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Editorial

Amiloidose Cardiaca E Mesmo um Exemplo de Cardiomiopatia de

Fenotipo Hipertrofico?

Cardiac Amyloidosis: Is It Truly a Hypertrophic Phenotype Cardiomyopathy?

Tonnison de Oliveira Silva'?
Escola Bahiana de Medicina e Sadide Pdblica,’ Salvador, BA — Brasil
Hospital Cardio Pulmonar, IDOR, Rede D’or,? Salvador, BA — Brasil

A amiloidose cardiaca é um exemplo classico de doenga
infiltrativa, cuja principal apresentagao fenotipica corresponde a
um padrao hipertréfico de acometimento miocardico."* Os estudos
mais relevantes, tanto aqueles voltados ao desenvolvimento de
terapias modificadoras da histéria natural da doenga quanto as
coortes que avaliaram ferramentas diagndsticas, utilizaram como
critério fundamental para a suspeita de amiloidose cardiaca a
presenca de aumento da espessura ventricular.!® A partir desse
conceito, diversos trabalhos propuseram fluxos diagnésticos
nos quais o aumento da espessura da parede ventricular figura
como um dos principais sinais de alerta para a investigagao da
cardiomiopatia amiloide.'?

Entretanto, o aumento da espessura da parede ventricular
ndo parece ser uma condigdo universal para o diagnéstico
dessa patologia? E possivel diagnosticar a amiloidose amiloidose
por cadeias leves de imunoglobulinas (AL) ou amiloidose por
transtirretina (ATTR), inclusive por métodos ndo invasivos, mesmo
sem a presenga do fenétipo hipertréfico classico?

Devesa et al., publicaram uma coorte de pacientes com
Insuficiéncia Cardiaca com Fragdo de Ejecao preservada (fragao
de ejegao > 50%) e sem aumento da espessura ventricular. Nessa
série, a prevaléncia de ATTR foi de aproximadamente 5%. Foram
identificados trés pacientes (5%) com ATTR, em um total de 58
individuos, todos com forma selvagem, idade superior a 75 anos
e espessura maxima de parede de 11 mm.’

Em outro estudo retrospectivo envolvendo 98 pacientes
com diagnéstico de amiloidose cardiaca, os participantes foram
divididos em dois grupos: com aumento da espessura da parede
(definido como espessura = 12 mm) e sem aumento (< 12 mm).
Aespessura da parede foi definida como a média entre a espessura
do septo e da parede inferolateral. Do total, nove pacientes (9%)
nao apresentavam aumento da espessura (< 12 mm), com valor
médio de 10 mm. Todos os casos correspondiam a forma AL de
amiloidose cardfaca.®

Muller et al., ao investigarem a etiologia de pacientes com
Insuficiéncia Cardiaca (IC) e sinais extracardiacos sugestivos
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de amiloidose, analisaram uma amostra de 114 pacientes
com amiloidose cardiaca. Desses, 12 (11%) nao apresentavam
aumento da espessura da parede (espessura < 12 mm), embora
preenchessem outros critérios diagnésticos, como cintilografia
com pirofosfato positiva.’

Em uma grande coorte de pacientes com amiloidose
cardiaca, 1.845 individuos foram avaliados entre 2006 e 2024.
Observou-se que 13% dos casos de amiloidose AL e cerca de
7% dos casos de ATTR apresentavam espessura da parede do
ventriculo esquerdo normal ou apenas discretamente aumentada
(= 12 mm). Notavelmente, as mulheres tendiam a apresentar
menores espessuras ventriculares. Além disso, nesse subgrupo
com espessura ventricular < 12 mm, aproximadamente
70% apresentavam aumento da espessura relativa da parede
(espessura relativa de parede [ER] > 0,42), caracterizando
remodelamento concéntrico.™

Relatos de caso também ilustram esse cenario clinico. Em
publicacao recente no European Heart Journal (2024), descreveu-
se um paciente do sexo masculino, de 69 anos, com insuficiéncia
cardiaca e portador de variante patogénica rara no gene proteina
transtirretina (TTR) (p.Tyr78Phe). Nesse caso, a cintilografia éssea
nao demonstrou captagao e o ecocardiograma nao evidenciou
aumento da espessura parietal."

Assim, a auséncia de espessamento da parede nao exclui
amiloidose cardfaca, seja na forma AL, seja na ATTR. A doenga
amiloide se inicia muito antes da chamada “hipertrofia”
manifesta, e sua auséncia pode refletir estagios iniciais da
enfermidade — embora essa seja apenas uma das possiveis
explicagdes. A infiltragao intersticial por fibrilas amiloides
mal dobradas, associada a expansao do espago extracelular,
a toxicidade proteica, a desorganizacao da arquitetura
miocardica, a inflamacao e a algum grau de fibrose de reparo,
ja pode resultar em disfungao diastdlica, dilatagao atrial e
insuficiéncia cardiaca com fracao de ejecdo preservada,
mesmo antes de se traduzir em aumento significativo da
espessura ventricular detectdvel ao ecocardiograma.'*' Além
disso, o raciocinio dicotdmico baseado exclusivamente em
pontos de corte absolutos (= 12 mm versus < 12 mm), sem
considerar variabilidade intra e interobservador, diferencas
antropométricas e fatores relacionados ao sexo, pode contribuir
para subdiagnéstico. Esse aspecto é particularmente relevante
em individuos com menor superficie corporal e em mulheres,
nos quais a espessura ventricular absoluta tende a ser menor."
O ecocardiograma, quando utilizado apenas como ferramenta
de rastreamento baseada na mensuragdo isolada do septo e
da parede posterior em busca de valores > 12 mm, pode ter
seu potencial subaproveitado. A avaliagdo ecocardiografica
permite analisar ndo apenas a espessura parietal, mas também
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o remodelamento concéntrico, a massa ventricular, o tamanho
das camaras, didstole e strain miocérdico, parametros que
devem ser considerados de forma integrada diante de suspeita
clinica de amiloidose cardiaca'

SituagoOes relacionadas a variantes genéticas raras, com
apresentagoes fenotipicas andmalas, reforcam que a valorizacao
excessiva do fenétipo morfolégico classico pode retardar o
reconhecimento da doenca."

A apresentagao da amiloidose cardiaca sem espessamento
ventricular ndo representa apenas excegao aneddtica,
podendo representar formas mais precoces, menor carga

infiltrativa detectavel, diferencas relacionadas ao sexo,
variantes genéticas com caracteristicas distintas ou limitagoes
do critério morfolégico isolado.”"

Embora o fenétipo hipertréfico seja a apresentagdo mais
caracteristica da cardiomiopatia amiloide, ele ndo ocorre
universalmente. A existéncia dessas apresentagdes morfoldgicas
alternativas precisa ser melhor compreendida e incorporada ao
raciocinio clinico e aos fluxos diagnésticos. Essa perspectiva pode
ser decisiva para antecipar a suspeita diagnéstica, evitando que
a doenga permanega fora do radar até fases mais avangadas e
de maior gravidade.
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Onde se lia:

“Entretanto, o aumento da espessura da parede ventricular ndo parece ser uma condigao universal para o diagnéstico
dessa patologia? E possivel diagnosticar a amiloidose amiloidose por cadeias leves de imunoglobulinas (AL) ou amiloidose
por transtirretina (ATTR), inclusive por métodos nao invasivos, mesmo sem a presenca do fenétipo hipertréfico classico?”
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“Entretanto, o aumento da espessura da parede ventricular ndo parece ser uma condicao universal para o diagnéstico
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por transtirretina (ATTR), inclusive por métodos nao invasivos, mesmo sem a presenga do fendtipo hipertréfico classico.”
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