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Abstract:

We are presenting a clinical case of a 26 years old asymptomatic patient that came to the Cardiology
department for electrocardiogram changes. The clinical examination shows a systolic heart murmur of 11/VI
intensity in the central area. Biological screening is within normal limits. The ECG and the echocardiography
show changes that suggest sarcomeric hypertrophic cardiomyopathy, the Holter ECG monitoring does not
detect any essentials dysrhythmia, and computed tomography of the coronary arteries identifies a muscular
bridge in the anterior descending artery. The enzyme levels from the dry blood test are could not diagnose a
lysosomal disease. Following clinical and paraclinical investigations, the diagnosis was non-obstructive
septal hypertrophic cardiomyopathy — sarcomeric form. By the algorithm dedicated to hypertrophic
cardiomyopathy, this patient has < 2.5% risk of sudden cardiac death within the next 5 years.
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Introducere

Cardiomiopatia hipertrofica (CMH) este
definitd ca hipertrofia peretilor ventriculului
sting (HVS) cu predominanta septului
interventricular (SIV) anterior, masa cardiacd
depdsind 500 mg, in absenta conditiilor care ar
putea determina HVS [10]. In majoritatea
cazurilor are transmitere autozomal dominantd
cu o prevalenta mai mica la barbati [1]. CMH se
prezintd sub forma sarcomericd si forma non-
sarcomericd. Miocitele prezintd o arhitectura
dezorganizatd, apare cresterea depozitelor de
colagen, Ingrosarea tunicii intime si medii cu
ingustarea  lumenului  arterelor  coronare
intramurale. Aceste modificari duc la episoade
silentioase de ischemie miocardicd, urmate de
necroza miocitard cu formarea zonelor de
fibrozd [2, 11]. Fiziopatologic, in CMH
predomind obstructia tractului de ejectie al
ventriculului stdng ce poate determia miscare
sistolicd anterioara (SAM) a valvei mitrale si
regurgitare mitrald secundard [6]. O alta
caracteristicdi  importantd  este  disfunctia
diastolicd cu presiuni de umplere crescute si
diminuarea fluxului coronarian [3, 9]

Prezentare de caz
Istoricul bolii
Pacient in varstd de 26 de ani fara acuze

subiective, se prezintd pentru evaluare
cardiologica  datoritd  modificdrilor ECG
decelate la examenul de Medicina Muncii. Din
istoric: fumator, fara antecedente heredo-
colaterale sau personale patologice cunoscute,
fara medicatie la domiciliu.

Clinic

La prezentare: pacient cu stare generala
buna, zgomote cardiace ritmice, suflu sistolic
medio-cardiac de intensitate 11/VI, pulsuri
periferice simetrice, tensiunea arterialda (TA)
brat stang= 120/70 mmHg, TA brat drept=
130/80 mmHg, fara variatii tensionale post-
efort, frecventa ventriculara (AV)=80 batai/min,
murmur vezicular prezent, simetric.

Investigatiile paraclinice

Acestea au cuprins examinarea biologica,
electrocardiograma + monitorizarea Holter/24
ore, ecocardiografia si tomografia computerizata
a arterelor coronare.

Examinarea biologicd: hemoleucograma in
limite normale, functia tiroidiand cu TSH si FT4
in limite normale, glicemia, functia renala si
hepatica, ionograma si lipidograma - in limite nor-
male, sumar de urina fara modificari patologice.

Electrocardiograma (figura 1) deceleaza
modificari sugestive pentru CMH.
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Fig. 1. ECG: ritm sinusal, frecventa ventriculara 75/min, PR=0.14 sec., ax QRS — 80 grade, bloc fascicular
stang anterior, bloc incomplet de ramura dreapta, hipertrofie ventriculara stanga, modificari secundare de
repolarizare.

Ecocardiografia 2D transtoracica:
hipertrofie ventriculara stangd limitata la nivelul
septului interventricular (tipul I Marnon), fara
obstructie in tractul de ejectie al ventriculului
stang (SIV 21 mm, PPVS 11 mm, DTDVS 46
mm, DTSVS 26 mm) (figura 2); atriul stang de
dimensiuni normale (36 mm), valve mitrale
mobile, usor ingrosate, cu inchidere in planul
inelului  mitral, inel mitral de dimensiuni
normale (34 mm), schitd de miscare sistolica
anterioard a valvei mitrale, regurgitare mitrala
gradul II; fractia de ejectie a VS > 60%; valva
aorticd tricuspa cu deschidere completd si
inchidere centrald, regurgitare aorticd usoara,
aorta de dimensiuni normale, viteza maxima

VS-Ao 1.64 m/s 1n repaus si 1.84 m/s dupa efort
(figura 3), gradientul maxim in tractul de ejectie
al VS 13.58 mmHg la efort, disfunctie diastolica
moderata de ventricul stang (unda E 83 cm/s,
unda A 40 cm/s, raportul E/A 2.14); cavititi
drepte de dimensiuni normale (AD 41 mm, VD
33 mm, perete liber VD 5 mm, inel tricuspidian
33 mm), valva tricuspidd normal inseratd cu
aspect usor mixomatos, regurgitare tricuspidiana
usoard, valve pulmonare ingrosate cu discret
prolaps, regurgitare pulmonara gradul II,
presiunea sistolica estimata in artera pulmonara
30 mmHg, vena cava inferioara 22 mm cu
colaps inspirator complet.
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Fig. 2. Ecocardiografie 2D transtoracicd, sectiune parasternal ax lung: sept interventricular anterior 2.1

cm, perete posterior al VS 1.1 cm, diametrul telediastolic al VS 4.6 cm
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Fig. 3. Ecocardiografie bidimensionala transtoracicad, sectiune apicald 3 camere, examinare Doppler
continuu in tractul de ejectie al VS: V mx VS-A0 1.64 m/s in repaus si 1.84 m/s dupa efort
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Monitorizare Holter ECG/24h: Frecventa
ventriculard medie 66/min, frecventa
ventriculard minima 40/min, frecventa
ventriculard maxima = 124/min, 30 extrasistole
ventriculare izolate, 40 extrasistole
supraventriculare izolate.

Angio-CT coronarian (figura 4): Artere
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coronare cu origine normald. Artera coronara
dreaptda (RCA) dominantd. Fard semne de
stenozd sau dilatatii vasculare coronariene.
Punte musculard segment 8 artera descendenta
anterioard (LAD) pe distantd de 15.6 mm
(distal). Valve cardiace, pericard si segment
aortic scanat — fara modificari patologice.
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Fig. 4. AngioCT artere coronare: artera descendenta anterioara (LAD); punte musculara

S-au efectuat investigatii biochimice
pentru boala Fabry. S-a dozat activitatea din
proba de sange uscat a B-galactozidazei care a
fost in limite normale. (figura 5).

Recomandari: renuntarea la fumat, evitarea
eforturilor fizice intense, tratament
medicamentos cu beta-blocant in doza maxim

tolerata, reevaluare cardiologica anual sau in
cazul aparitiei simptomelor.

S-a efectuat consult cardiologic la rudele
de gradul I, dar nu s-au decelat modificari
patologice.
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Parameter

Result

Reference range I

0.83

Lysosomal Enzymes from Dried Blood
beta-galactosidase

05-32 nmol/spot"21h

Fig. 5. Rezultatul beta-glucozidazei din proba de sénge uscat

Discutii

Criteriile diagnostice ale CMH la adult
sunt reprezentate de identificarea HVS
neexplicatd, masuratd prin orice metoda
imagistica (>15 mm) sau HVS (13-14 mm)
asociatd cu antecedente heredo-colaterale de
CMH, semne si simptome extracardiace,
modificari ECG, teste de laborator sugestive
pentru diagnostic [1].

Pacientii pot fi asimptomatici sau pot
prezenta dispnee, ortopnee sau dispnee
paroxisticd  nocturnd, angind  pectorald,
lipotimie, sincopa, palpitatii, moarte subita [2].

Examenul obiectiv poate fi fara modificari
patologice sau se poate decela zgomotul |
intdrit, zgomotul II paradoxal (prin obstructia
tractului de ejectie al VS), zgomotul IV prezent,
suflu mezosistolic de ejectie pe marginea stanga
a sternului st la nivelul apexului, suflu
holosistolic apical in cazul insuficientei mitrale
secundare [2].

In CMH forma sarcomerici transmiterea
bolii este autosomal dominantd cu penetranta
incompletd, dependenta de wvarstd. S-au
identificat mutatii Tn gena lantului greu al (-
miozinei cardiace si In gene care codifica
proteine sarcomerice [2]. Tn CMH forma non-
sarcomericd nu sunt implicate afectiuni ale
sarcomerului ci afectiuni metabolice, miopatii
mitocondriale sau sindroame cu afectare
extracardiaca. La pacientii adulti cu CMH s-a
identificat o prevalentd de 4% a bolii Anderson-
Fabry. Boala Fabry este o boald genetica de
metabolism cu transmitere recesiva X-linkata,
caracterizatd prin deficitul unei enzime
lizozomale ce determinad acumularea patologica
a unor particule lipidice (globotriaosylceramide)
in peretii vasculari [5].

Identificarea  hipertrofiei  ventriculare
stangi ar trebui urmatd de cautarea sistematica a
cauzei subiacente si stabilirea diagnosticului
etiologic [1]. Etiologia probabild in cazul

prezentat este forma sarcomerica desi nu s-a
putut efectua testare genetica sau RMN cardiac,
etiologie sustinutd de absenta simptomelor
extracardiace si absenta unor date sugestive
pentru boala Fabry (absenta angiokeratoamelor,
a anomaliilor senzoriale, absenta PR scurt sau
blocurilor atrio-ventriculare pe ECG, valoarea
normalda a B-galactosidasei), absenta unor date
sugestive pentru boald mitocondriald (absenta
retardului mental, a surditatii neurosenzoriale, a
slabiciunii musculare sau ptozei palpebrale,
absenta disfunctiei sistolice de VS si a afectarii
renale cu proteinurie) si absenta unor date
sugestive pentru amiloidoza (ce se asociazad cu
sindrom de tunel carpian, anomalii senzoriale,
microvoltaj si blocuri atrio-ventriculare pe ECG,
disfunctie renald cu proteinurie, modificari
ecocardiografice precum Iingrosarea valvelor
atrio-ventriculare, a septului interatrial si a

peretelui  liber al  ventriculului  drept,
hipochinezie VS si efuziune pericardica) [2, 5].
Rezonanta magneticd cardiaca este

superioara ecocardiografiei si se recomanda la
pacientii cu suspiciune de CMH cu fereastra
ecocardiografici necorespunzatoare. Captarea
tardivd de gadolinium s-a asociat cu prezenta
tahicardiei  ventriculare  nesustinute  la
monitorizarea Holter ECG dar datele actuale nu
sustin utilizarea acestei metode pentru estimarea
riscului de moarte subita cardiaca [1,2].

Se recomanda monitorizarea Holter ECG
in fiecare an pentru identificarea tulburarilor
ventriculare de ritm ce reprezinta un factor de
risc independent pentru moartea subita si pentru
identificarea episoadelor de fibrilatie atriala
asimptomatica [1].

Coronarografia se recomanda pacientilor
adulti cu stop cardiac resuscitat, cei cu
tahiaritmii ventriculare sustinute si cei cu angina
pectorald stabila [2]. Am considerat efectuarea
angio-CT coronarian pentru pacientul nostru.

Obiectivele terapeutice in CMH cuprind
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ameliorarea simptomelor, prevenirea
complicatiilor si scdderea riscului de moarte
subitd [3]. Beta-blocantele fara activitate
simpatomimetica intrinsecd reprezintd terapia
farmacologica de prima alegere la toti pacientii
in absenta contraindicatiilor. Betablocantele pot
fi administrate izolat sau asociate cu blocantele
canalelor de calciu. Tn doze mari aduc beneficii
asupra supravietuirii [7, 4]. Disopiramida, in
asociere cu beta-blocantele, este indicata
pacientilor cu obstructia tractului de ejectie al
VS [4, 8]. Cand exista simptome de insuficientd
cardiacd se asociaza diuretice, antagonisti ai
receptorilor mineralocorticoizi, beta-blocant,
inhibitori ai  enzimei de conversie ai
angiotensinei sau sartani. Aritmiile ventriculare
si supraventriculare pot fi tratate cu amiodarona
sau cardiodefibrilator. Terapia de resincronizare
este indicatd pacientilor cu CMH care asociaza
BRS major, gradient maxim in tractul de ejectie
VS > 30 mmHg, refractari la terapia
medicamentoasd, cu fractie de ejectie VS <
50%, in clasa functionala NYHA II-IV [2].
Pentru pacientul cu CMH  obstructiva
tratamentul chirurgical constd in miectomia
septala, procedura efectuatd prin abord
transaortic, ce duce inevitabil la bloc de ramura
stangd [4]. Tratamentul interventional consta in

ablatia septald cu alcool. CMH in stadiul final,
cu dilatare si disfunctie sistolica VS are
indicatie de transplant cardiac [2].

Principala complicatie a CMH este
moartea subitd cardiacd (MSC). Factorii de risc
includ varsta tanara, tahicardia ventriculara
nesustinutd, grosimea peretelui VS > 30 mm,
antecedente heredocolaterale de MSC, sincopa,
diametrul crescut al atriului stdng, obstructia in
tractul de ejectie al VS si raspunsul anormal al
valorii tensiunii arteriale la efort [1, 2].
Modelul HCM Risk-SCD permite Tncadrarea
pacientilor n una din cele trei categorii de risc
determinate prin consens (risc mare > 6%,
intermediar intre 4 si 6%, mic < 4%). Scorul nu
trebuie utilizat la pacientii cu varsta sub 16 ani,
grosimea maxima a peretelui ventricular > 35
mm, atleti sau boli metabolice/infiltrative.
Singurul factor de risc pentru MSC in cazul
pacientului prezentat este varsta tandra. Cu
ajutorul algoritmului de calcul al riscului de
MSC
(http://www.doc2do.com/hcm/webHCM.html),
pacientul prezinta < 2.5% risc de MSC in
urmatorii 5 ani (figura 6), motiv pentru care nu
este  recomandat defibrilatorul implantabil
pentru profilaxia primarda a mortii subite
cardiace..

Fig. 6 — Calcul al riscului de moarte subita de origine cardiaca
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Concluzii si particularitatea cazului

Am prezentat cazul unui tanar in varsta de
26 de ani, fumator, ce se prezinta pentru consult
cardiologic  datoritdi  modificarilor ECG
asimptomatice.

Se stabileste diagnosticul de cardio-
miopatie hipertroficd non-obstructiva septala
formad sarcomerica asociat cu punte musculara
LAD, varsta fiind singurul factor de risc pentru
moartea subita cardiaca.
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