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Introducao

Nesta rubrica recomendamos dois artigos que abordam temas muito inte-
ressantes. O primeiro na area da avaliagdo médico-desportiva.

Na avaliacdo clinica de desportistas aparentemente saudaveis, a presenca
de achados nos exames complementares é uma das maiores dificuldades
que o médico encontra para a decisdo de aptidao. A distingdo entre hiper-
trabeculacao secundaria ao treino fisico e a “verdadeira” Nao Compactacao
do Ventriculo Esquerdo é um bom exemplo do que dissemos. O segundo
artigo destaca, de uma maneira exemplar, a necessidade de se considerar
a realizacao de testes genéticos uma pratica padrao em todas as situagdes
de morte subita inexplicada, também designada morte elétrica. A autdpsia
molecular pode permitir esclarecer este evento numa percentagem muito
significativa destes casos e evitar a sua repetigdo nos familiares ainda vivos.

Left Ventricular Non-Compaction
in Athletes: To Play or Not to Play

Coris EE, Moran BK, De Cuba R, Farrar T, Curtis AB.
Sports Med. 2016;Mar 22
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Comentario

Trata-se de um excelente artigo de
revisao, escrito numa perspectiva
clinica abrangente, da etiopatoge-
nia s manifestacoes clinicas, em
diferentes contextos, incluindo uma
reflecdo critica sobre a adequacgao
dos atuais critérios de diagnostico
de Nao Compactacao do Ventriculo

Esquerdo (NCVE).

No que se refere a populacéo de
atletas, o artigo destaca especial-
mente trés referéncias da literatura
recente:

e A revisdao de Ganga e Thompson, que
incide sobre 18 casos clinicos de
atletas, selecionados a partir da
literatura com o diagnéstico de
NCVE, naturalmente com elevada
prevaléncia de eventos cardiovas-
culares, podendo corresponder a

“verdadeiros” casos de patologia

cardiaca;
e Os trabalhos de Gati e Sharma, que
sugerem a possibilidade de desen-
volvimento de hipertrabeculacdo
adaptativa, secundéaria ao exercicio
e a0 treino fisico, propdem uma
estratégia de avaliacdo e decisao
para a pratica desportiva baseada,
ndo apenas nos critérios de diag-
nostico imagiolégico, mas também
na valorizacdo mandatéria de
outros parametros, como as dimen-
sdes e funcgao ventricular esquerda
(FVE), a presenga de alteragoes da
repolarizacdo ventricular (ARV) e,
naturalmente, sintomas e/ou histo-
ria familiar de doenca cardiaca ou
de morte subita prematura;
Mais recentemente, Maron e colab,
na Task Force de miocardopatias (2015),
em referéncia explicita a NCVE,
sugerem uma atitude prudente
quando se trata de atletas que
apenas preenchem critérios morfo-
logicos, nao apresentando qualquer
outra alteracdo concomitante.
De salientar a preocupacao de
evitar “rétulos” diagnoésticos com
conotagao patolégica e, simulta-
neamente, reforcar a necessidade
de seguimento e monitorizacao
das dimensoes e FVE, bem como o

desenvolvimento de ARVs ou sin-
tomas “de novo”. De facto, a utili-
zagao cada vez mais frequente dos
métodos de imagem na avaliagdo do
atleta, nomeadamente a ecocardio-
grafia, tem conduzido ao aumento
do numero de casos diagnosticados
como NCVE, colocando problemas
delicados quanto a orientacao cli-
nica e decisdo médico-desportiva.

O que se aguarda “ansiosamente”
é a revisdo dos atuais critérios de
diagnostico para a NCVE, particu-
larmente em populacoes “especiais”
como a dos atletas, que nao poderado
ter por base critérios exclusiva-
mente morfologicos / imagioldgicos.
Possivelmente, e a semelhanca do
que acontece com outras miocar-
diopatias, nao havendo um gold
standard diagnostico, sé a conjugagao
de varios critérios clinicos (agrupa-
dos em major e minor) e diferentes
categorias de diagnéstico (defini-
tivo, borderline e provavel) evitara
o sobrediagnéstico e as suas conse-
quéncias nefastas.

Na minha opinido pessoal,
enguanto nao tivermos critérios,
com sensibilidade e especificidade
aceitaveis para o diagndéstico de
NCVE, devera ser utilizada a expres-
sdo de hipertrabeculacao isolada,
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nao necessariamente sinénimo de

NCVE, correspondendo a presenca

dos atuais critérios morfolégicos, na

aquséncia de sintomas, histéria fami-
liar, ARV ou arritmias, com “obrigato-
riedade” das dimensoes e funcédo VE

serem normais, para o grupo etario e

modalidade desportiva. A importan-

cia de um registo prospetivo, alar-
gado, com seguimento a longo prazo,

é igualmente sublinhada neste artigo,

de forma a conhecer a evolugao prog-

nostica e o impacto do treino fisico
na histéria natural desta entidade
Na presenga de critérios de ima-

gem isolados de "NCVE”, proceder a

avaliacédo cuidadosa de:

1. Dimensées e funcédo VE, avaliadas
por ecocardiografia e ressonancia
magnética cardiaca;

2. Presenca de sintomas, especial-
mente se desencadeados pelo
exercicio ou histéria familiar de
doenga cardiaca (RMC): na 1.2
avaliacdo Eco e RMC; seguimento
posterior com Eco.

3. A avaliacdo da capacidade fun-
cional e performance desportiva,
bem como a presenca de arritmias
esponténeas ou desencadeadas
pelo exercicio;

4. Se toda a avaliacado anterior
for negativa, permitir a pratica
desportiva mediante seguimento
clinico apertado. A periodicidade
desta avaliacao deve ser indivi-
dualizada caso-a-caso e, numa
fase inicial, pelo menos semestral.
Como sublinhado anteriormente,

evitar o diagnostico de NCVE nos casos

em que apenas se regista aumento

da trabeculacéo do VE, sem qualquer

outra alteracdo concomitante.

A Prospective Study of Sudden
Cardiac Death among Children and

Young Adults.
Bagnall RD et al. N Engl ] Med 2016 Jun 23; 374:2441
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Comentario

A morte inesperada de um individuo
jovem, aparentemente saudavel, tem
sempre um impacto significativo e
devastador, ndo sé naqueles que lhe
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sdo0 mais proéximos, mas também a
nivel da sociedade em geral. A morte
subita cardiaca (MSC) esta associada
a grande maioria destas mortes.
Compreende-se a necessidade de
conhecer, ndo s6 a sua incidéncia,
mas sobretudo quais os mecanis-
mos subjacentes a sua ocorréncia,
sempre na expectativa de desen-
volver metodologias eficazes para

a sua prevencao. Os dados sobre a
incidéncia da MSC variam sobretudo
de acordo com os grupos etarios
considerados nas diferentes popu-
lacoes estudadas. Mesmo quando

se considera o grupo das criangas,
adolescentes e adultos jovens (< 35
anos), essa incidéncia é variavel,
encontrando-se registos entre 0,8 e
2,8/100 000 pessoas-ano®. Contraria-
mente ao que sucede na populacao
mais velha, em que a cardiopatia
isquémica se assume CoOmo a Princi-
pal causa, nas criancas, adolescentes
e adultos jovens as doencgas congé-
nitas ou hereditarias constituem a
principal causa de MSC?. No entanto,
em cerca de 1/3 dos casos de MSC
ocorridas neste grupo nao se chega a
identificar a causa da morte, mesmo
apos autodpsias que incluem estudos
toxicologicos e histologicos.

Na sua recente edicédo de 23 de
junho o NEJM publica o artigo A Pros-
pective Study of Sudden Cardiac Death
among Children and Young Adults.
Neste artigo original sao revelados
os dados de um estudo prospetivo
sobre a incidéncia de MSC nos esca-
10es etarios de 1 a 35 anos de idade
na populagao da Australia e Nova
Zelandia.* Os autores deste estudo
de base populacional, conduziram,
durante 3 anos, um levantamento
dos casos de MSC afetando indivi-
duos de 1 a 35 anos de idade nas
populacoes da Australia e Nova
Zelandia. O estudo decorreu entre
janeiro de 2010 e dezembro de 2012.
A MSC foi definida como uma morte
subita e inesperada, de um individuo
considerado saudavel, ocorrida na
1.2 hora apés inicio de sintomas ou,
quando nao testemunhada, nas 24
horas ap6s a Ultima vez que o indi-
viduo foi visto de boa satide. MSC
inexplicada foi definida como a MSC

FMIUP

para a qual ndo foi identificada uma
causa apos realizacdo de autdpsia
completa e cuidada, incluindo exa-
mes histolégicos e toxicologicos.

Os casos identificados foram todos
analisados, para validacgdo, por um
patologista forense, um cardiologista
e dois cardiologistas pediatricos.
Foram excluidos todos os casos para
os quais nao havia dados suficien-
tes para serem definidos como
MSC, assim como os casos de morte
subita inexplicada em epiléticos. Os
estudos genéticos foram realizados
em amostras de ADN obtidas a par-
tir de sangue colhido durante a rea-
lizagdo das autdpsias. Esta “autépsia
molecular” incidiu sobre os casos
classificados como inexplicados e
envolveu a andlise de pelo menos
59 “genes cardiacos” com recurso a
variadas técnicas que foram sendo
modificadas ou incluidas ao longo
do estudo.

Foram estudados 490 casos de
MSC. Destes, 360 (73%) ocorreram
em 11 centros Australianos e 130
(27%) em cinco centros da Nova
Zelandia. De acordo com os dados
apresentados, a incidéncia anual de
MSC na Australia e Nova Zelandia
foi de 1,3 casos por 100 000 pes-
soas. Foi superior no sexo mas-
culino quando comparada com o
sexo feminino (1,8 vs 0,7 casos por
100 000 pessoas, p <0,001). A maioria
dos casos afetou individuos entre
0s 31 e os 35 anos de idade, com
0 grupo entre os 6 e os 10 anos de
idade a apresentar o menor nimero
de casos de MSC.

Em cerca de 40% (198) dos casos
a MSC foi considerada inexplicada.
Nestes uma mutagao genética
considerada clinicamente relevante
foi identificada em 31 de 113 casos
(27%). De registar que fol o grupo
dos 16 aos 20 anos que apresentou a
maior incidéncia de MSC inexplicada
(0,8 casos por 100 000 pessoas).

Em 60% das ocorréncias (292) foi
identificada uma causa de morte.
Destas, a maioria foi atribuida a
doenca das coronarias (24%) que,
como expectavel, fol particularmente
prevalente nos homens entre os 30
e 0s 35 anos. As cardiomiopatias
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hereditarias (que incluiram cardio-
miopatia dilatada, cardiomiopatia
hipertréfica e cardiomiopatia arrit-
mogénica do ventriculo direito) repre-
sentaram cerca de 16% das mortes. A
miocardite foi identificada em 7% dos
casos e a disseccao adrtica em 4%.

A maior parte das MSC aconte-
ceram durante o sono (38%) ou em
repouso (27%), enquanto a MSC rela-
cionada com o exercicio foi relativa-
mente incomum, ocorrendo durante
o exercicio em 11% dos casos e apds
o0 exercicio em apenas 4% dos casos.

Quando feito ajuste por anéalise
multivariada verificou-se que idade
mais jovem (em comparagao com
individuos dos 31 aos 35 anos) e
morte durante a noite se associaram
de forma significativa e indepen-
dente com MSC inexplicada quando
comparada com a MSC com causa
identificada.

Este estudo tem algumas limita-
¢oes, reconhecidas pelos proprios
autores. Apesar do empenho em
identificar casos de MSC, houve
alguns casos de morte que nao
foram incluidos por falta de infor-
macao detalhada ou porque o corpo
foi encontrado para 14 das 24 horas
desde a ultima vez que o individuo
tinha sito visto de boa satide. Nao
houve homogeneidade dos estudos
genéticos realizados ao longo dos
trés anos fruto do desenvolvimento
tecnolégico durante esse periodo. O
estudo deixou ainda de fora casos
de paragem cardiaca subita fora de
ambiente hospitalar e que foram
recuperados com sucesso.

Apesar destas limitacdes que
se poderao refletir sobretudo na
incidéncia da MSC e na identificacao
de causa em situacoes de MSC néo
explicada, este trabalho prospetivo
confirma resultados de alguns estu-
dos anteriores menos robustos (pela
sua menor “dimensao” e natureza
retrospetiva) e traz-nos algumas
“novidades” sobre as quais vale a
pena refletir:

Desde logo o facto de a maioria das
situacdes de MSC ndo estarem asso-
ciadas ao exercicio fisico e acontece-
rem no periodo noturno. De relem-
brar que anteriormente Corrado et al
tinham demonstrado um risco 2,5
vezes superior de MSC em adolescen-
tes e adultos jovens participantes em
atividades desportivas de competi-
¢ao®. Levanta-se a hipétese da morte

ocorrida durante o sono poder resul-
tar de picos da atividade vagal e do
sistema nervoso simpatico durante
a fase REM do sono, conduzindo a
arritmias despoletadas por mecanis-
mos adrenérgicos, ndo se excluindo
contudo outros mecanismos.

As situagoes de MSC inexplicada
aconteceram sobretudo em idades
mais jovens e durante o periodo
noturno, o que devera suscitar
questodes sobre a melhor forma de
prevenir a MSC nos escaldes etarios
mais jovens.

N3ao se verificaram diferencas
significativas na incidéncia das
diferentes “cardiomiopatias gené-
ticas” (cardiomiopatia hipertréfica,
cardiomiopatia arritmogénica do
ventriculo direito, cardiomiopatia
dilatada).

Outras cardiomiopatias, canalopa-
tias ndo diagnosticadas e epilepsia
revelaram-se relativamente comuns
Nos €asos que permaneciam sem
diagnoéstico apds autdpsia. Neste
particular, este trabalho reforga o
conceito da “autdpsia molecular”
através do estudo genético como
forma de aumentar a capacidade de
diagnostico etiolégico das situacoes
de MSC. Conjugado com o facto de
serem frequentes as “causas genéti-
cas” nas situacdes de MSC nos grupos
etarios mais jovens*, a realizagao de
testes genéticos devera ser conside-
rada como pratica padrao em todas
as situacoes de MSC inexplicada. S6
assim se podera compreender melhor
o fenémeno e também evitar a repe-
ticao deste tipo de evento tragico nos
familiares das vitimas de MSC.
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