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Resumo

A hipertrofia ventricular esquerda (HVE) é frequentemente
observada na pratica clinica. No entanto, o fenétipo
hipertréfico é uma manifestagdo comum de diversas
condigdes, representando, portanto, um enigma para os
médicos em termos de diagnéstico. Diferenciar as etiologias
da HVE é fundamental para a tomada de decisao terapéutica,
pois diferentes abordagens devem ser implementadas para
condigoes distintas, como HVE secunddria a alteragbes de
carga, cardiomiopatia hipertréfica (CMH) ou mimetizadores
de CMH.

Em alguns casos, um diagnéstico incorreto ou tardio pode
levar a progressao da doenca de base com perda adicional da
capacidade funcional, alta morbidade e mortalidade.

O uso racional da multimodalidade de imagem
cardiovascular é de extrema importancia quando sao
realizados em conjunto com uma avaliagao clinica completa
e correlacionados com os achados eletrocardiograficos,
fornecendo pistas para preencher lacunas. Na maioria das
vezes, 0s exames de imagem sao a pega que falta para resolver
esse quebra-cabega desafiador.

Uma abordagem integral é de suma importancia na avaliagao
desses pacientes, pois, muitas vezes, sao acompanhados
por diversas especialidades, com manifestagdes sistémicas
variadas. Embora seja necessdria uma equipe multidisciplinar
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para um acompanhamento otimizado desses pacientes, o
agente mais importante nessa jornada é o clinico, cuja missao
é reunir todos os sinais de alerta e coordenar todos os dados
para um diagndstico assertivo.

O objetivo desta revisao é fornecer uma metodologia
pragmdtica, destacando pistas importantes para discriminar
as diversas condigoes que resultam em HVE.

Introducao

A hipertrofia ventricular esquerda (HVE) consiste no
aumento da espessura da parede do ventriculo esquerdo
(VE), sendo frequentemente observada na prdtica clinica. No
entanto, o fenétipo hipertréfico é uma manifestacio comum
de diversas condigoes, representando, portanto, um enigma
para os médicos em termos de diagndstico.' A diferenciagao
entre as etiologias da HVE (Figura 1) é fundamental para a
elaboragdo de abordagens precisas de tratamento. A HVE
frequentemente se origina de mecanismos adaptativos
secundarios, como hipertensao arterial (HA), estenose aértica
(EA) e coracao de atleta, ou de diversos outros estados
patoldgicos, abrangendo doengas genéticas e adquiridas,
que podem existir simultaneamente. A cardiomiopatia
hipertréfica (CMH) é caracterizada pelo espessamento da
parede do VE (= 15 mm em qualquer parte do VE) que nao
é atribuido apenas a condicées de carga anormais. E crucial
diferenciar (a) a variante sarcomérica, responsavel pela etiologia
principal da HVE inexplicada (40-60%) de (b) outras formas
de CMH (variantes de genes ndo sarcoméricos ou etiologia
genética nao elucidada) e (c) outras causas genéticas e nao
genéticas, coletivamente denominadas mimetizadores de
CMH (genocdpias ou fenocdpias).>* O objetivo deste artigo
é fornecer uma metodologia pragmatica para discriminar as
diversas condigbes que resultam em HVE. Essa diferenciagao
considera diversos fatores, incluindo o perfil clinico do paciente,
histérico familiar, atributos do eletrocardiograma (ECG), perfil
laboratorial, caracteristicas da ecocardiografia (ECO) e da
ressondncia magnética cardiaca (RMC) e, em casos selecionados,
estudo genético e até biopsia endomiocdrdica. O uso racional e
abrangente da multimodalidade de imagem cardiovascular é de
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ABC Cardlol

¢a neuroldgica |

Nefropatia

Baixa voltagem do QRS
Pseudoinfarto

@

Strain alterado
infero-lateral basal
do VE

Doenca de Fabry
Amiloidose

Ataxia de Fri
ATTr amiloidose

Doenca de Pompe

Alta voltagem do QRS
Padrao HVE+“Strain”

Ondas delta
WoIff-Parkmson-Whlte

Padrao do LGE tipicamente global e
subendocardico
Cmetlca alterada do gadolinio (padrao de

Noonan
Danon

Doenca de Fabry

Strain do VE com
padrao “cherry on top

Amiloidose cardiaca

| Hipertrofia assimétrica |

do sinal )
= T1 nativo reduzido

Amiloidose cardiaca s 9 5
Doenca de Fabry

Hipertrofia do misculo
Papilar (MP) + anomalias
subvalvares

CMH
Amiloidose cardiaca
Doenca de Fabry
Noonan / Pompe

Doenca de Fabry
PRKAG2

Amiloidose cardiaca
CMH

CMH
Sindrome de Noonan
Doenca de Fabry

Sindrome de Noonan

Arq Bras Cardiol. 2025; 122(1):e20240529

0 diagnéstico correto de um paciente com fenotipo hipertréfico do ventriculo esquerdo depende de uma abordagem integrativa, usando pistas da historia
clinica, exame fisico e uso de imagens multimodais. VE: ventriculo esquerdo; HVE: hipertrofia ventricular esquerda; CMH: cardiomiopatia hipertrofica; LGE:

realce tardio com gadolinio; VD: ventriculo direito.

extrema importancia para determinar um diagnéstico especifico,
fornecendo pistas para preencher lacunas. Na maioria das vezes,
o0s exames de imagem sdo a peca que falta para resolver esse
quebra-cabega desafiador.

Apresentacao clinica

Para auxiliar no diagnéstico diferencial da HVE, o clinico-
geral deve considerar uma abordagem focada, levando em
conta a idade na primeira apresentagao, os sintomas, o histérico
pessoal e familiar e marcadores clinicos especificos no exame
fisico (“redflags”) (Tabela 1). A principal etapa investigativa em
adultos que apresentam HVE envolve a triagem de etiologias
frequentes, principalmente condi¢bes de sobrecarga de pressao,
como HA e EA cronicas, ou adaptagoes fisiologicas associadas
ao treinamento fisico de alta performance (“coragao do atleta”).
Individuos com HVE podem ser assintométicos ou apresentar
sintomas inespecificos, como dispneia ao esforgo, fadiga,

desconforto toracico, palpitag()es sincope e/ou pré-sincope.
A investigagao de HVE é frequentemente precipitada por
achados incidentais durante um ECG ou ECO, que geralmente
sao conduzidos para outros fins. Por outro lado, uma variedade
de sintomas e sinais nao cardiacos podem ocasionalmente ser
indicativos de diagnésticos especificos.

Em relagdo a idade de inicio, uma alta prevaléncia de
doencas de armazenamento de glicogénio (por exemplo,
doenca de Pompe) e RASopatias (incluindo sindrome de
Noonan) é observada como etiologia subjacente da HVE
inexplicada em criangas e adolescentes. Ja em adultos
com mais de 55 anos, a amiloidose cardiaca (AC) pode ser
encontrada com maior frequéncia, e estar ciente do possivel
diagnéstico desta doenca tratdvel é muito importante.*
A CMH representa a etiologia mais comum para HVE entre as
causas genéticas em diversas faixas etdrias, abrangendo desde
pacientes jovens até idosos.*

Arq Bras Cardiol. 2025; 122(1):e20240529
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Figura 1 — Quebra-cabega desafiador do diagndstico diferencial em pacientes com fendtipo hipertréfico do ventriculo esquerdo.

A HVE grave observada no nascimento ou durante o primeiro
ano de vida, juntamente com fraqueza muscular, macroglossia
e retinite pigmentar, deve levantar suspeita clinica de doenca
de Pompe. Em individuos do sexo masculino com idade entre
10 e 20 anos que apresentam HVE importante, deficiéncia
intelectual, fraqueza muscular e pré-excitacao ventricular, é
necessdria uma avaliagao para doenga de Danon. Da mesma
forma, até os 20 anos, a presenga de dismorfismo facial,
lesdes lentiginosas multiplas, pectus carinatum, surdez, cifose
e hipertelorismo deve alertar os médicos sobre a possibilidade
de RASopatias, como a sindrome de Noonan e a sindrome de
Noonan com lentiginose multipla. Em individuos com mais de
15 anos, a ocorréncia simultanea de sintomas neurolégicos como
ataxia, desequilibrio e alteracbes na marcha pode indicar ataxia
de Friedreich. Além disso, doencas mitocondriais, juntamente
com HVE, frequentemente se manifestam com anormalidades
sensoriais, bem como sintomas neurolégicos e miopaticos. Em
individuos com idade entre 30 e 40 anos, a doenca de Fabry e a
cardiomiopatia (CM) PRKAG2 devem ser incluidas no diagndstico
diferencial.® A manifestagdo de sintomas gastrointestinais, dor
neuropdtica, angioceratomas, hipoidrose, cérnea verticilata,
proteindria, disttrbios de conducao, ataque isquémico transitério
juvenil ou criptogénico, ou acidente vascular cerebral e perda
auditiva, juntamente com histérico de transmissao hereditaria
ligada ao cromossomo X, levam a investigagao da doenga de
Fabry.® Em pacientes com mais de 55-60 anos, AC (transtirretina
de cadeia leve ou de tipo selvagem) deve ser considerada,
especialmente na presenga de indicadores clinicos, como
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sindrome do tdnel do carpo, ruptura espontanea do tendao do
biceps (sinal de Popeye), dor nas costas (indicativa de estenose
espinhal), polineuropatia (manifestada como dor neuropatica,
dificuldades de locomogao ou quedas frequentes), intolerancia
a medicamentos anti-hipertensivos ou para insuficiéncia
cardiaca devido & hipotensao postural, baixa voltagem do QRS
desproporcional a massa do VE no ECO, insuficiéncia cardiaca
com fragdo de ejegdo preservada (ICFEp) e bradiarritmia.”

Quando ha suspeita de etiologia genética, é fundamental
realizar uma investigagdo detalhada do histérico familiar de
trés geragdes, com foco no diagndstico de CMH, presenca de
morte stbita, arritmia, implante de dispositivo intracardiaco
e relatos de acidente vascular cerebral precoce.” Mutagbes
HCM e PRKAG2 sao normalmente associadas a heranca
autossémica dominante. Um padrado ligado ao X deve
sugerir a possibilidade da doenca de Fabry ou Danon,
ao passo que um padrdo autossdmico recessivo sugere
ataxia de Friedreich® (Tabela 1). Durante o exame fisico,
a presenca de sinais indicativos de obstrucao dinamica
da via de saida do VE (VSVE), como sopro sistélico que
aumenta na posigao ortostética ou pulso bifido, pode sugerir
obstrugao intraventricular causada por CMH. Um histérico
de implantacao de marcapasso, varios membros familiares
afetados e a presenca da sindrome de Wolff-Parkinson-White
fundamentam o diagnéstico de PRKAG2, com a doenga de
Fabry como um possivel diagnéstico alternativo.’

Dados clinicos isoladamente, embora informativos, sao
insuficientes para diferenciar a etiologia da HVE, e exames
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Tabela 1 - Aspectos genéticos, epidemioldgicos e clinicos de possivel diagndstico diferencial do fenétipo hipertrofico do ventriculo esquerdo

Ataxia de
Friedreich

Amiloidose cardiaca Doenca de Danon Doenca de Pompe PRKAG2 RASopatias

Doenca de Fabry
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* Heranga autossdmica dominante
* Grande variedade de mutagdes
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diagndsticos adicionais sao essenciais para confirmar a causa
subjacente. No entanto, um julgamento clinico amplo e uma
avaliagao personalizada de cada paciente sao fundamentais
para orientar a selegdo criteriosa de metodologias diagnésticas
apropriadas.

Em suma, com base nos critérios acima mencionados,
trés principais achados devem levantar suspeitas e iniciar a
investigagdo de mimetizadores de CMH:

* Idade em que ocorre o inicio da HVE, seja no inicio ou
em fase mais tardia da vida.

* A presenca de manifestagoes extracardiacas.

* Padroes de heranga que nio sdo consistentes com a
transmissao autossomica dominante.

Eletrocardiografia

Anomalias eletrocardiograficas podem se manifestar anos
antes do desenvolvimento de um fenétipo hipertréfico.
Embora as alteragdes no ECG sejam geralmente inespecificas,
elas podem fornecer dicas importantes para o diagnéstico,
especialmente quando interpretadas em conjunto com
outros achados clinicos e laboratoriais e correlacionadas
com multimodalidade de imagem (Figura 2). A CMH pode
apresentar diversos padroes, incluindo “strain” do VE , com
e anormalidades nas ondas ST e T, embora, em alguns casos,
0 ECG possa ser normal.’ Ondas T negativas profundas nas
derivagoes precordiais podem sugerir CMH apical. Um padrao
extremo de HVE sugere cardiomiopatias de Danon, Pompe
e PRKAG?2. Baixa voltagem do QRS (absoluta ou relativa, por
exemplo, voltagem do QRS desproporcional & espessura da
parede do VE), bloqueio atrioventricular e um padrao de
pseudoinfarto sao caracteristicas da AC. Um curto intervalo
PR/pré-excitacao ventricular (principalmente em pacientes
mais jovens) e bloqueios atrioventriculares (em pacientes
adultos) sdo observados nas doengas de Fabry, Danon e
PRKAG2. Bloqueios bifasciculares também podem indicar
doenca de Fabry como possivel diagnéstico."

Pacientes com HVE podem apresentar diversos tipos
de arritmias, desde batimentos atriais e/ou ventriculares
prematuros assintomaticos até arritmias ventriculares (AVs)
possivelmente fatais. A fibrilacao atrial (FA) é uma complicagao
comum na progressao clinica da CMH, doenga de Fabry e
amiloidose. Da mesma forma, CMH sarcomérica, doenca de
Danon e cardiomiopatias PRKAG2 estao associadas a um risco
de AVs possivelmente fatais.

Exames laboratoriais

No contexto de um fenétipo hipertréfico e suas
manifestagoes clinicas, exames laboratoriais de rotina e
direcionados podem fornecer indicagdes para diagndsticos
especificos. Embora nao sejam especificos, niveis
desproporcionalmente altos de peptideo natriurético
cerebral N-terminal (NT-proBNP) e pequenas elevagdes na
troponina sérica podem indicar um diagnéstico de amiloidose
ou formas especificas de CMH sarcomérica. Niveis séricos
de creatina quinase (CK) persistentemente altos podem
indicar doenga de Pompe, doengas neuromusculares ou
coragao de atleta. Disfungdo hepatica, caracterizada por

Arq Bras Cardiol. 2025; 122(1):e20240529
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Figura 2 - Pistas eletrocardiograficas para o diagndstico diferencial de HVE. CMH: miocardiopatia hipertrofica; AV: atrioventricular; HA: hipertenséo arterial; EA:

estenose adrtica; HVE: hipertrofia ventricular esquerda.

niveis séricos elevados de transaminases hepéticas, pode ser
observada em cardiomiopatias de Pompe, Danon e PRKAG2.
Imunoglobulina de cadeia leve em ensaios de imunofixagao
sérica e urindria e uma proporgao anormal de cadeias leves
livres sdo consistentes com o diagnéstico de amiloidose de
cadeia leve (AL).” Para a doenca de Fabry, o “dry spot test”
é uma ferramenta de triagem Gtil em homens, nos quais o
diagnéstico é estabelecido por meio da avaliagdo da atividade
da alfa-galactosidase A (a-GalA) e das medigoes de liso-Gb3.
Em pacientes do sexo feminino, geralmente sao necessarios
exames genéticos para confirmar o diagndstico.

Ecocardiograma

O ECO desempenha um papel fundamental no diagnéstico
e tratamento da HVE, ndo apenas devido a sua ampla
disponibilidade, natureza nao invasiva e relativa acessibilidade,
mas principalmente devido as informagoes abrangentes que
fornece. Essas informagdes incluem visualizagdo anatdémica
de estruturas (fenétipo de HVE, espessura das paredes do
VE e distribuicdo geométrica de hipertrofia), avaliacao da
funcao ventricular esquerda e direita (VD) e avaliagoes
hemodinamicas (como pressao diastélica final do VE, pressao
sistélica da artéria pulmonar, volume sistélico e colapsibilidade
da veia cava). O ECO também é valioso para identificar
obstrucoes fixas, como EA, ou obstrugdes dindmicas do VE,
como CMH obstrutiva.'

Arq Bras Cardiol. 2025; 122(1):e20240529

Avangos recentes em técnicas ecocardiograficas,
particularmente na analise de deformagao miocérdica,
aumentaram nossa compreensdo da fisiopatologia, da
mecanica miocérdica e da funcao miocérdica além da fragao
de ejecao. A ecocardiografia com “speckle tracking”(STE)
surgiu como uma ferramenta sensivel para a detecgao precoce
de doengas miocardicas, uma vez que o strain longitudinal
global (GLS) geralmente se deteriora antes que a fragao de
ejecao do VE (FEVE) diminua em vérios contextos clinicos, com
avantagem de ser menos dependente da carga. E importante
para o diagndstico de doengas cardiacas subclinicas em
parentes gendtipo-positivos de pacientes com CMH, ataxia
de Friedreich e AC, bem como para o monitoramento de
pacientes com doengas metabdlicas, infiltrativas ou de
armazenamento miocérdico. O STE auxilia na caracterizacao
dos padrées de envolvimento miocardico, atuando como
uma espécie de “impressao digital” visual, servindo como
uma “ferramenta de caracterizacao tecidual” baseada no
ECO (Figura 3)." Ha uma forte correlagao entre os valores
de GCLS e o realce tardio de gadolinio (LGE) na ressonancia
magnética cardiaca (RMC), apontando para fibrose miocardica
e maior risco de mortalidade e AVs malignas em pacientes
com CMH."*"> Este pardmetro também tem valor prognéstico
em doencgas infiltrativas como AC."®

O “myocardial work” foi recentemente descrito como uma
nova ferramenta ecocardiogréfica promissora para avaliagao da
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Figura 3 - Padrées de deformagdo longitudinal no fenétipo hipertréfico do ventriculo esquerdo (VE) (display paramétrico em “bulls-eye”). A) Cardiomiopatia
hipertréfica (CMH) mostrando alteragdes de deformagdo regionais conforme a distribuigao da hipertrofia (neste caso uma CMH assimétrica septal), B)- Amiloidose
cardiaca, com padréo “cherry on top”, um “redflag” ecocardiografico para seu diagndstico, C) Doenga de Fabry, com alteragdo tipica de deformagao na parede
antero-lateral basal, D) Cardiomiopatia PRKAG2, com hipertrofia biventricular maciga neste caso, com alteragdo global acentuada na GLS mostrando padrdo
difuso, E) Ataxia de Friedreich, com hipertrofia concéntrica do VE, mostrando alteragao de deformagdo principalmente nos segmentos basal e medial, destacando

que o padréo “cherry on top” (apical sparing) relativo ndo é especifico para o diagndstico de AC (este caso: cortesia - Dr. Thiago Santos Rosa - Brasil).

mecanica miocardica, incorporando a pés-carga (pressao arterial)
como estimativa da pressao do VE e utilizando a deformagao
longitudinal (LS) para criar um loop “pressao x deformagao”,
gerado por um software especifico."”” O valor adicional
desta técnica em relagdo aos parametros ecocardiograficos
convencionais para avaliacdo de cardiomiopatias ainda precisa
ser comprovado em estudos maiores, mas alguns dados
demonstram valor prognéstico para avaliagao de CMH™ e AC,"
por exemplo.

Embora ainda nao esteja universalmente disponivel, a
ecocardiografia tridimensional (3DE) tornou-se uma ferramenta
valiosa para avaliar doengas miocardicas, especialmente
medicoes volumétricas diretas de cadmaras cardiacas. Fornece
valores precisos de FE e massa do VE, correlacionando-se bem
com a RMC considerada padrao ouro.?* O 3DE também permite
a medigao tridimensional da deformacao miocardica, menos
afetada por limitagdes técnicas, como movimento fora do plano,
e permite a avaliagao simultanea de todo o VE, o que é (til para
andlise de sincronizacao.

O ECO com contraste que utiliza agentes de realce
ultrassonograficos é importante para a delimitagao da borda
do VE, especialmente em pacientes com janelas actsticas
subdtimas. Aumenta a sensibilidade na deteccao de condicoes
como CMH apical, aneurismas apicais e na diferenciacao de
trombos intracavitarios e em outras estruturas, como tenddes
ou trabeculacoes.”!

Ressonancia magnética cardiovascular

A RMC assumiu um papel inquestiondvel na avaliacao da
HVE, principalmente devido a avaliagio da morfologia cardiaca,

fungao e caracterizagao tecidual.® Embora a RMC possa fornecer
pistas essenciais para o diagnéstico final em entidades com
anormalidades extremas na caracterizacao do tecido, como AC ou
doenca de Fabry, a grande sobreposicao de achados de imagem
em muitas entidades torna necessaria uma integragao abrangente
dos achados de imagem no contexto clinico. Nenhum achado de
imagem deve ser interpretado isoladamente, sem consideragao
da histéria clinica, dados eletrocardiograficos e histéria familiar.?2

Além da avaliagao anatémica e funcional do VE, a principal
vantagem da RMC em relagdo ao ECO é a possibilidade de
caracterizacao tecidual. Técnicas de mapeamento paramétrico
que medem os tempos de relaxamento T1 e T2 tém sido cada
vez mais incorporadas aos protocolos de aquisigao, permitindo
a avaliagdo quantitativa de componentes intracelulares e
extracelulares.?> Imagens com LGE podem identificar fibrose
de substituigao e possuem valor progndstico bem estabelecido,
embora sejam menos sensiveis para detectar deposicao difusa
de colageno intersticial do que as técnicas de mapeamento T1.%

Diagnostico de hipertrofia ventricular esquerda

Embora as diretrizes clinicas estabelecam valores de referéncia
normais para a massa do VE de acordo com o género,* desafios
técnicos podem causar variabilidade e dificultar a medicao
ecocardiogréfica da espessura da parede do VE. Janela actstica
subdtima, medigOes incorretas (obliquas ou encurtadas, uso de
janela apical — baixa resolucao lateral) e inclusdo de estruturas
de confusao podem afetar a precisdo. Algumas estruturas,
como uma banda moderadora proeminente do VD, aparelho
subvalvar tricuspideo, crista supraventricular ou falsos tend6es
fibromusculares do VE inseridos no septo interventricular,
podem ser erroneamente interpretadas como parte do septo,
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superestimando sua espessura. Em pacientes pedidtricos, os
escores Z, que representam o ndmero de desvios padrao dos
valores médios, sao usados como padroes de referéncia. Esses
escores ajustam a massa do VE e a espessura da parede conforme
aidade e o tamanho corporal da crianga, proporcionando uma
avaliacio mais personalizada nessa populagao.> Os limiares
para portadores de variantes genéticas patogénicas podem ser
menores'? e algumas apresentagdes podem causar confusao e
diagnésticos incorretos, como fenétipos tardios e jé dilatados.
Para garantir um diagndstico preciso, é essencial correlacionar
essas medidas com o histérico clinico, a presenca de outras
doencas cardiacas estruturais associadas, os valores de GLS
e a fungao diastdlica. Em certos casos, uma RMC pode ser
necessdria para confirmar o diagndstico.

Cardiomiopatia hipertrofica

A CMH é definida por um aumento da espessura da parede
do VE = 15 mm ou = 13 mm (em individuos com genétipo
positivo ou parentes de pacientes com CMH), na auséncia de
condigoes que justifiquem HVE secundaria, como HA grave,

EA ou coarctagdo da aorta, e excluindo quaisquer doencas
sistémicas infiltrativas.?’ E crucial reconhecer que a CMH nao
é meramente uma doenca miocérdica. Outras caracteristicas
que justificam o diagndstico incluem anormalidades da VM e
do aparelho subvalvar, como alongamento do folheto mitral,
hipertrofia do musculo papilar, cordas da VM secundarias
anormais e feixes musculares (Figura 4).%25:

A HVE septal assimétrica é o padrao mais classico de CMH,
mas outras expressoes fenotipicas, como apical, concéntrica,
de parede lateral, médio-ventricular, e apresentagoes menos
tipicas envolvendo qualquer segmento do VE, sdéo comuns.
Os critérios classicos para diagnéstico de CMH, que sdo os
mesmos utilizados no ECO e na RMC,? foram recentemente
questionados (“uma medida serve para todos”?). No futuro,
provavelmente género, superficie corporal e raga serdo
considerados para a defini¢cao de novos limiares. Em especial,
esses critérios podem nao ser preenchidos na variante apical,
caracterizada pela perda ou reversdo do estreitamento
miocdrdico apical usual. Por exemplo, novos valores de corte
e critérios diagnésticos foram recentemente sugeridos para a

Obstrucao dindmica da
VSVE SAM - RM

Trombo atrial em ritmo
sinusal

Miocardio granular
salpicado (brilhante)

Strain atrial reduzido
Dissociacao atrial
eletromecanica

Strain 2D alterada -
parede infero-lateral basal

CMH

Amiloidose cardiaca
Ataxia de Friedreich

Amiloidose cardiaca

Noonan / Pompe

Amiloidose cardiaca
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Figura 4 - Pistas ecocardiograficas para o diagndstico diferencial do fendtipo hipertréfico do ventriculo esquerdo. CMH: cardiomiopatia hipertrofica; SAM: movimento

anterior sistolico da valva mitral; RM: regurgitagdo mitral; VD: ventriculo direito.
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deteccao de CMH apical, sendo o limite superior do normal
apical de 11 mm ou 5,6 mm/m?2.22%

A hipertrofia do VD também é frequente em pacientes com
CMH, sendo encontrada em 30-44% dos casos, geralmente
junto da HVE.?'32 A obstrugao dindmica do VD pode ocorrer,
seja intraventricular ou na via de saida do VD.* Os indices
ecocardiograficos convencionais da fungao sistélica do VD, como
excursao sistdlica do plano anular trictspide (TAPSE), fragao de
variagdo de drea (FAC) e velocidades do Doppler tecidual, sao
tipicamente normais, mas a disfuncao sistélica subclinica pode
ser identificada por meio de alteragdes na LS do VD.?*%

O ECO também desempenhou um papel importante na
avaliagao de risco e estratificagao de pacientes com CMH,*
sendo que estudos demonstraram maior mortalidade em
pacientes com CMH com espessura do septo do VE = 30
mm, aneurisma apical ou disfuncao do VE (FEVE < 50%).>3’
GLS 2D do VE correlaciona-se fortemente com fibrose em
pacientes com CMH. Os valores absolutos de GLS e dispersao
mecdnica tém uma boa correlagao com a porcentagem de LGE
e sao preditores independentes de AVs." No estudo de Reant
et al.," valores absolutos de GLS < 15,4% foram associados
a insuficiéncia cardiaca, morte e internagoes hospitalares em
uma coorte de pacientes com CMH. O grafico paramétrico
da LS 2D derivado do STE2D (“bulls-eye”) pode oferecer
uma visdo geral intuitiva da deformagao miocardica global
e regional do VE na CMH e é caracterizado por valores de
deformagao segmentar severamente reduzidos nas paredes
mais hipertrofiadas, geralmente mais pronunciados do que
outras etiologias, como hipertensao ou HVE secundaria a EA.*®

A avaliagdo hemodinamica para identificar pacientes com
obstrucao da VSVE é crucial para o tratamento de pacientes
com CMH. Aproximadamente um tergo dos pacientes

com CMH apresentam obstrugao da VSVE em repouso
(> 30 mmHg), sendo que o outro tergo apresenta obstrucao
latente, revelada por meio de manobras provocativas a
beira do leito (Valsalva, ficar em pé, agachar-elevar, inalagao
de nitrito de amila) ou ecocardiografia de exercicio.* A
regurgitacdo mitral é um achado comum em pacientes
com CMH, especialmente em pacientes com movimento
mitral anterior sistélico (SAM), e pode ser um determinante
importante dos sintomas. E muito importante destacar que o
SAM ndo é resultado unicamente de hipertrofia assimétrica
septal (altas velocidades da VSVE e efeito Venturi) e, de fato,
anormalidades primdrias do aparelho da VM, como hipertrofia
e deslocamento anterior dos misculos papilares, alongamento
dos folhetos e alteragao na insergao cordal, podem ter um
grande papel na obstrugao da VSVE (Figura 5).2%4

A CMH geralmente se apresenta com FEVE normal
ou aumentada, o fenétipo classico da ICFEp, associada a
disfungao diast6lica em varios graus. Alguns pacientes podem
apresentar aneurismas apicais e disfuncao progressiva do VE,
o que pode levar a doenga cardiaca terminal ou a variante
CMH “burned-out”, associada a um pior progndstico.*'+*

A RMC também permite uma caracterizagao anatémica
detalhada em relagdo ao padrao de HVE, variagbes no
aparelho da VM e suas contribuigbes para a obstrucao da
VSVE.* Considerando esta avaliagao detalhada, a RMC
desempenha um papel importante no planejamento de
terapias de redugao septal.*

Em relacdo a caracterizagao tecidual, T1 nativo e VEC
correlacionam-se com fibrose difusa, elevada mesmo em dreas
sem LGE.*“® A fibrose de substituicdo tipica com padrao de
parede média, mais frequente em areas hipertréficas, é bem
descrita com LGE, com valor prognéstico bem reconhecido.*

L a1cm

98=10.5%

Figura 5 - Exemplo de paciente com Cardiomiopatia Hipertrofica Obstrutiva. A) espessura do septo: 4,1 cm, B) Padrao de deformagao longitudinal “bulls-eye

1

mostrando alteragdo regional principalmente nos segmentos septais e, C) Aquisi¢do de eco transtoracico (ETT) 3D, imagens 3D renderizadas longitudinais
mostrando movimento sistélico anterior (SAM) da valva mitral na sistole (*), D) Aquisi¢do de ETT 3D, imagens 3D coloridas renderizadas (visao longitudinal)
mostrando regurgitagdo mitral secundaria a SAM (*), E) Doppler continuo mostrando gradiente de pico tardio em repouso na via de saida do ventriculo esquerdo
de 96 mmHg, padréo classico em forma de adaga, F) Aquisi¢do de ETT 3D, imagens 3D renderizadas (visdo de eixo curto) mostrando anomalia dos musculos
papilares com quatro cabegas (*) e posicionados anteriormente, G) RMC mostrando hipertrofia septal maciga, e H) imagens com realce tardio com gadolinio

mostrando fibrose septal com padrao de parede média.
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Com avangos recentes, “diffusion tensor acquisition” permite
estudar a desorganizagao dos midcitos, um marcador
prematuro da doenca,*® e a RMC de perfusao sob estresse
permite o estudo da disfungao microvascular.***

Mimetizadores de CMH

Amiloidose cardiaca

A AC é uma CM infiltrativa causada pela deposicao
extracelular de fibrilas amiloides, com fenétipo classico de
HVE (“pseudo-hipertrofia”) e ICFEp. O ECO, particularmente
nos estagios iniciais,”' carece especificidade para distinguir
precisamente doengas cardiacas infiltrativas ou hipertréficas
amiloides de nao amiloides, reforcando a necessidade de
correlagao com outros (“redflags”) clinicos e complementagao
com outras modalidades de imagem. Os achados classicos do
ECO podem ser observados apenas em estagios avancados
de infiltragao amiloide, com aumento biatrial, espessamento
das vélvulas e do septo interatrial, derrame pleural e
pericardico, baixas velocidades miocérdicas e hipertrofia
biventricular com aparéncia brilhante. Geralmente, esses
pacientes apresentam FEVE preservada e disfungao diastélica
acentuada com aumento das pressoes de enchimento do VE
(disfungao diastélica tipo II-11), embora a FEVE reduzida seja
um achado frequente na doenca em estgio avangado.’2 E
importante observar que pacientes com AC podem apresentar
reducdo do débito sistélico mesmo antes de uma redugao
na FEVE, causada por diferentes fatores, incluindo alteracao
na deformagao miocdrdica, desempenho diastélico do VE
prejudicado, disfuncao mecanica atrial e volumes reduzidos
do VE devido ao espessamento da parede.>*>

O ECO é um instrumento vital para o diagndstico
precoce de AC, particularmente em pacientes com fenétipo
hipertréfico (definido como espessura da parede do VE
= 12 mm) combinado com outros “redflags” clinicos ou
ecocardiogréficos. Esses achados (Figura 4) devem levar
o clinico a direcionar esses pacientes para um caminho
investigativo especializado. Esse caminho normalmente
inclui RMC, cintilografia com marcadores 6¢sseos e
quantificacao de cadeias leves livres no soro, juntamente
com testes de imunofixacdo no soro e na urina. Essas
modalidades diagndsticas ajudam a confirmar o diagnéstico
de AC, diferenciando os tipos de imunoglobulina de cadeia
leve (AL) monoclonal dos tipos de transtirretina (ATTR) e
avaliam o estadiamento da doencga e o prognéstico.*

A GLS é notavelmente prejudicada em pacientes com AC,
demonstrando uma forte correlagao com a extensao da carga
amiloide, conforme demonstrado em estudos que comparam
a GLS com o LGE e o volume extracelular (VEC) medido por
RMC."3** Um padrao regional caracteristico de deformagao
longitudinal preservada nos segmentos apicais, formando um
gradiente basal-apical ou um padrao de preservagao apical
relativa (RASp), foi identificado na AC (Figura 6). Existem
muitas maneiras de identificar esse padrao por STE, usando
diferentes férmulas e critérios quantitativos ou mesmo
considerando uma aparéncia visual de “cherry on top” um
sinal visual qualitativo derivado da analise paramétrica do LS
(“bulls eye”). O RASp demonstrou boa precisao na distingao
de AC de outras causas de HVE e doencas miocdardicas.'**7/%
Embora o RASp nao seja especifico para o diagnéstico de
AC*? e possa ser encontrado em outras causas de HVE, ele
pode ser usado como um valioso redflag ecocardiografico
para garantir investigagao adicional em pacientes com

i, ST
,/G / ;.’—?\ '

Figura 6 - Exemplo de paciente com Amiloidose Cardiaca. A) ECG com baixa voltagem nas derivagdes frontais, bloqueio atrioventricular de primeiro grau e
padréo de “pseudoinfarto” nas derivagdes precordiais, B) um sinal clinico de ruptura do tendao do biceps, C) 4 cdmaras apicais mostrando aumento biatrial,
espessamento do septo interatrial e das vélvulas atrioventriculares, hipertrofia concéntrica do ventriculo esquerdo (VE), D) Strain atrial com componente
de reservatorio reduzido (+15%) geralmente causado por miopatia atrial e disfungdo diastélica, E) Strain longitudinal (LS) do VE em formato de “bulls-eye”
(exibigdo paramétrica) mostrando Strain regional alterada nos segmentos basal e medial, relativamente preservada nos segmentos apicais (“cherry on
top”). F) LS do ventriculo direito (VD) reduzida (Strain da parede livre = -13%) mostrando infiltracdo de amiloide na parede do VD, G) RMC mostrando
espessamento da parede biventricular, septo interatrial, aumento biatrial, H) RMC com realce tardio de gadolinio mostrando padréo global subendocardico,
com cinética de gadolinio alterada.
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histérico clinico compativel®® e também para determinar
o progndstico nesses pacientes.®’ E importante enfatizar
que o RASp pode ser observado em diferentes tipos de
AC, incluindo AL, ATTR hereditério e amiloidose ATTR de
tipo selvagem, e nao é (til para distingui-los. Esse padrao
pode nao estar presente em uma proporgao significativa de
pacientes, porque nos estagios iniciais da doenca apenas
graus leves de infiltracdo amiloide em segmentos basais
podem estar presentes. Por outro lado, um padrao difuso
de envolvimento do miocdrdio pode ocorrer na doencga
em estdgio avancado, sem um gradiente significativo entre
o apice e a base do coragdo.®> Considerando a queda
desproporcional e precoce da GLS e a FE relativamente
preservada em pacientes com AC, a razao da FEVE dividida
pela GLS apresentou boa acurdcia para diferenciar a AC da
CMH, com ponto de corte de 4,1.%

O strain miocardico do VD é tipicamente prejudicado
em pacientes com AC, o que pode ser uma caracteristica
diagnéstica til para diferenciar a AC de outras causas
de fendtipos hipertréficos. Curiosamente, um padrao
de preservacdo apical relativa do VD, semelhante ao
observado no VE, também foi identificado nesses pacientes.
A identificacao desse padrdao do VD, juntamente com os
achados do VE, aumenta a especificidade diagnéstica para
AC, conforme citado em algumas publicagoes.**%

A RMC é particularmente (til para a AC, uma vez que
os valores T1 sao notavelmente extremos e o LGE tem
cinética tipica (Figura 7).> O miocéardio amiloidético
tem uma avidez singular pelo gadolinio, levando a um
“ponto nulo” miocérdico antes do pool sanguineo do VE.
Como contraste extracelular, o gadolinio se acumula na
presenca de expansao do espaco extracelular secundaria a
deposicao de amiloide.®® O padrao do LGE é tipicamente
global e subendocardico, tornando-se transmural em
estagios avangados.®” Devido ao acimulo extracelular
de fibrilas amiloides, o VEC aumenta acentuadamente,
frequentemente acima de 40%.°®

Quando utilizada isoladamente, a RMC nao permite uma
distingao precisa entre amiloidose AL e ATTR, embora cada
tipo tenham algumas caracteristicas especificas: O LGE do
VD fica aparente na maioria dos pacientes com amiloidose
ATTR, mas apenas em cerca de 70% dos pacientes com
amiloidose AL; a massa do VE e o VEC sao maiores no
tipo ATTR, enquanto T1 e T2 nativos sao maiores na
amiloidose AL secundaria a toxicidade da cadeia leve nos
cardiomidcitos.®”* Além disso, o cdlculo do VEC no figado
e no bacgo pode identificar envolvimento sistémico na AL,
o que é muito raro na ATTR.®

A combinacao de imagens multimodais e a observacao
de suas caracteristicas podem fornecer pistas importantes
para identificar possiveis diagnosticos diferenciais.
Caracteristicas da amiloidose na RMC com grau O ou
1 na cintilografia ¢ssea apontam para o diagnéstico de
amiloidose AL, ou raramente, variantes TTR, AApoAl e
AApoAlV-amiloidose.”” Quando combinada com estudos
de proteinas monoclonais normais, a presenga de
caracteristicas na RMC mostra alta especificidade para o
diagnéstico de AC ATTR.”

Doenca de Fabry

A doenca de Fabry é uma doenga rara de armazenamento
lisossomal causada por uma deficiéncia de a-GalA. A HVE é
a principal manifestagao cardiaca da doenga de Fabry, sendo
responsavel por 0,9% dos casos de CMH.”? Nos homens, o
actimulo cronico de globotriaosilceramida é responsével por
2% da hipertrofia cardiaca total, mas seu armazenamento
desencadeia a expressao da protefna sarcomérica via
hipertrofia dos miécitos. Por outro lado, nas mulheres, a
HVE consiste em hipertrofia equilibrada de esfingolipideos
e miécitos em proporgao. Muitas vezes, é subdiagnosticada
e pode levar a desfechos ruins se nao for tratada.
O envolvimento cardiaco é o fator prognéstico mais crucial
na doenga de Fabry e impacta significativamente a qualidade
de vida.® Alteracoes cardiacas na doenga de Fabry podem ser
sutis em pacientes jovens, mas eles geralmente desenvolvem
ICFEp, arritmias e HVE mimetizando CMH mais tardiamente,
geralmente apés os 30 anos nos homens e os 40 anos nas
mulheres. O diagndstico precoce é vital, especialmente
porque a terapia de reposicdo enzimética esta disponivel e
pode limitar a progressao da doenga.”

As caracteristicas ecocardiograficas tipicas da doencga de
Fabry sdao HVE concéntrica com FE preservada e hipertrofia
desproporcional dos mdsculos papilares (Figura 4). Entretanto,
alguns pacientes podem apresentar HVE assimétrica e até
mesmo obstrugdo dindmica da VSVE, levando ao diagndstico
incorreto de CMH. Pode ocorrer dilatagao da raiz aértica e
espessamento das valvulas mitral e adrtica, geralmente sem
disfungao significativa. A hipertrofia do VD com fungao
sistolica preservada é comum em pacientes com doenga de
Fabry e HVE, e esses pacientes geralmente apresentam melhor
fungao sistélica em comparagao aos pacientes com AC com
niveis semelhantes de espessamento da parede do VD.”* A
GLS é significativamente reduzida em pacientes com doenga
de Fabry evidente, e as alteragdes de deformacao regional
sdo frequentemente mais pronunciadas na parede infero-
lateral basal, correlacionando-se com LGE nessa regiao na
RMC. Para portadores de variantes patogénicas do gene GLA,
GLS facilita a detecgao precoce do envolvimento cardiaco,
independentemente da HVE.”

A RMC mostra T1 nativo baixo,”® o que é caracteristico,
refletindo a deposicao de esfingolipideos. Uma vez que o
armazenamento é principalmente um fenémeno intracelular,
0 espago extracelular é poupado pelo aciimulo, resultando
em um VEC normal medido pelo contraste pré e pés T1.7° De
fato, a RMC pode retratar as trés fases da histéria natural da
doenca. Na fase de acumulacao inicial, um T1 nativo baixo
é observado na auséncia de HVE. A progressao da doenca é
documentada pelo aparecimento de hipertrofia, inflamagao
e LGE principalmente na parede infero-lateral basal. Por fim,
na presenca de LGE extenso, ha uma pseudonormalizagao
do T17¢ nativo.

Sindrome de Noonan

A sindrome de Noonan é uma doencga genética
autossbmica dominante, parte de um grupo conhecido
como RASopatias, que afeta varios sistemas do corpo. Possui
diversas caracteristicas, incluindo anormalidades cardiacas
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congeénitas, baixa estatura, pescoco alado, dismorfismo
craniofacial, malformagoes esqueléticas, didtese hemorragica,
hipertelorismo e deficiéncia intelectual leve. Mutagdes que
causam a sindrome de Noonan afetam genes que codificam
proteinas da via RAS-MAPK (proteina quinase ativada por
mitégeno). Isso leva a desregulagao de processos celulares
criticos, incluindo proliferagdo, diferenciagdo, sobrevivéncia
e metabolismo, caracteristicos das RASopatias.

Em mais de 80% dos pacientes com sindrome de Noonan,
sdo observadas anormalidades cardiacas, com estenose
pulmonar prevalente em aproximadamente 50% dos casos
e CMH ocorrendo em 25%.77 Além disso, a sindrome de
Noonan estd associada a um amplo espectro de outras
malformagoes cardiacas.”® A HVE geralmente se manifesta de
forma precoce e é normalmente diagnosticada nos primeiros
seis meses de vida.”” A HVE observada na sindrome de
Noonan pode se apresentar como concéntrica ou assimétrica,
as vezes acompanhada de obstrugdo dinamica da VSVE.
Anomalias da VM e complicagdes subvalvares, como SAM,
insercdo and6mala da VM levando a obstrucdo subadrtica e
degeneragao mixomatosa, resultando em prolapso da vélvula,
sdo comumente observadas em pacientes com sindrome
de Noonan e CMH.? A presenca de CMH na sindrome de
Noonan influencia significativamente com a evolugao dos
pacientes, correlacionando-se com aumento da morbidade
e mortalidade.®" A progressdao da HVE é variavel; em
alguns casos, pode surgir mais tarde na infancia e progredir
lentamente, permanecer estavel por vdrios anos ou evoluir
rapidamente durante a infancia. Em um subconjunto de
pacientes, representando 17% de uma coorte de 46 individuos
acompanhados por sete anos, foram observadas regressao e
estabilizacdo da HVE.®

Doenca de Pompe

A doenga de Pompe é classificada como uma doenca
de deposito lisossomal autossdmica recessiva de incidéncia
rara, decorrente de mutagdes no gene da a-glicosidase acida.
Essa alteragdo genética resulta em um acimulo de glicogénio
lisossomal em vérios tecidos, principalmente no miocérdio,
no sistema respiratério e nos musculos esqueléticos. O inicio
da doenga de Pompe varia, com um possivel diagnéstico ao
nascimento, na infancia ou na idade adulta. A forma cléssica
da doenca, observada predominantemente em lactentes, é
caracterizada por rapida progressao e geralmente se apresenta
com CMH, muitas vezes com progndstico desfavoravel.
Nesses casos, bebés nao tratados frequentemente sucumbem
a insuficiéncia cardiorrespiratéria no primeiro ano de vida.
Fenotipicamente, a doenga de Pompe é marcada por HVE,
predominantemente com espessamento septal assimétrico,
embora também seja observada hipertrofia concéntrica
envolvendo as paredes septal e livre do VE e do VD. Na RMC,
o LGE é raro e pode ser visto no subendocérdio das paredes
lateral e anterior. A hipertrofia septal grave leva, geralmente, a
SAM e obstrucao da VSVE, exacerbando os sintomas clinicos.
Essas patologias podem evoluir para disfungao diastélica e
sistélica, culminando em IC. Notavelmente, observou-se que
a terapia de reposicdo enzimatica induz a regressao rapida
da HVE e melhora a fungao ventricular sistélica, conforme
avaliado pela analise de deformagao miocardica.®
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Cardiomiopatia PRKAG2

A CM PRKAG2, uma doenga autossdbmica dominante
de armazenamento de glicogénio que afeta principalmente
o musculo cardiaco e o sistema de condugdo, apresenta
um perfil clinico e progndstico tnicos. A CM PRKAG2 é
caracterizado por HVE, sindrome de Wolff-Parkinson-White
e doenga progressiva do sistema de condugao.** A CMH
em pacientes com mutagdes no gene PRKAG2 geralmente
surge na adolescéncia ou na idade adulta, com poucos casos
relatados na infancia. A CM PRKAG2 estd associada a piores
desfechos em comparagao a CMH sarcomérica, com pacientes
potencialmente apresentando insuficiéncia cardiaca precoce
e morte stbita.* O fenétipo ecocardiografico frequentemente
mostra HVE concéntrica, FEVE preservada, disfungao diastélica
e, menos comumente, hipertrofia do VD (Figura 8).%%
A obstrugao da VSVE é rara nesses pacientes, comparando-se
aos pacientes com CMH sarcomérica. Um estudo mostrou que
pacientes com CM PRKAG2 podem ter GLS mais preservada,
associada a bradicardia, embora tenham massa do VE e
espessamento das paredes ventriculares semelhantes.®

Ataxia de Friedreich

A ataxia de Friedreich é uma doenga degenerativa
autossdmica recessiva, que afeta o gene da frataxina, levando
ao armazenamento de ferro mitocondrial e afetando o
metabolismo da glicose, o sistema nervoso e o coragao.®” A
doenga cardiaca geralmente se manifesta como fenétipo de
CMH que pode evoluir para cardiomiopatia dilatada, a causa
mais importante de morte.” O envolvimento miocardico pode
ser detectado subclinicamente antes do desenvolvimento de
HVE ou redugao da FEVE, seja por STE®' ou RMC.*?

As caracteristicas ecocardiograficas tipicas sao HVE
concéntrica sem obstrucdo da VSVE ou médio-ventricular
(embora também possa ocorrer hipertrofia assimétrica),
com disfungao do VE (FE reduzida) e insuficiéncia cardiaca
em doenga avangada® com reserva de perfusao alterada.?
O aspecto morfolégico da HVE nesses pacientes pode
assemelhar-se a AC, mesmo com uma textura granular
brilhante do miocardio, mas geralmente ndao ha aumento
biatrial, derrame pericardico ou disfungao diastélica grave
em pacientes com ataxia de Friedreich.%*

Doenca de Danon

A doenca de Danon é uma doenga genética rara,
dominante, ligada ao cromossomo X, que se manifesta com
a triade clinica de cardiomiopatia, miopatia esquelética
e deficiéncia intelectual. £ causada por mutagées no
gene da membrana associada ao lisossomo 2 (LAMP2).
A cardiomiopatia de Danon é progressiva e geralmente se
manifesta como fenétipo hipertréfico, com alteragoes do
strain radial, circunferencial e longitudinal nos estagios iniciais,
com fragao de ejecao preservada (ICFEp). Com a progressao
da fibrose, esses pacientes podem evoluir com declinio da
fracdo de ejecao, piora dos sintomas e fenétipo dilatado,
principalmente em pacientes do sexo masculino.” A extensao
e a gravidade da cardiomiopatia sdo os principais fatores
prognosticos. A maioria dos pacientes é assintomatica durante
a infancia, progredindo para um estagio sintomatico durante
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ECG CINE RMC CINE RMC EIXO LGE MAPEAMENTO
LONGITUDINAL CURTO

Figura 7 - Uso da ressonancia magnética cardiaca (RMC) em pacientes com fendtipo hipertrofico do ventriculo esquerdo (VE), com imagens de ECG, cine RMC,
realce tardio com gadolinio (LGE) e mapeamento de sequéncia T1. Em A) um paciente com cardiomiopatia hipertrofica septal assimétrica, em B) um paciente
com cardiomiopatia hipertrofica apical, C) um paciente com amiloidose cardiaca (AC) ATTR, D) um paciente com doenga de Fabry. As setas mostram dreas de
fibrose e o (*) aponta para um padréo difuso tipico na AC. Vale ressaltar que o mapeamento T1 mostra um aumento do T1 nativo no paciente com AC (C) e

um tempo T1 reduzido em um paciente com doenga de Fabry (D).

GS=-6.4%

Figura 8 - Exemplo de um paciente jovem (homem de 25 anos) com cardiomiopatia PRKAG2. Em A) visao paraesternal do eixo longo mostrando um ventriculo
esquerdo (VE) remodelado com hipertrofia. Em B) ECG mostrando ondas delta, intervalo PR curto (sindrome de Wolff-Parkinson-White) e padrao de hipertrofia
do VE. Em C) visdo de eixo curto representando hipertrofia concéntrica do VE. Em D) strain longitudinal (LS) do VE, Bulls-eye (display paramétrico) mostrando
alteragéo difusa da deformagdo miocérdica. E) hipertrofia concéntrica biventricular e um DCI nas cavidades direitas. F) Strain longitudinal do ventriculo direito
alterado (strain médio de parede livre = -9,33%).
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a adolescéncia e culminando em insuficiéncia cardiaca
fulminante e morte sibita na idade adulta.”® Os achados na
RMC desempenham um papel fundamental no diagnéstico
desta doenca e geralmente incluem HVE acentuada, que pode
ser concéntrica ou assimétrica, e padroes distintos de LGE
que diferem de outras formas de cardiomiopatia hipertréfica.
Geralmente, o LGE poupa o septo médio e exibe um gradiente
da base para o dpice com envolvimento do dpice.”*® Além
disso, a RMC pode revelar T1 nativo e VEC elevados, sugerindo
fibrose miocardica.?®

Conclusao

A associacdo das diferentes pecas do quebra-cabeca da
HVE (histérico pessoal e familiar do paciente, apresentacao
clinica, achados do exame fisico, caracteristicas do ECG
e informacoes obtidas em exames de multimodadlidade
de imagem cardiaca) pode identificar redflags especificos
que ajudam o clinico a diferenciar as causas de fenétipos
hipertréficos.

Essa abordagem sistematica permite diagndsticos mais
precisos e estratégias de tratamento personalizadas. No
entanto, é importante observar que exames diagndsticos
adicionais, como testes genéticos, teste de exercicio
cardiopulmonar e biépsia endomiocardica, podem
ser necessarios para confirmar a etiologia subjacente.
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