer em maltiplos 6rgéos, inclusive o coracdo. A frequéncia em
que isto ocorre é variavel, assim como o progndstico, a depender do tipo de amiloidose. Dos
25 tipos de proteinas amiloidogénicas existentes, nem todas geram alteracfes cardiacas, e
as mais comuns sio as de cadeia leve (AL), familiar (ATTR) e secundaria (AA)?4%,

A Miocardiopatia amiloide (MA) manifesta-se por sintomas de IC associado a
alteracdes ecocardiograficas como aumento das pressdes e adelgacamento das paredes do
VE, com tamanho intracavitario de VE normal ou moderadamente aumentado e
alargamento biatrial. Além disso podem apresentar alteracfes no sistema de conducao
elétrico como bloqueios AV ou taquiarritmias, principalmente os tipos AL e ATTR?4?°,
Porém, a principal apresentacdo da MA é a de miocardiopatia restritiva, com a disfuncéo
diastélica importante, paredes ventriculares finas simétricas e aspecto granular do
miocardio, associado a uma funcdo contratil preservado ou exagerada devido ao minimo
estresse causado as paredes cardiacas®®. A confirmacdo diagndstica é realizada a partir de
bidpsia e analise histopatoldgica®*?. Quando fazemos uma relacéo entre as caracteristicas
do paciente relatado com a MA, existem certos sintomas que nos levam a suspeitar desse
diagndstico, porém ao comparar os achados ecocardiograficos, a probabilidade do
diagnostico diminui, pois, o paciente apresenta déficit sistolico/contratil importante,
auséncia do aspecto granular, com estresse importante das suas paredes e FE reduzida.

Como jé citado, a grande maioria das causas de MCD ditas idiopaticas apresentam
algum componente genético. Existe uma forma familiar da MCD, muito comum, com
clinica variavel e varios padroes de hereditariedade. Porém, ndo € o caso do relato, pois para
gue esse diagnastico seja definido é necessario que 2 ou mais membros da mesma familia
tenham o diagndstico de MCD?,

Este paciente apresenta o fenotipo da Sindrome de Smith-Magenis. Esta € uma doenca
congénita ocasionada por uma microdelegdo no cromossomo 17p11.2, que gera uma série

de alteracGes como déficit intelectual, espectro autista, comportamento agressivo, insénia,
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atraso em todos os aspectos do desenvolvimento neuropsicomotor, anormalidades
craniofaciais e problemas metabdlicos?’. Esta regio cromossémica deletada inclui o gene
RAIL, sendo que em 70% dos casos o tamanho da delecdo é a padrdo, e o restante dos casos
apresentam delecdes maiores ou menores. O gene RAIL esta associado a regulacédo de varios
genes que controlam uma série de processos fisiologicos?®. Portanto, a depender da
quantidade de genes que foram perdidos e do tamanho da delecdo, as manifestacdes
fenotipicas variam, inclusive podendo levar a alteracdes do sistema cardiovascular como
uma MCD?, mesmo que estudos que fagam essa correlacdo sejam escassos. O paciente
inclusive apresenta alteracdes do seu perfil lipidico, caracteristicas dessa sindrome?’. O
exame de cariotipo para este tipo de alteracdo é normal, porém € obrigatorio sua solicitacao
para comprovacao dessa normalidade e permitir a realizacdo de exames mais especificos,
que consigam quantificar essa delecdo e definir os genes afetados. A importancia do
diagnostico dessa sindrome esta no fato de que estratégias terapéuticas podem ser adotadas
precocemente para estimular o desenvolvimento neuropsicomotor dos pacientes afetados e

assim melhorar sua qualidade de vida de forma duradoura.

7 CONCLUSAO

Portanto, podemos concluir que a Miocardiopatia Dilatada é uma doenca
multifatorial, com grande variabilidade de apresentacdes clinicas, e que representa um
grande perigo a vida dos pacientes. Isso justifica a importancia de um diagndstico precoce
e rapido, para evitar o desenvolvimento de complicagdes cardiacas que nédo irdo responder
ao tratamento clinico. Porém, os critérios utilizados podem ser imprecisos, assim como seu
progndstico. No caso relatado, o paciente foi diagnosticado tardiamente, pois quando
surgiram 0s sintomas, as alteracBes cardiacas ja se apresentavam exuberantes e
preocupantes, e mesmo respondendo bem ao tratamento clinico inicialmente, evoluiu
gravemente com necessidade de medidas mais invasivas, com o implante do
ressincronizador.

Atualmente, o paciente EGS continua sem um diagnostico etiologico, com todos os
exames ja realizados mostrando resultados inconclusivos, oque exemplifica a complexidade
da sua investigagdo. A partir do que j& foi exposto, podemos concluir que a hipotese mais
provavel ¢ a de uma Miocardite Reumatica que evoluiu silenciosamente para uma MCD,
mesmo que ainda necessite de confirmacdo histopatoldgica. Porém, ndo foi descartada a

possibilidade de uma Sarcoidose cardiaca, sendo necessaria investigacdo mais especifica. A
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investigacdo da Sindrome de Smith-Magenis encontra-se ativa, e tem uma grande
importancia, ndo s6 pela tentativa de justificar a doengca miocardica do paciente, como
também para inicio de medidas especificas que melhorem o aprendizado e comportamento,

proporcionando melhor qualidade de vida para ele e sua familia.
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