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LISTA ABREVIERILOR S1 A ACRONIMELOR
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ACE
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ARB
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blocant al receptorului angiotensinei
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pertensiune arteriald, varsta >= 75 de
ani, diabet zaharat, accident vascular
cerebral, boald vasculard, varsta intre
65 si 74 de ani, sexul (feminin)
cardiomiopatie hipertrofica
imagisticd, cardiacd radiomagnetica
terapie de resincronizare cardiacd
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plant de defibrilator cardiac
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plant de stimulator cardiac
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acid dezoxiribonucleic
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mitral)
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Asociatia Europeand de Chirurgie To-
racicad

electrocardiograma
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ecocardiografie transesofagiana
ecocardiografie transtoracicd
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fibrilatie ventriculard

hipertensiune arteriald, disfunctie he-
patica/ renald, accident vascular cere-
bral, istoric de sangerare sau predispo-
zitie la sdngerare, INR labil, varstnicii
(>65 de ani), consumul de alcool si
medicamente

troponina T cardiaca inalt sensibila
secventiere cu rezolutie ridicata
hipertrofie ventriculara stinga
defibrilator cardiac implantabil
monitor cardiac implantabil
international normalized ratio
dispozitiv intrauterin

proteina 2 membranara asociata li-
zozomilor

lentigo, anomalii ECG, hipertelorism
ocular, stenoza pulmonara, anomalii
genitale, retard de crestere, surditate
neurosenzoriala

captare tardivd a gadoliniului
dispozitiv de asistare a ventriculului
stang

obstructie in tractul de ejectie al ven-
triculului stang

Multicenter Automatic Defibrillator
Impantation Trial - Reduce Inappro-
priate Therapy

protein kinaza mitogen activatd
encefalomiopatie mitocondriala,
acidoza lactica, episoade pseudoacci-
dent vascular cerebral

epilepsia mioclonica cu fibre rosii ru-
goase

antagonistul receptorului mineralo-
corticoid

moarte subitd cardiaca

proteina C de legare a miozinei cardi-
ace

lantul greu 7 al beta- miozinei

lantul usor 3 al miozinei

capatul N terminal al propeptidului
natriuretic de tip B

New York Heart Association

omni die (zilnic)

rezonantd magnetica, cardiaca, cu
substanta de contrast

fosfodiesteraza 5

tomografia computerizatd cu emisie
de pozitroni
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PRKAG2 subunitatea gamma- 2 a adenozin-
monofosfat protein kinazei activate
RA regurgitare aortica

SAM miscare sistolica anterioara

SRAA sistemul renina- angiotensina- aldost-
eron

S-ICD implant de defibrillator cardiac subcu-
tanat

SPECT tomografie computerizata cu emisie
de fotoni

TBBI3 troponina I cardiaca

TNNT2 troponina T cardiaca

TPM1 tropomiozina 1

TSV tahicardie supraventriculara

TV tahicardie ventriculara

TVNS tahicardie ventriculara nesustinuta

VD ventriculul drept

VS ventriculul sting

WHO Organizatia Mondiald a Sanatatii

1. PREFATA

Ghidurile sintetizeaza si evalueazd toate datele existen-
te pand in prezent, asupra unui anumit subiect, cu sco-
pul de a ajuta medicii sd ia cele mai bune decizii pentru
un anumit pacient cu o anumita afectiune, luand in
considerare impactul asupra prognosticului, precum si
raportul risc-beneficiu al diverselor proceduri diagnos-
tice sau terapeutice. Ghidurile si recomandarile ar tre-
bui sa ajute medicii sd ia 0 anumita decizie in practica
zilnica. Oricum, decizia finald in ceea ce priveste pro-
cedurile diagnostice si terapeutice trebuie luata de ca-
tre medicul curant, tindnd cont de dorinta pacientului.

Numeroase ghiduri au fost elaborate in ultimii ani
de catre Societatea Europeand de Cardiologie (ESC) si
de catre alte organizatii sau societdti inrudite. Datorita
impactului asupra practicii clinice, criterii riguroase de
elaborare a ghidurilor au fost stabilite cu scopul de a se
lua cele mai bune decizii pentru pacient. Recomanda-
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rile pentru formularea si crearea Ghidurilor ESC pot fi
gasite pe pagina web a ESC (http://www.escardio.org/
guidelines-surveys/esc-guidelines/about/Pages/rules-
writing.aspx). Ghidurile reprezintd pozitia oficiala a
ESC pe un anumit subiect si sunt revizuite periodic.

Membrii grupurilor de lucru au fost selectati de catre
ESC din randul profesionistilor implicati in tratarea si
diagnosticarea unei anumite patologii cardiace. Exper-
tii selectati au revizuit datele existente legate de abor-
darea (incluzand diagnosticul, tratamentul, preventia si
recuperarea) unei anumite patologii in conformitate cu
politica emisa de Comitetul de Ghiduri Practice al ESC.
O evaluare critica a practicilor diagnostice si terapeu-
tice a fost facuta incluzand si estimarea raportului risc-
beneficiu. Daca datele sunt disponibile, sunt incluse si
estimari privind prognosticul. Nivelul de evidentd si
clasa de recomandare ale unei anumite decizii terapeu-
tice au fost cantdrite si ierarhizate tindnd cont de scale
predefinite, asa cum rezulta in Tabelele 1 si 2.

Membrii grupurilor de lucru, precum si cei care re-
viziuiesc documentul, au obligatia sa dea declaratii cu
privire la toate situatiile care ar putea fi percepute ca un
real sau potential conflict de interese. Aceste formulare
au fost organizate intr-un fisier ce poate fi gésit pe pa-
gina web a ESC (http://www.escardio.org/guidelines.).
Orice schimbare legata de conflictul de interese care
apare in cursul perioadei de intocmire a ghidurilor tre-
buie notificata si reviziuita de catre ESC. Grupurile de
lucru au avut intregul suport financiar de la ESC, fara
nicio implicare a industriei de profil.

Comitetul ESC pentru ghidurile de practica super-
vizeaza si coordoneaza realizarea noilor ghiduri de
catre grupurile de lucru. De asemenea, comitetul este
responsabil pentru adeziunea la aceste ghiduri a Socie-
tatilor Nationale ale tarilor membre. Ghidurile sunt su-
puse unor revizuiri extensive ale Comitetului de Ghi-
duri Practice si ale expertilor din afard. Dupa revizuri
adecvate, sunt aprobate de toti expertii grupurilor de
lucru. Documentul finalizat este aprobat de Comitetul

Tahelul 1. Clase de recomandari

Clase de recomandari Definitie Formulare sugeratd de folosire
Clasa | Dovezi si/ sau acordul general cd un anumit tratament sau procedurd este benefic, util, eficient Este recomandat/ Este indicat
Clasa Il Dovezi contradictorii si/ sau divergentd de opinie privind utilitatea/eficienta unui tratament sau proceduri
Clasa Il Ponderea dovezilor/ opiniilor este Tn favoarea utilitdtii/ eficientei Ar trebui luat Tn considerare
Clasa ll b Utilitatea/ eficienta sunt mai putin stabilite de dovezi/ opinii Poate fi luat i considerare
Clasa Il Dovezi sau acord general cd tratamentul sau procedura nu este util/ eficient si Tn unele cazuri poate fi ddundtor Nu este recomandat

Tahelul 2. Niveluri de evidenta

Nivel de evidentd A

Date obtinute din multiple studii clinice randomizate sau metaanalize

Nivel de evidenti B

Date obtinute dintr-un singur studiu clinic randomizat sau din studii ample nerandomizate

Nivel de evidenti C

Consens al opiniilor expertilor si/ sau studii mici, studii retrospective sau registre
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de Ghiduri Practice pentru a fi publicat in European
Heart Journal. Acesta a fost realizat conform cunosti-
intelor stiintifice si medicale existente pana in prezent.

Scopul ghidurilor nu implicd numai integrarea ce-
lor mai recente cercetdri, ci presupune si crearea de
metode educationale si implementarea programelor
vizdnd recomandarile. Pentru promovarea ghidurile
sunt publicate versiuni de buzunar, brosuri cu mesajele
esentiale, rezumate pentru personalul auxiliar si vari-
ante electronice. Aceste versiuni sunt prescurtate si, de
aceea, la nevoie, varianta completd poate fi consultata,
aceasta fiind disponibild si pe pagina de web a ESC. So-
cietatile Nationale ale ESC sunt incurajate sa sustina,
traduca si sd implementeze ghidurile ESC. Implemen-
tarea programelor este necesard pentru ca s-a dovedit
ca prognosticul unei boli poate fi imbunatatit de apli-
carea corecta a recomandarilor.

Sunt necesare studii si registre pentru a verifica dacd
practica zilnica este in conformitate cu recomandarile
ghidurilor, astfel inchizand bucla dintre cercetare, in-
tocmirea ghidurilor, raspandirea lor si inraddcinarea in
practica clinica.

Medicii sunt incurajati sa ia in considerare ghidurile
ESC in judecata clinica, precum si in elaborarea stra-
tegiilor preventive, diagnostice si terapeutice. Este res-
ponsabilitatea medicului sa verifice regulile de utilizare
a medicamentelor si a dispozitivelor medicale inainte
de a le prescrie si utiliza.

2. INTRODUCERE
2.1Definitie

Cardiomiopatiile sunt definite ca afectiuni structu-
rale si functionale ale miocardului ventricular care nu
sunt explicate de limitarea fluxului arterial coronari-
an sau de conditii anormale de umplere ventriculara’.
De-a lungul timpului, acest grup de afectiuni a fost sub-
divizat in afectiuni primare, in care cordul era singurul
organ afectat, si secundare, in care cardiomiopatia era
manifestarea unei afectiuni sistemice. Aceste ghiduri
adopta sistemul de clasificare propus recent de ESC, in
care cardiomiopatiile sunt definite de criterii morfolo-
gice si functionale specifice si apoi grupate in subtipuri
familiale/genetice si non-familiale/non-genetice, indi-
ferent de prezenta sau absenta unei afectiuni cardiace.

Cardiomiopatia hipertrofici (CMH) se caracterizea-
za prin prezenta hipertrofiei ventriculare stangi care nu
poate fi explicatd doar de anomaliile de umplere ven-
triculard’.

Aceastd definitie se aplicd deopotriva copiilor si
adultilor si nu face referire la etiologie si nici la aspectul
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histopatologic. Intrucat aceastd abordare largeste sco-
pul ghidurilor si le face recomandarile mai complexe,
se muleazd cu practica medicala zilnica, imbunatédtind
acuratetea diagnosticului si tratamentului.

2.2 Scopul ghidurilor

Spre deosebire de majoritatea bolilor cardiovascula-
re, pentru CMH existd putine studii clinice randomiza-
te, de tip control®. De aceea, majoritatea recomandari-
lor se bazeaza pe studii observationale de tip cohorta si
pe consensul opiniilor expertilor. Scopul este de a oferi
medicilor un algoritm diagnostic si terapeutic pentru
pacienti, indiferent de varsta si, pentru cd majoritatea
pacientilor au o cauza genetica a bolii, ghidul orientea-
za asupra consilierii familiale si acordd sfaturi asupra
reproducerii si contraceptiei.

Adoptarea unei definitii pur histopatologice suge-
reaza ca numarul posibilelor etiologii este considerabil,
in special in rdndul copiilor. Dat fiind faptul ca este ne-
practic s se elaboreze o lista cu toate cauzele posibi-
le de CMH, ghidul se concentreazi asupra celor mai
comune subtipuri genetice si non-genetice si, in plus,
face referiri asupra afectiunilor mai putin frecvente. De
asemenea, schemele terapeutice abordeaza in linii mari
managementul clasic si face referiri la afectiunile rare,
atunci cand se impune.

Numeroase studii metodologice din America de Nord,
Europa, Asia si Africa raporteaza o prevalenta a hiper-
trofiei ventriculare stangi (neexplicata de alte conditii)
de 0,02-0,23% in randul adultilor (Web Tabel 1)*'2
Majoritatea aratd o prevalentd legatd de varstd, cu va-
lori mult mai mici la pacientii diagnosticati sub varsta
de 25 de ani’. In registrele pediatrice, prevalenta CMH
in randul copiilor este necunoscuta, dar studii popu-
lationale raporteazd o incidenta de 0,3-0,5/100.000 de
locuitori (Web Tabel 1)"*!*. Chiar daca CMH recunoas-
te cel mai frecvent o transmitere autozomal dominanta
(vezi capitolul 6: Teste genetice si screening familial),
cele mai multe studii raporteazd o prevalenta scazuta in
randul bérbatilor (Web Tabel 6). Acest aspect riméane
neexplicat, dar se poate reflecta in strategiile de scree-
ning genetic si hormonal*'%

4. ETIOLOGIE

Pentru pand la 60% dintre adolescentii si adultii cu
CMH, modelul genetic recunoaste o transmitere au-
tozomal dominantd cauzatd de mutatii ale genelor pro-
teinelor sarcomerice'".
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In 5% péana la 10% din cazurile intalnite in randul
adultilor, boala este cauzata de alte afectiuni genetice,
incluzénd boli metabolice si neuromusculare mosteni-
te, anomalii cromozomiale si sindroame genetice (Fi-
gura 1, Tabelele Web 2 si 3)***. Unii pacienti au afec-
tiuni non-genetice care mimeaza formele genetice, de
exemplu amiloidoza senila (TTR, AL)**.

4.1 Mutatii ale genelor proteinelor sarcomerice

Mutatii ale genelor care codeaza lantul greu 7 al
B-miozinei (MYH?7) si proteina C de legare a miozinei
cardiace (MYBPC3) sunt responsabile de majoritatea
cazurilor. Mutatii mai putin frecvente includ mutatii
ale genelor troponinelor I si T (TNNI3, TNNI2) lan-
tului al al tropomiozinei (TPM1) si lantului usor 3 al
miozinei (MYL3). In general, pacientii cu o mutatie a
unei proteine sarcomerice au un debut al bolii mai pre-
coce si inregistreaza o prevalenta familiala mai ridicata,
precum si un istoric de moarte subitd cardiaca, decat
cei fard mutatii'®**. De asemenea, acestia tind si aibd o
hipertrofie mai severd, disfunctie endoteliald si fibroza
miocardicd®. Cateva studii sugereaza ca unele mutatii
ale proteinelor sarcomerice sunt asociate cu un pro-
gnostic mai sever decét altele, dar aceste observatii se
bazeaza pe un numar restrans de indivizi afectati, sunt
uneori inconstante in studii si sunt limitate de raritatea
mutatiilor individuale**2. Acest aspect ar trebui sa se
imbunatiteasca pe masurd ce dovezi mai solide sunt
strinse in bazele de date internationale ale mutatiilor
individuale, asa cum este ClinVar (https://www.ncbi.
nlm.nih.gov/clinvar). Multiple mutatii ale proteinelor
sarcomerice sunt prezente in pana la 5% dintre indivizi
si tind sa aibd o prezentare clinica mai precoce, cu un
fenotip mai sever*.

4.2 Anomalii metabolice

Numeroase boli metabolice mostenite sunt asociate
cu hipertrofie ventriculara stinga. Multe sunt transmi-
se dupa un model autozomal recesiv, dar unele sunt X-
linkate (Figura 1, Tabelul Web 3)*'. Cele mai frecvente
anomalii metabolice in randul adultilor cu CMH sunt
boala Anderson-Fabri, cu o prevalenta de 0,5-1% la
pacientii cu varsta mai mare de 35-40 de ani*, si boa-
la cauzatd de mutatii ale genei care codifica subunita-
tea y2 a adenozin monofosfat protein kinazei activate
(PRKAG2), cu o prevalenta de aproximativ 1%?. Pre-
valenta mutatiei proteinei 2 membranare lizozomale
(LAMP-2), responsabild de boala Danon, este de 0,7-
2,7%%*. Desi rare, anomaliile metabolice sunt responsa-
bile de o proportie mai mare a CMH in randul copiilor
si adolescentilor.
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4.3 Cardiomiopatii mitocondriale

Anomaliile mitocondriale primare sunt cauzate de
mutatii in ADN-ul nuclear sau mitocondrial si sunt
transmise dupd un model autozomal dominant, au-
tozomal recesiv, X-linkat si pe cale maternd*. Cele mai
frecvente sunt acelea cauzate de mutatii ale genelor care
codeaza proteinele lantului respirator (Web Tabelul
3)%. Prezentarea clinicd a bolilor mitocondriale varia-
zd in functie de varsta instalarii, severitatea si numérul
organelor afectate.

4.4 Afectiuni neuromusculare

Cu exceptia ataxiei Friedreich***', CMH este o ma-
nifestare rara a bolilor neuromusculare (Figura 1, Web
Tabelul 3)*'. Este raporatatd in unele distrofii muscula-
re si unele miopatii scheletice congenitale (de exemplu,
miopatia nemalinica* Web Tabelul 321) si in asociere
cu slabiciunea musculard si contracturile musculare
cauzate de mutatii in domeniul 1 al genei FHL*. Muta-
tii ale genei desminei produc, de obicei, cardiomiopa-
tii dilatative si restrictive, dar pot fi responsabile si de
CMH si bloc atrioventricular*.

4.5 Sindroame malformative

Cateva sindroame malformative sunt asociate cu
CMH (Web Tabelul 3). Cele mai frecvente sunt acelea
cauzate de mutatii ale genelor care codeaza proteine ale
caii Ras/Mitogen protein-kinazei activate, incluzand
sindroamele Noonan*, LEOPARD (lentigo, anomalii
ECG, hipertelorism ocular, stenoza pulmonard, ano-
malii genitale, retard de crestere, surditate neurosenzo-
riala)** si Costello*. Cele mai multe sunt diagnostica-
te in copilarie, dar unele forme mai usoare (in special
sindromul Noonan) scapd diagnosticdrii precoce si
sunt identificate mai tarziu.

4.6 Boli infiltrative/inflamatia

Amiloidoza cardiaca se caracterizeazd printr-o in-
grosare progresiva a miocardului ventriculilor drept si
stang, septului interatrial si valvelor atrioventriculare®.
Amiloidoza cu lanturi usoare (AL) si forma ereditard
care implica transtiretina (TTR) pot afecta izolat doar
cordul sau pot avea implicare multiviscerald, in timp
ce amiloidoza cu transtiretina senild afecteaza cu pre-
cadere cordul si tunelul carpian. Edemul miocardic si
infiltratul celular din miocardita acuta pot mima CMH,
dar sunt un fenomen tranzitor, insotit de alte elemente
clinice si paraclinice sugestive pentru diagnostic®'.

4.1Boli endocrine

Hipertrofia ventriculara tranzitorie este prezenta la
copiii ndscuti din mame diabetice, chiar si dupa un
bun control al valorilor glicemiei in timpul sarcinii*.
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MYL3
TPM1

TNNI3

TNNT2

MYH7

40-60%

MYBPC3

Etiologie
necunoscuta
~25-30%

Mutatii ale genelor
proteinelor sarcomerice

Alte cauze
e A lii innascute de metaboli:
Glicogenoze
® Pompe
® Danon
® PRKAG2

® Anomalii ale carnitinei
® Anomalii lizozomale
® b. Anderson-Fabry

® Boli neuromusculare
e ataxia Frieredich
® FHL1

® Boli mitocondriale
® MELAS
¢ MERFF

® Sindroame malformative
* Noonan
* LEOPARD
e Costello
e CFC

© Amiloidoze
e familialda cu TTR

® senila cu TTR
e AL
© Nou nascuti din mame diabeti

® Induse de medicamente
e tacrolimus
o hidroxiclorochina
o steroizi

TPM1 = tropomyosin 1 alpha chain; TTR = transthyretin.

Maijoritatea cazurilor de CMH in randul adultilor si adolescentilor sunt cauzate de mutatii ale genelor proteinelor sarcomerice. AL = amyloid light chain; ATTR = amyloidosis, transthyretin type.
CFC = cardiofaciocutaneous; FHL-1 = Four and a half LIM domains protein 1; LEOPARD = lentigines, ECG abnormalities, ocular hypertelorism, pulmonary stenosis, abnormal genitalia,
retardation of growth, and sensorineural deafness; MELAS = mitochondrial encephalomyopathy, lactic acidosis, and stroke-like episodes; MERFF = myoclonic epilepsy with ragged red
fibres; MYL3 = myosin light chain 3; MYBPC3 = myosin-binding protein C, cardiac-type; MYH7 = myosin, heavy chain 7; TNNI3 = troponin I, cardiac; TNNT2 = troponin T, cardiac:

Figura 1. Etiologii posibile ale cardiomiopatiei hipertrofice.

In randul adultilor, hipertrofia ventriculard stingd se
intalneste in feocromocitom® si acromegalie®; inldtu-
rarea cauzei endocrine subiacente soldandu-se cu re-
gresia hipertrofiei.

4.8 Medicamente

Tratamentul cronic cu unele medicamente, inclu-
zand steroizii anabolizanti, tacrolimusul si hidroxiclo-
rochina, pot cauza hipertrofie ventriculara stingd ce
depaseste rareori 1,5 cm>’.

9. DIRGNOSTIC

Diagnosticul de CMH se bazeaza pe identificarea hi-
pertrofiei ventriculare stangi prin orice metoda imagis-
ticd, dar fenotipul bolii include, de asemenea, si identi-
ficarea fibrozei miocardice, anomaliile morfologice ale
aparatului valvular mitral, anomaliile microcirculatiei
coronariene si modificarile electrocardiografice. Date
fiind cauzele diverse ale bolii, identificarea hipertrofiei
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ventriculare stdngi care nu este explicatd de anomaliile
de umplere ventriculard ar trebui urmatd de cautarea
sistematicd a cauzei subiacente. Pentru multi pacienti,
acest algoritm include teste speciale de laborator i, in
unele situatii, analize genetice.

9.1 Criterii de diagnostic

5.1.1 Adulti

La adulti, CMH se defineste ca o hipertrofie ventri-
culard mai mare de 15 mm in unul sau mai multe seg-
mente ale ventriculului stang, hipertrofie masurata
prin orice metodd imagistica (ecocardiografie, imgisti-
cd prin rezonantd magneticd sau computer tomografie)
- care nu este explicata doar de conditiile de umplere
ventriculara.

Anomalii genetice si non-genetice se pot manifesta
printr-o hipertrofie ventriculard mai putin importanta
(13-14 mm); in aceste cazuri, diagnosticul CMH ne-
cesitd evaluarea altor elemente, incluzind istoricul fa-
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Evaluare clinica
Boala definita care cauzeaza
. ‘ Nu? ———>| mutatii ale genelor proteinelor
heredo-colaterale \ Elemente Considers sarcomerice
Semne sugestive realizarea
Simptome > pentru o \ testelor
ECG / patol_o_glg / genetice
Imagistica y specificd T/ Absenta unei boli care
Teste de laborator | - x .
—— > | cauzeaza mutatii ale genelor
proteinelor sarcomerice
4
Da?
| .
. Nicio cauza Reconsiders alta
Teste suplimentare identificata cauza genetica sau
specializate si abordare non-genetica a bolii
multidisciplinara € = = m = m e e e ceceeeeee o]
v
Patologie genetica sau
non-genetica specifica
Figura 2. Algoritmul prescurtat de diagnostic al cardiomiopatiei hipertrofice.
milial, semne si simptome extracardiace, anomalii elec- 5.1.3 Rude

trocardiografice, teste de laborator si tehnici de imagis-
ticd cardiaca variate.

Provocirile comune de diagnostic includ:

e prezentarea pacientului intr-un stadiu tardiv al
bolii, cu un ventricul sting dilatat si/sau hipoki-
netic, cu peretii subtiri (vezi sectiunea 8.2);

e hipertrofia fiziologica, cauzatd de exercitiul fizic
intens (vezi sectiunea 12.1);

e pacientii cu comorbiditati (vezi sectiunea 12.2
despre hipertensiune si sectiunea 12.4 despre di-
agnosticul si tratamentul afectiunilor valvulare);

e hipertrofia septald bazala izolatd a pacientilor
varstnici (vezi sectiunea 12.3).

5.1.2 Copii

Ca si la adulti, diagnosticul de CMH necesitd pre-
zenta unei hipertrofii ventriculare stangi mai mari cu
doua deviatii standard decat valoarea prezisa (scorul Z
>2, unde scorul Z se defineste ca numarul deviatiilor
standard de la valoarea medie in populatie)*®.

Diagnosticul de CMH pentru rudele de gradul I ale
pacientilor cu CMH se bazeaza pe prezenta unei hiper-
trofii ventriculare stangi neexplicate, mai mari de 13
mm in unul sau mai multe segmente ale ventriculului
stang, mdsurate utilizand orice metoda imagistica (eco-
cardiografie, imagistica prin rezonanta magnetica sau
computer tomografie).

In cadrul familiilor cu forme genetice de CMH, pur-
tatorii mutatiilor pot avea anomalii morfologice care
nu sunt diagnostice, asociate cu anomalii electrocar-
diografice. Chiar dacd specificitatea acestor anomalii
este scazutd, in contextul unei afectdri familiale, aces-
te anomalii pot reprezenta expresii precoce sau usoare
ale bolii, iar prezenta caracteristicilor multiple creste
acuratetea in prezicerea aparitiei bolii in populatia ge-
notipatd®*'. In general, prezenta oricarei anomalii (de
exemplu, anomalii Doppler si ale strainului miocardic,
miscare sistolicd a valvei mitrale anterioare incompleta
sau anomalii ale muschilor papilari), in special in pre-
zenta unei electrocardiograme anormale, creste proba-
bilitatea existentei bolii la rude®*>¢,

1
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9.2 Istoric $i examen clinic

Virsta reprezintd unul din cele mai importante ele-
mente de luat in considerare pentru a orienta etiologia
posibila a CMH. De exemplu, anomaliile metabolice
dobéndite si sindroamele dismorfice congenitale sunt
mult mai frecvente la nou nascuti si copiii mici decat
la adolescenti si adulti, pe cAnd amiloidoza TTR apare
mai degraba la barbatii cu varstd mai mare de 65 de ani.

Realizarea unui arbore genetic cu 3-4 generatii ajuta
la confirmarea unei origini genetice a bolii i identifi-
cd alti membri care au risc crescut de a dezvolta boala.
Elementele importante de notat in cadrul anteceden-
telor heredocolaterale sunt istoricul de moarte subita
cardiacd, insuficienta cardiacd neexplicata, transplantul
de cord, implantul de stimulatoare cardiace sau defibri-
latoare si dovezi ale bolilor sistemice (accident vascular
cerebral la varste tinere, sldbiciune musculara, disfunc-
tie renald, diabet zaharat, surditate, etc). Analiza fami-
liald poate orienta modalitatea de transmitere gene-
tica a bolii. Cele mai multe forme de CMH recunosc
un model de transmitere autozomal dominant (Web
Tabelul 2) si de aceea existéd indivizi afectati in fiecare
generatie, cu transmitere indiferent de sexul parintelui
(inclusiv de la tata la fiu) si cu un risc de aparitie a bolii
de 50%. Transmiterea X linkata trebuie suspectatd dacd
barbatii sunt singurii afectati sau cel mai sever afectati
si nu existd transmitere de la tatd la fiu. Transmiterea
autozmal recesivd, cea mai rara modalitate de transmi-
tere, este posibila cand niciun parinte nu este afectat

Tabelul 3. Semne $i simptome sugestive pentru diagnostice specifice
(modificat dupa Rapezzi $i col.*)

Simptom/ semn

Diagnostic

Dificultdti de Tnvdtare, retard | Boald mitocondriald
mental Sindrom Noonan, LEOPARD/ Costello
Boala Danon

Surditate neurosenzoriald Boald mitocondriald (in special asociati cu diabetul zaharat)
Boala Anderson- Fabry

Sindromul LEOPARD

Boald mitocondriald (afectare retiniand, atrofie a nervului optic)
Amiloidoza TTR (opacitdti viitoase ale vitrosului)

Boala Danon (retinitd pigmentard)

Boala Anderson- Fabry (cataractd, opacititi corneene)

Sciiderea acuititii vizuale

Tulburdri ale mersului Ataxia Friedreich

Amiloidoza
Boala Anderson- Fabry

Parestezii/ anomalii senzoria-
le/ durere neuropatd

Sindromul de tunel carpian Amiloidoza TTR (in special bilateral, interesand brbatii)

Boald mitocondriald

Boli de stocaj ale glicogenului
Mutatii FHLI

Ataxia Friedreich

Slibiciune musculard

Boli mitocondriale
Sindromul Noonan, LEOPARD
Distrofia miotonicd

Sindromul Noonan, LEOPARD
Boala Anderson- Fabry

Ptozi palpebrali

Lentigo/ pete café au lait

Angiokeratoame, hipohidrozi
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Recomandiri de efectuare a electrocardiogramei
Recomandiiri Clasd® | Nivel® Ref.c

Electrocardiograma standard cu 12 derivatii este recomandati
pacientilor cu cardiomiopatie hipertrofici suspicionatd, pentru
a ghida diagnosticul si a oferi indicii despre etiologia posibild
a holii

61,67, 68

Monitorizarea Holter ECG/ 48 h este recomandati pacientilor
de la evaluarea initiald, pentru a detecta aritmiile atriale si | B 69-73
ventriculare

ECG = electrocardiograma

* Clasa de recomandare

" Nivelul de evidenti

¢ Referinta (e) care sustine recomandrile

si acestia sunt rude. Cand doar femeile transmit boala
copiilor indiferent de sex, trebuie luata in considerare
o transmitere genetica datoratda mutatiilor ADN- ului
mitocondrial.

Multi indivizi cu CMH sunt paucisimptomatici. In
aceste situatii, diagnosticul poate fi intamplitor sau
stabilit in urma screeningului familial. Unii pacienti
prezinta angind pectorald, dispnee, palpitatii si sinco-
pa (vezi sectiunea 8: Evaluarea simptomelor). Anumite
simptome pot orienta unele diagnostice specifice (Ta-
belul 3)¢. De asemenea, examenul clinic general poate
oferi indicii la pacientii cu CMH din cadrul sindroa-
melor dismorfice sau metabolice. Paradoxal, examenul
aparatului cardiovascular este deseori normal, dar, la
pacientii cu obstructie in tractul de ejectie al ventricu-
lului stang, anumite elemente pot fi identificate, inclu-
zdnd o scadere rapida a amplitudinii pulsului arterial
si un suflu sistolic pe marginea stanga a sternului care
iradiaza spre marginea dreapta a sternului si spre apex.
Intensitatea suflului este crescutd de manevre care re-
duc presarcina sau postsarcina ventriculului stang, ca
de exemplu ridicarea in ortostatism din pozitia ghe-
muitd si manevra Valsalva. Cei mai multi pacienti cu
obtructie in tractul de ejectie al ventriculului stang au
semne de regurgitare mitrald.

9.3 Electrocardiograma de repaus

Electrocardiograma (ECG) cu 12 derivatii poate fi
normald la prezentare (6% din pacienti), dar de cele
mai multe ori identifica semne ale hipertrofiei ventri-
culare stangi, anomalii ale segmentului ST si ale undei
T precum si unda Q patologicd®®. Cand sunt corobo-
rate cu rezultatele ecocardiografiei si imagisticii cardi-
ace radiomagnetice, elementele care ar indica in mod
normal ischemia miocardica sau infarctul miocardic,
pot, daca sunt raportate la varsta pacientului si la mo-
dalitatea genetica de transmitere, sa sugereze diagnos-
ticul de CMH si sé orienteze distributia hipertrofiei si
a cicatricii miocardice (Tabelul 4). Din acest motiv,
ECG-ul este recomandata tuturor indivizilor cu CMH
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Tabelul 4. Anomalii ale electrocardiogramei sugestive pentru anumite diagnostice specifice

Modificare

Comentariv

Interval PR scurt/ preexcitatie

Preexcitatia este un element comun al bolilor de stocaj (Pompe, PRKAG2 si Danon) si al bolilor mitocondriale (MELAS, MERFF). Un interval PR
scurt in absenta preexcitatiei este intdinit in boala Anderson- Fabry.

Bloc atrioventricular

Tntérzierea conducerii atrioventriculare este comuni in bolile mitocondriale, unele boli de stocaj (boala Anderson- Fabry), amiloidozd,
desminopatii si la pacientii cu mutatii ale genei PRKAG2.

HVS marcati (indice Sokolow >50)

Voltaj crescut se intalneste tipicin bolile de stocaj, cum sunt bolile Pompe si Danon, dar poate fi cauzat si doar de prezenta preexcitatiei.

Voltaj QRS scdzut (sau voltaj normal, in ciuda hipertrofiei
ventriculare stdngi)

Voltaj scizut al complexului QRS este rar la pacientii cu C(MH in absenta efuziunii pericardice, obezititii si bolilor pulmonare (fiind limitat la
pacientii aflati in stadiile finale ale bolii), dar se Tntdlneste in pand la 50% din pacientii cu amiloidozd AL siTn pand la 20% din pacientii cu
amiloidozd TTR. Diagnosticul diferential intre CMH si amiloidoza cardiaci este facilitat de mdsurarea raportului dintre amplitudinea comple-

xului QRS si grosimea peretelui ventriculului sting.

Deviatie axiald dreapti extrem (,Nord- Vest)

Tntdlnitd la pacientii cu sindrom Noonan, care au hipertrofie bazald severd, cu extindere n tractul de ejectie al ventriculului drept.

Inversia undei T cu amplitudine mare (>10 mm)
stiing.

Inversia undei T cu amplitudine mare (>10 mm)in derivatiile precordiale si/sau infero-laterale sugereazd afectarea apexului ventriculului

Anomalii ale undei Q (durata >40 ms si/sau >25% din
amplitudinea undei R si/sau >3 mmin cel putin doud derivatii
concordante, cu exceptia aVR)

Anomalii ale undei Q Tn derivatiile infero-laterale, cu und T pozitivii sunt asociate cu o distributie asimetricd a HVS. Unda Q >40 ms se
asociazd cu arii de fibrozd miocardicd.

Supradenivelare a segmentului STn derivatiile laterale

n derivafiile laterale.

Unii pacienti cu hipertrofie apicald sau distald dezvoltd mici anevrisme apicale, uneori associate cu cicatrici miocardice. Acestea pot fi
detectate prin CMR, ventriculografie sau ecocardiografie cu substantd de contrast, fiind asociate uneori cu supradeniveldri ale segmentului ST

cunoscutd sau suspicionatd, de la prima vizitd medica-
13 si trebuie repetatd oricand apar modificari clinice la
pacientii cu diagnostic cert. ECG-ul este un marker al
bolii sensibil, dar nespecific in randul rudelor®'.

Frecventa de aparitie a aritmiilor la monitorizarea
Holter ECG este dependentd de varsta pacientului.
Tahicardia ventriculara nesustinutd, cu o alura ventri-
culard cuprinsa intre 120 si 200 b/min, apare la 25%
din pacientii cu CMH®”°. Aritmiile paroxistice supra-
ventriculare apar la 38% din pacienti’’. Monitorizarea
Holter ECG este recomandata de la evaluarea initiala,
pentru a stabili riscul de moarte subita cardiaca (secti-
unea 9.5: Moartea subitd cardiacd) si de accident vascu-
lar cerebral (sectiunea 9.4: tahiaritmiile atriale).

9.4 Ecocardiografia

Ecocardiografia este elementul central de diagnos-
tic si monitorizare al CMH. La cei mai multi pacienti,
hipertrofia intereseazd preferential portiunea bazald a
septului interventricular, dar de cele mai multe ori se
extinde la peretele lateral, septul interventricular pos-
terior si la apexul ventricului sting’. Datoritd faptului
ca ingrosarea peretelui ventricular poate fi gasita la ori-
ce nivel (incusiv la nivelul ventricului drept), prezenta,
distributia si severitatea hipertrofiei trebuie evaluata
utilizdind un protocol standard, cu sectiuni din mai
multe incidente. Orientarea si alinierea corecte, in pla-
nuri ortogonale, sunt esentiale pentru a evita sectiunile
oblice care supraestimeaza hipertrofia ventriculara. Es-
timarea hipertrofiei ventriculare stangi trebuie facutd
la sfarsitul diastolei, de preferat in sectiuni de ax scurt.
Masurdtorile efectuate in sectiunea parasternal ax lung,
modul M, ar trebui evitate, pentru a preveni supraesti-
marea hipertrofiei septale in sectiunile oblice. Ar trebui

folosit un protocol standard de denumire a segmente-
lor miocardice”.

5.4.1 Evaluarea hipertrofiei ventriculare stangi

Existd numerosi indici ecocardiografici care ofera un
scor semicantitativ al hipertrofiei ventriculare stangi,
dar cel mai relevant parametru diagnostic este ingrosa-
rea maxima a peretelui ventriculului stang la orice ni-
vel.

Pentru pacientii cu CMH diagnosticata sau suspicio-
nata, este esen‘gial ca toate segmentele ventricului sténg,
de la baza spre apex, sa fie examinate, asigurandu-ne cd
grosimea peretelui este masuratd la nivel mitral, medi-
oventricular si apical”*7¢#,

Evaluarea corectd a hipertrofiei ventriculare stangi
poate fi dificila cand aceasta intereseaza unul sau doud
segmente, in special la nivelul peretelui antero-lateral
sau apical. In aceste situatii, trebuie avut grija cu angu-
larea transductorului pentru a evita problemele legate
de rezolutia laterala si scurtare. Intr-un mod asemani-
tor, pentru a detecta CMH apicala, este nevoie de mul-
tiple sectiuni apicale si parasternale. Daca un segment
nu este vizualizat corect, ar trebui luate in considerare
ecocardiografia cu substantd de contrast §i rezonanta
magnetica cardiaca®.

5.4.2 Anomaliile aparatului valvular mitral si ale

tractului de ejectie al ventriculului stang

Aproximativ o treime din pacienti au miscare sisto-
lica anterioara (SAM) a valvei mitrale care e respon-
sabila de obstructia tractului de ejectie al ventriculului
stang (LVOTO), in timp ce o treime au obstructie ma-
nifestd in timpul manevrelor care schimba conditiile de
umplere si contractilitate ale ventriculului stang (vezi
5.4.3: Evaluarea obstructiei latente)®®. Alte elemente
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morfologice care contribuie la LVOTO includ anomali-
ile muschilor papilari (hipertrofie, deplasari anterioare
sau mediale, insertie directa pe valva mitrala anteri-
oard) si anomalii ale valvelor mitrale, ca elongdri sau
ingrosari’®**°. Desi LVOTO dinamica este comuna la
pacientii cu CMH, aceasta apare si in alte condtii, pre-
cum calcificarea inelului mitral posterior, hipertensiu-
nea arteriald, hipovolemia si stdrile de hipercontracti-
litate.

Conventional, LVOTO este definitd ca un gradient
presional mai mare de 30 mmHg in tractul de ejectie al
ventriculului stang in repaus sau in timpul manevrelor
de provocare. Un gradient mai mare de 50 mmHg este
considerat a fi valoarea la care obstructia devine hemo-
dinamic semnificativa.

Cénd este identificat un gradient in cavitatea ventri-
culului stang, este important sa fie excluse obstructii-
le nelegate de SAM, incluzdnd membrana subaorticd,
anomaliile valvelor mitrale si obstructia intracavitara,
in special cdnd se urmadreste inldturarea interventiona-
13 a obstructiei.

Ecocardiografia bidimensionald si ecocardiografia
Doppler sunt de obicei suficiente pentru a determina
mecanismul si severitatea LVOTO, dar, cind imaginea

Romanian Journal of Cardiology
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transtoracica este slabd, ecocardiografia transesofagia-
nd si tehnicile de imagistica radiomagnetica pot fi luate
in considerare.

Miscarea sistolica anterioard a valvei mitrale deter-
mina aproape invariabil coaptare anormala si regurgi-
tare mitrald, care este in mod tipic mezo-telesistolica
si cu jet orientat infero-lateral; masurarea velocitatii si
momentul de aparitie ale jetului de regurgitare mitrala
ajuta la diferentierea de turbulenta cauzata de LVOTO.
Regugitarea mitrala cauzata de SAM este dinamicd si
variazd in functie de severitatea LVOTOQ”#"%2,

Prezenta unui jet de regurgitare mitrala central sau
orientat anterior ar trebui sa ridice suspiciunea unei
cauze intrinseci legate de valva mitrald si sd orienteze
evaluarea ulterioara prin ecocardiografie transesofagi-
and.

5.4.3 Evaluarea obstructiei latente

Identificarea LVOTO este importantd pentru abor-
darea terapeuticd si evaluarea riscului de moarte subita
cardiacd (vezi sectiunea 9.5: Moartea subita cardiaca).
Ecocardiografia 2D si Doppler in timpul manevrei
Valsalva in decubit dorsal si in pozitie semisezanda
si apoi in ortostatisn dacd nu existd niciun gradient,
este recomandatd tuturor pacientilor (Figura 3)75%.

Ecocardiografie 2D si Dopller de repaus,
n timpul manevrei Valsalva si in ortostatism

l

Gradient presional maxim
LVOTO >50 mmHg

!

l

Gradient presional maxim
provocat <50 mmHg

v

Vezi sectiunea 9.1
Tratamentul obstructiei in tractul
de ejectie al ventriculului stang

Asimptomatic*

Simptomatic

Repeta ecocardiografia

dupa un an

Ecocardiografie de stres

Gradient presional maxim al
LVOTO >50 mmHg

Gradient presional maxim
al LVOTO <50%

Vezi 9.1 Tratamentul
obstructiei in tractul de ejectie al
ventriculului stang

Tratament medicamentos
(vezi 9. Tratament simptomatic
si al complicatiilor)

* exercise echocardiography may be considered in individual patients when the presence of a LVOT gradient is relevant to lifestyle advice and decisions on medical treatment.

Figura 3. Algoritmul de diagnostic si tratament al obstructiei in tractul de ejectie al ventriculului sting.
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Tahelul 5. Elemente ecocardiografice care sugereazé etiologii specifice ale CMH (modificat dupa Rapezzi i col.)

Element

Afectiune specificii de luat in considerare

Tngrosare a septului interatrial

Amiloidozd

Ingrosare a valvelor AV

Amiloidozd, boala Anderson- Fabry

‘ingrosare a peretelui liber al VD

Amiloidozd, miocarditd, boala Anderson- Fabry, sindrom Noonan si boli asociate

Efuziune pericardicd usoard spre moderati

Amiloidozd, miocarditd

Aspect de sticld mati al miocardului ventricular in ecocardiografia 2D

Amiloidozd

HVS concentrici

Glicogenoze, boala Anderson- Fabry, mutatii PRKAG2

HVS concetricd extremd (ingrosare parietald >30 mm)

Boala Danon, boala Pompe

Hipokinezie globald a VS (cu sau fird dilatare a VS)

Boald mitocondriald, amiloidoza TTR, mutatii PRKAG2, boala Danon, miocarditd, CMH sarcomerici avansatii, boala
Anderson- Fabry

Obstructie Tn tractul de ejectie al ventriculului drept

Sindromul Noonan si afectiunile asociate

Ecocardiografia de stres este recomandatd pacientilor
simptomatici, la care manevrele anterioare nu au deter-
minat aparitia unui gradient presional mai mare de 50
mmHg. Ecocardiografia de stres cu dobutaminid nu
este recomandatd, nefiind fiziologicd si putdnd fi greu
tolerata de catre pacient. Intr-un mod similar, utiliza-
rea nitratilor nu reproduce fidel gradientele induse de
exercitiul fizic si ar trebui rezervata pacientilor care nu
pot efectua proba de efort®. Existd anumite dovezi care
arata ca marimea gradientului presional este mai mare
postprandial decat in timpul perioadelor a jeun si in-
stituirea tratamentului betablocant deseori reduce in-
cidenta si severitatea obstructiei in tractul de ejectie al
ventricului stang apdruta in timpul exercitiului fizic®.
Intrucat existd putine date care sa compare protocoa-
lele ecocardiografiei de stres, fiecare laborator®*>*® ar
trebui sd instituie si sd valideze propriile protocoale.
Pentru pacientii asimptomatici, manevrele de pro-
vocare in clinostatism sunt utile pentru stratificarea
riscului (vezi sectiunea 9.5: Moartea subita cardiacd),

dar ecocardiografia de stres in aceastd situatie ar trebui
luata in considerare doar la pacientii la care obstructia
tractului de ejectie al ventriculului stang este relevanta
pentru abordarea terapeutica.

Pentru pacientii asimptomatici ecocardiografia de
efort poate fi efectuatd daca prezenta gradientului in
tractul de ejectie al ventricului stang influenteaza deci-
ziile privind stilul de viatd si tratamentul medical.

5.4.4 Dilatarea atriului staing

Atriul stang este deseori dilatat si dimensiunile aces-
tuia ofera informatii pretioase cu privire la prognos-
ticul pacientilor cu CMH”*7**. Desi cele mai multe
studii publicate au folosit diametrul antero-posterior
al atriului stang'®, date similare au fost raportate si de
studii care au utilizat volumul atriului stang raportat
la suprafata corporala'®-'®*. Etiologia dilatarii atriului
stang este multifactoriald, dar cele mai frecvente cauze
sunt regurgitarea mitrald indusa de SAM si presiunile
crescute de umplere ventriculara stanga.

Recomandiri pentru efectuarea ecocardiografiei transtoracice in evaluarea cardiomiopatiei hipertrofice

Recomandiiri

Clasi® | Nivel® Ref.c

Tuturor pacientilor cu CMH le este recomandatd de la evaluarea initiali ecocardiografia 2D si Doppler, atdt in repaus, cdt siin timpul manevrei Valsalva efectua-
te Tn decubit dorsal sin pozitie semisezdndd, urmate de efectuarea acesteia Tn ortostatism dacd nu apare niciun gradient presional

72-74,76,78, 82,
83,99,119-121

la apex

Este recomandatd mdsurarea prin ecocardiografie 2D, sectivnea ax scurt, a grosimii parietale maxime n timpul diastolei a tuturor segmentelor VS, de la bazd

| ( 74-80

volumului AS.

0 evaluare completd a functiei diastolice a VS este recomandatd, incluzdnd evaluarea prin Doppler pulsat a fluxului transmitral, velocitdtile obfinute prin
Doppler tisular la nivelul inelului mitral, velocititile fluxului in venele pulmonare, presiunea arteriald sistolicd in artera pulmonard si misurarea diametrului si | ¢

103- 105

indusi de exercitivl fizic.

La pacientii simptomatici, cu un gradient presional maxim de repaus sau provocatd in tractul de ejectie al VS <50 mmHg, este recomandatd efectuarea eco-
cardiografiei 2D si Doppler Tn timpul exercitiului fizic, in decubit dorsal sau Tn pozitie semiasezatd, pentru a detecta LVOTO provocatd sau regurgitarea mitrald | B

84,85,93,94

calitatea vietii i pentru luarea deciziilor terapeutice

La pacientii asimptomatici, cu un gradient presional de repaus sau provocatd in tractul de ejectie al VS <50 mmHg, ecocardiografia de stres 2D si Doppler
Tn ortostatism, decubit dorsal sau pozitie semiasezatd poate fi luatd Tn considerare céind prezenta gradientului Tn tractul de ejectie VS este relevantd pentru 1l (

84,85,93,94

administratd intravenos ar trebui luatd Tn considerare ca o alternativd la imagisticd CMR

La pacientii cu imagini ecocardiografice nesatisficttoare si cu hipertrofie apicald a VS sau anevrism, ecocardiografia transtoracicd cu substanti de contrast

lla C 81

Ecocardiografia cu substantd de contrast administratd intracoronarian este recomandatd tututor pacientilor care urmeazi a fi supusi ablatiei septale cu alcool. | B

111-113

¢ Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile

4 Prin manevra Valsalva, ortostatism sau nitrat oral

2D = bidimensional, AS- atriu stdng, (MR = rezonantd magneticd cardiacd, LVOTO = obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stang, VS = ventricul sting
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Recomandri pentru efectuarea ecocardiografiei transesofagiene (ETE)

Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.
ETE perioperatorie este recomandati pacientilor supusi miectomiei septale, pentru a confirma mecanismul LVOTO, pentru a ghida strategia chirurgicald, pentru a | ¢ 14118
evalua complicatiile postoperatorii si pentru a identifica obstructia reziduald Tn tractul de ejectie al VS
ETE ar trebui luatd Tn considerare la pacientii cu LVOTO al cdrei mecanism este neclar sau cdnd este necesard evaluarea aparatului valvular mitral inainte de o lla C nani
ablatie septald sau ciind se suspicioneazd o regurgitare mitrald produsi prin anomalii valvulare intrinseci
ETE cu substanti de contrast administratd intracoronarian, la nivelul arterei septale incriminate, ar trebui luatd T considerare pentru a ghida ablatia septald cu lla ¢ 12
alcool atunci ciind imaginea ecocardiograficd transtoracicd este slabi si nu oferd vizualizarea adecvatd a substantei de contrast la nivelul miocardului

LVOTO = obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stdng; VS = ventricul sting
* Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandirile

5.4.5 Evaluarea disfunctiei diastolice

De cele mai multe ori, pacientii cu CMH au disfunc-
tie diastolica si cuantificarea presiunilor de umplere ale
ventriculului stang ajuta la evaluarea simptomelor si la
stadializarea bolii. Parametrii ecocardiografiei Doppler
sunt marimi sensibile ale disfunctiei diastolice, dar sunt
influentati de conditiile de umplere, frecventa cardiaca
si varsta, neexistind un singur parametru ecocardio-
grafic diagnostic pentru disfunctia diastolica'®. Prin
urmare, o evaluare complexa a functiei diastolice, in-
cluzand evaluarea Doppler, velocititile din venele pul-
monare, presiunea sistolicd din artera pulmonara si di-
mensiunile atriului stang, este recomandata ca evaluare
de rutind a pacientilor cu CMH'®. Pacientii cu un mo-
del restrictiv de umplere ventriculard stangd (un raport
E/A >2, timpul de decelerare a undei E <150 ms) au un
prognostic mai prost, in ciuda unei fractii de ejectie a
ventriculului sting péstrate'®*'>. Datele despre presiu-
nile de umplere ventricularéd obtinute prin metode eco-
cardiografice si studii invazive sunt contradictorii'®,
insd unele studii arata corelatii intre un raport E/e' >12-
15 si presiunea telediastolica a ventriculului stang cres-
cuta, capacitatea de exercitiu fizic si prognostic''%.

5.4.6 Functia sistolica

Functia contractild radiald (exprimatd prin fractia de
ejectie sau fractia de scurtare) este in mod tipic norma-
la sau crescuta la pacientii cu CMH'”. Totuti, fractia
de ejectie ofera o evaluare inadecvatd a functiei sisto-
lice a ventriculului stang in prezenta HVS. Velociatile
miocardice longitudinale si parametrii de deforma-
re (strainul si strainul radial), derivate din imagistica
Doppler tisular sau tehnicile de speckle tracking, sunt
de cele mai multe ori reduse, in ciuda unei fractii de
ejectie pastrate si pot fi anormale inaintea dezvoltarii
hipertrofiei la rudele cu anomalii genetice. Deformarea
miocardicé longitudinala este tipic redusa la nivelul zo-
nelor cu hipertrofie'*°.
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5.4.7 Rolul ecocardiografiei in diagnosticul

diferential

Numeroase elemente ecocardiografice pot orienta
diagnosticul®. Hipertrofia concentrica este mai frec-
ventd in anomaliile metabolice si infiltrative, iar hiper-
trofia biventriculara si LVOTO sunt mai frecvente in
cadrul sindromului Noonan. Indicii care sugereaza boli
de stocaj sau infiltrative includ hiperecogenitatea sau
granulatia miocardului, efuziuni pericardice minore,
ingrosarea septului interatrial, ingrosarea nodulard a
valvei aortice si reducerea moderata a fractiei de ejectie
a ventriculului stang, cu model restrictiv.

5.4.8 Ecocardiografia de contrast

Hipertrofia apicald poate fi omisa din cauza artefac-
telor. Slaba vizualizare a peretelui lateral al ventricu-
lului stang poate, de asemenea, sa mascheze prezenta
hipertrofiei. In aceste situatii, utilizarea intravenoasi
a substantelor de contrast poate delimita endocardul
ventricular®'.

Tuturor pacientilor cdrora li se efectueazd ablatie
septald cu alcool, le este recomandatd ecocardiografia
cu substantd de contrast administratd intracoronarian
(vezi sectiunea 9.1.3.2. Ablatia septald cu alcool)!!!53.

5.4.9 Ecocardiografia transesofagiana

Ecocardiografia transesofagiana trebuie luata in con-
siderare la pacientii cu fereastra transtoracica dificila,
ca o alternativa a rezonantei magnetice. Este cu preca-
dere utild pacientilor cu LVOTO dacd mecanismul nu
este clar, pentru a evalua aparatul valvular mitral ina-
inte de o ablatie septala si cind mecanismul de aparitie
al regurgitdrii mitrale severe este suspectat a fi legat de
anomalii intrinseci ale aparatului valvular mitral'**'".
La pacientii care urmeazd a fi supusi unei miectomii
septale, ecocardiografia transesofagiand perioperato-
rie ajuta la ghidarea strategiei chirurgicale si la iden-
tificarea complicatiilor intraoperatorii (defect septal
interventricular si regurgitare aorticd), precum si la
identificarea LVOTO restante''*''8, Rareori, ecocardio-
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grafia transesofagiana cu injectarea intracoronariana a
substatnei de contrast in artera septala incriminata este
necesard pentru a ghida ablatia septald cu alcool, atunci
cand fereastra transtoracicd nu este suficientd pentru a
delimita miocardul ventricular.

9.5 Imagistica prin rezonanta magnetica

Imagistica prin rezonantd magneticd cardiaca
(CMR) ofera cateva tehnici prin care se obtin informa-
tii despre morfologia cardiacd, functia ventriculara si
caracteristicile miocardului ventricular'®. Evaluarea
prin aceasta tehnicé a pacientilor cu CMH diagnosti-
catd sau suspectata ar trebui facutd tinand cont de reco-
mandarile ESC (http://www.escardio.org/communiti-
es/EACVI) si ar trebui realizata si interpretata de echi-
pe cu experienta in imagistica cardiaca si in evaluarea
cardiomiopatiilor.

5.5.1 Evaluarea morfologiei si functiei

ventriculare

CMR ar trebui luatd in considerare la pacientii cu
CMH de la evaluarea initiald, daca resursele o permit.

La pacientii cu fereastra ecocardiografica buna, CMR
oferd date similare despre morfologia si functia ventri-
culara’®*'*, fiind utila in diagnosticarea pacientilor cu
fereastra ecocardiograficd slabd sau cand unele seg-
mente ventriculare sunt greu vizualizabile, ca peretele
antero-lateral, apexul ventriculului stang si ventriculul
drept'**'¥. Ca in ecocardiografia 2D, supraestimarea
hipertrofiei poate fi prezenta in sectiunile oblice (cu
precadere cea din regiunile apicale) sau prin includerea
structurilor paraseptale, cum sunt banda moderatoare
sau falsele cordaje. Imagistica prin rezonantd magneti-
cd este superioard ecocardiografiei transtoracice'**'?* in
masurarea masei ventriculare stangi, insd masa ventri-
culara stangd se coreleazd slab cu ingrosarea parietala
maxima si poate fi normala la pacientii cu hipertrofie
asimetrica, mai ales cand aceasta intereseaza mai putin
de doud segmente ale ventriculului sting'**'**. Imagisti-
ca radiomagneticd este superioara ecocardiografiei 2D
in identificarea hipertrofiei antero-laterale si apicale,
anevrismelor'” si trombilor'®, si este mai sensibild in
detectarea semnelor subtile de boala, cum sunt criptele
miocardice si anomaliile muschilor papilari la pacientii
cu mutatii ale genelor proteinelor sarcomerice'''*.

Cartografierea velocitétilor poate fi utilizatd pentru a
identifica velocitatea maxima a sangelului in tractul de
ejectie al ventriculului stang la pacientii cu LVOTO, dar
alinierea corectd este consumatoare de timp si supusa
erorilor. De aceea, ecocardiografia Doppler este meto-
da preferata de a cuantifica LVOTO. Similar, in timp ce
velocitatile fluxului mitral si in venele pulmonare obti-
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nute in timpul imagisticii radiomagnetice cu contrast
oferd date reproductibile si corecte cdnd sunt evaluate
de experti, ecocardiografia este metoda de rutind de
evaluare a functiei distolice in practica zilnica'®.

In cazurile selectate, cAnd imaginile ecocardiografice
sunt suboptimale, imagistica radiomagneticd este utild
in evaluarea pacientilor inaintea miectomiei septale, cu
precadere la pacientii cu obstructie la mai multe nive-
le (la nivelul tractului de ejectie si medioventricular) si
la pacientii cu anomalii ale tractului de ejectie al ven-
triculului drept. CMR poate, de asemnea, sd cuantifi-
ce necroza indusa de ablatia septald cu alcool, precum
si localizarea cicatricii §i regresia masei ventriculare
stangi postprocedural**'%,

5.5.2 Fibroza miocardica

Utilizand proprietitile magnetice intrinseci ale di-
feritelor tesuturi si distributia substantelor de contrast
pe baza de gadoliniu, CMR poate fi folosita pentru a
detecta expansiunea interstitiului miocardic indusa de
fibroza. Captarea tardiva a gadoliniului (LGE) este pre-
zentd la 65% din pacienti (cu limite intre 33 si 84%),
tipic cu o distributie neuniforma in zonele cu hipertro-
fie si la nivelul peretilor anterior si posterior ai ventri-
culului drept'. Captarea tardivd a gadoliniului (LGE)
este neobisnuita in segmentele nehipertrofiate, cu ex-
ceptia stadiilor avansate ale bolii'**. LGE este asociata
cu cresterea rigiditatii miocardice si cu remodelarea
ventriculara avansati, iar extensia LGE este un marker
al anomaliilor de deplasare a peretilor ventriculari.

Aprecierea LGE inaintea tratamentului invaziv al
LVOTO poate fi utila in alegerea celei mai bune abor-
dari terapeutice, prin identificarea gradului de fibroza
septala.

5.5.3 Captarea tardiva a gadoliniului si

prognosticul

Relatia dintre LGE si prognosticul pe termen lung a
fost evaluata in sase studii'**'*, patru dintre acestea fi-
ind incluse intr-o metaanalizd (Web Tabelul 4)**. Toa-
te studiile publicate sunt limitate de selectia si bazele
de date, evaluarea incompleta a riscului, protocoale de
scanare si cuantificare a LGE diferite. Datele obtinute
estimeazd o relatie intre LGE si mortalitatea cardio-
vasculara, insuficienta cardiaca si mortalitatea de orice
cauzd, dar sugereaza o legatura scdzutd cu moartea su-
bitd cardiaca'*. LGE este asociata cu prezenta tahicar-
diei ventriculare nesustinute la monitorizarea Holter
ECG140-142'

Extinderea captarii tardive a gadoliniului are oare-
care utilitate in prezicerea mortalitdtii de cauza cardi-
ovasculard, dar datele actuale nu sustin utilizarea aces-
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Recomandéri privind rezonanta magentica cardiaca (CMR) in evaluarea cardiomiopatiei hipertrofice

confirma diagnosticul.

Recomandari Clasd® | Nivel® Ref.:
Este recomandat ca CMR s fie efectuati si interpretati de echipe experimentate Tn imagistica cardiacd si Tn evaluarea bolilor miocardice. | ¢ 148,149
n absenta contraindicatiilor, CMR cu LGE este recomandati pacientilor cu suspiciune de CMH care au ferestre ecocardiografice necorespunzitoare, pentru a | B 126,127

Tn absenta contraindicatiilor, CMR cu LGE ar trebui luatd Tn considerare pentru a stabili cu certitudine diagnosticul de CMH, pentru a evalua anatomia cardiacd,

124,126,127,130,

fibrozei miocardice.

functia ventriculard si prezenta si extinderea fibrozei miocardice. flo B 136, 138-143
CMR cu LGE ar trebui luatii in considerare la pacientii cu suspiciune de hipertrofie apicald sau anevrism. lla ¢ 127,129
CMR cu LGE ar trebui luatii in considerare la pacientii cu suspiciune de amiloidozi cardiacd. lla ¢ 22,147
CMR cu LGE poate fi luatd Tn considerare Tnaintea ablatiei septale cu alcool sau Tnaintea miectomiei, pentru a evalua extensia si distributia hipertrofiei si Iib ( 150,151

LGE = captarea tardivi a gadolinivlui
° Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandirile

tei metode pentru estimarea riscului de moarte subita
cardiaca.

5.5.4 Diagnosticul diferential

Imagistica prin rezonantd magnetica poate rareori sa
diferentieze cauzele de CMH doar pe baza proprietati-
lor radiomagnetice, dar distributia si severitatea expan-
siunii spatiului interstitial pot, in anumite situatii, sa
sugereze un diagnostic specific. Boala Anderson- Fabry
se caracterizeaza printr-un semnal T1 redus si prezenta
LGE la nivelul peretelui postero-lateral'*>'*, In amiloi-
doza cardiacd, existd deseori LGE globala, subendocar-
diaca sau segmentara. Absenta fibrozei poate ajuta la
diferentierea CMH de cordul atletilor, dar LGE poate fi
absenta la pacientii cu CMH, in special la tineri si la cei
cu forme usoare de boala.

9.6 Imagistica nucleara si tomografia

computerizata

Imagistica nucleara, incluzand tomografia cu emisie
de pozitroni (PET), a fost folosita pentru a masura flu-
xul sanguin si a detecta deficitul de perfuzie miocardi-
ca la pacientii cu CMH, dar rolul sdu in diagnosticul
CMH este limitat'>>'>>. Contributia clinici majora a
acestei tehnici imagistice este identificarea amiloidozei
cardiace TTR. Transtiretina este o proteina plasmatica
tetramerica transportoare sintetizatd de catre ficat si re-
prezinta proteina precursoare in amiloidoza senila sis-
temicd si amiloidoza TTR familiala'**!*”. Cateva studii
au sugerat ca fibrilele TTR au afinitate pentru 99mTC-

DPD (99m Technetium-acid 3,3-difosfono-1,2-propa-
nodicarboxilic), in timp ce nu existd captare in cordul
pacientilor cu CMH cauzata de mutatii ale genelor
sarcomerice. De aceea, scintigrafia osoasd (ideal cu
99mTc-DPD) ar trebui luatd in considerare la pacien-
tii la care se suspicioneaza o amiloidoza TTR (varsta>
65 de ani, istoric de sindrom de tunel carpian bilateral,
antecedente heredocolaterale negative pentru CMH si
elemente ECG si imagistice sugestive pentru amiloido-
za cardiacd)>* 18,

Rezolutia inaltd a tomografiei computerizate (CT)
oferd delimitarea exactd a miocardului si definirea exac-
ta a grosimii peretelui ventricular, a volumului cavitar,
a fractiei de ejectie si a masei ventriculului stang, care
se coreleazd bine cu imagistica radiomagneticad, ecocar-
diografia si SPECT"”. CT-ul cardiac permite vizualiza-
rea simultand a arterelor coronare si a valvelor cardiace
si poate ajuta ghidarea cateterelor in timpul ablatiilor
aritmiilor supraventriculare'®. Datele despre caracte-
risticile tesutului miocardic obtinute in studii mici de
tip cohorta sugereaza ca CT cu substantd de contrast
poate fi utild in detectarea fibrozei miocardice, studii
viitoare fiind necesare'®'®’. Tomografia computerizatd
cardiaca ar trebui luatd in considerare la pacientii cu
imagine ecocardiografica nesatisfacitoare si la pacientii
cu contraindicatii pentru rezonanta magnetica'”.

3.1 Biopsia endomiocardica
Multe din formele genetice sau non- genetice de
CMH au particularitati histologice proprii, dar diag-

Recomandéri pentru efectuarea scintigrafiei nucleare

Recomnadari Clasd® Nivel® Ref.c
Scintigrafia osoas (in special cea cu 99mTc-DPD) ar trebui luatid T considerare la pacientii cu simptome, semne si teste neinvazive sugestive pentru lla B 156- 158
amiloidoza TTR.

(T cardiacd ar trebui luatd Tn considerare la pacientii cu imagine ecocardiograficd necorespunzitoare si contraindicatii pentru rezonantd magneticd. Ila ( 159

¢ Clasa de recomandare
* Nivelul de evidenti
¢ Referinta (e) care sustine recomandrile

(T = tomografia computerizatd, 99mTc-DPD- 99m Technetium-acid 3,3-difosfono-1,2-propanodicarboxilic
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Recomandéri pentru efectuarea hiopsiei endomiocardice

Recomandairi

Clasd® Nivel® Ref.c

care nu pot fi confirmate prin alte mijloace

Biopsia endomiocardicd poate fi luatd in considerare céind rezultatele altor exploriri clinice sugereazd infiltrarea miocardicd, inflamatie sau boald de stocaj

1b ( 162,163

¢ Clasa de recomandare
" Nivelul de evidenti

¢ Referinta(e) care sustine recomandarile

nosticul acestei patologii este clinic si se bazeazd pe
teste neinvazive ca prima linie. Cum etiologia poate fi
identificata prin examen clinic, studiul antecedentelor
heredocolaterale, tehnici de imagistica neinvazive, pro-
be de laborator si analize genetice, biopsia endomiocar-
dica nu face parte din algoritmul clasic de diagnostic,
dar poate fi luatd in considerare atunci cand se suspi-
cioneaza infiltrare miocardica sau boli de stocaj, dupa
ce s-au epuizat celelalte modalitati diagnostice (inclusiv
biopsii ale altor tesuturi mai accesibile)'*>'®.

9.8 Teste de laborator

Testele de laborator efectuate de rutined ajutd la
identificarea conditiilor extracardiace responsabile de
exacerbdrile disfunctiei ventriculare (bolile tiroidei,
insuficienta renala, diabetul zaharat) si disfunctiile al-
tor organe ce insotesc decompensarile functiei cardi-
ace. Nivelele crescute ale peptidului natriuretic de tip
B (BNP'*!, NT-proBNP'®) si troponinei cardiace inalt
sensibile (hs-cTnT) sunt asociate cu evenimentele car-
diovasculare, insuficientd cardiaci si moarte. In ciu-
da valorilor comparabile ale hipertrofiei ventriculare
stangi, valorile BNP sunt de 3-5 ori mai ridicate in ran-
dul pacientilor cu amiloidoza cardiaca decat in randul
celor cu CMH de alti etiologie.

Testele de laborator de prima intentie utilizate la co-
pii sunt aceleasi ca in randul adultilor si ar trebui s
includa hemoleucograma, glicemia, enzimele cardiace

(creatin-kinaza, aspartat aminotransferaza, alanin ami-
notransferaza si lactat dehidrogenaza), functia renala
si hepatica, pH-ul, ionograma sanguina si acidul uric.
Urmand recomandarile de specialitate, teste aditionale
sunt adeseori necesare, incluzind masurarea lactatului,
piruvatului, amonemia, corpii cetonici, acizii grasi li-
beri, profilul carnitinic, acizii organici urinari si ami-
noacizii.

6. TESTARE GENETICA $1 SCREENING FAMILIAL

In majoritatea cazurilor, CMH este o afectiune genetici
autozomal-dominantd cu un risc de 50% de transmite-
re la urmasi*. Unele cazuri sunt explicate prin mutatii
de novo, dar aparent cazurile sporadice apar datoritd
penetrantei incomplete la un parinte si mai putin frec-
vent, transmiterii autozomal recesive. La pacientii care
indeplinesc criteriile de diagnostic ale CMH, secven-
tierea genelor proteinelor sarcomerului identifica o
afectiune care provoacd mutatie in pana la 60% din ca-
zuri’*®'’. Probabilitatea de a gasi o mutatie este maxima
la pacientii cu afectiuni familiale si minima la pacientii
varstnici si si la cei cu manifestari atipice.

6.1Consilierea yenetica a probanzilor

Sfatul genetic este recomandat tuturor pacientilor,

atunci cand CMH nu poate fi explicat numai printr-o
cauza non-geneticd'®'”.

Tahelul 6. Teste de lahorator recomandate pacientilor cu CMH

Testul

Comentariu

Hemoglobina

Anemia intensificd angina pectorald si dispneea si trebuie exclusd ori de cdte ori apare o decompensare a holii

Functia renald

Functia renald poate fi afectatd la pacientii cu insuficientd cardiacd stangd
Sciiderea ratei filtririi glomerulare si proteinuria pot fi prezente Tn amiloidozd, boala Anderson- Fabry si boli mitocondriale

Transaminazele

Pot fi anormale la pacientii cu boli mitocondriale, boald Danon si defecte ale beta- oxidrii

Creatinin- fosfokinaza

Poate fi crescutid Tn boala Danon si in boli mitocondriale

Galactozidaza A leucocitard sau plasmaticd (la barbatii peste
30 de ani)

Valori scdzute (sub 10% din valoarea normald) sau valori nedetectabile sunt intdlnite la biirbatii cu boald Anderson- Fabrya
Valorile sunt de obicei Tn limite normale la femeile afectate de aceastd boald, fiind necesare teste genetice pentru diagnosticul pozitiv

si urinard si electroforeza proteinelor urinare

Analiza lanturilor usoare de imunoglobulind, imunofixarea sericd | Ar trebui luate Tn considerare cdnd se suspicioneazii o amiloidozd. Confirmarea diagnosticului necesitd deseori examen histopatologic

Glicemia d jeun

Poate fi crescutid Tn unele boli ale ADN-ului mitocondrial
Poate fi sciizutd Tn unele holi ale acizilor grasi si ale carnitinei

Peptidul natriuretic de tip B si troponina T
moarte

Nivele ridicate ale BNP, NTproBNP si troponinei T sunt asociate cu un risc crescut de evenimente cardiovasculare, insuficientd cardiaci si

Teste ale functiei tiroidiene

Trebuie efectuate de lainceput si apoi la interval de sase luni pe perioada tratamentului cu amiodarond

Lactatul plasmatic

Crescut la unii pacienti cu boli mitocondriale

° Pseudo-deficientd poate fi observatd in unele variante genetice, precum D313Y.

BNP = peptid natriuretic cerebral; ADN = acid dezoxiribonucleic; GFR = rata filtririi glomerulare; NTproBNP = capdtul amino- terminal al peptidului natriuretic cerebral.
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specialisti.

Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.
Consilierea geneticd este recomandati pentru toti pacientii cu CMH cdnd boala lor nu poate fi explicatd numai prin cauze non-genetice, indiferent daci vor fi utilizate sau | B 169-173
nu teste clinice sau genetice pentru screening- ul membrilor familiei.

Consilierea geneticd ar trebui sd fie realizatd de personal calificat antrenat pentru aceastd sarcing specificd, care lucreazd Tn cadrul unei echipe multidisciplinare de lla C 168173

° Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta(e) care sustine recomandrile

Consilierea ar trebui sa fie efectuatd de cétre personal
medical instruit, carelucreazé in cadrul unei echipe mul-
tidisciplinare, pentru a ajuta pacientii sa inteleagd si sd
gestioneze implicatiile psihologice, sociale, profesiona-
le, etice sijuridice ale uneiboli genetice'®'”. Consilierea
faciliteaza, de asemenea colectarea de informatii de la
alti membrii ai familiei, inclusiv simptome cardiace si
non-cardiace si rapoarte de autopsie care pot fi utilizate
pentru a construi un pedigree familial detaliat. Anali-
za pedigree-ului ajuta la determinarea probabilitatii de
afectiune familiala si a modului probabil de transmite-
re si oferd indicii privind etiologia®. Consecintele unui
test pozitiv pentru pacient si rudele lui ar trebui sa fie
explicate, si ar trebui sé fie furnizate pacientilor infor-
matii privind grupurile de sprijin pentru pacienti si alte
surse de informare, inclusiv site-uri web aprobate.

6.2 Metode de screening genetic molecular Ia

probanzi

Practica geneticd conventionald utilizeaza analiza
pedigree si evaluarea clinicd pentru a viza testarea mo-
leculard diagnosticului cel mai probabil. In prezent,
tehnologiile de screening inalt selectiv (HTS), capabile
de analiza integrala a genomului, la costuri si precizie
similare metodelor de secventiere conventionale, ofera
o abordare alternativd care nu permite analize “a priori”
cu privire la etiologia bolii'’*'”>. Cu toate acestea, scre-
ening-ul unui numér mare de gene constd in identifica-
rea mai multor variante genetice de bazd non-sinonime
rare sau cu semnificatie necunoscutd!’>””.

O abordare intermediard este analiza unui pre-panou
definitde generelationate cu CMH folosind HTS, dar be-
neficiulcomparativcualtestrategiiramanesafiestabilit'’.
Indiferent de metoda de secventiere folosita, analiza
genetica ar trebui sa includa genele proteinelor sarco-
merice cel mai frecvent implicate (Figura 1; Tabel Web
2). La pacientii care au caracteristici sugestive unei boli
genetice rare specifice (a se vedea sectiunea 5), ar trebui
sase facd o investigare rationala a mutatiilor altor gene.
Analiza mutatiilor trebuie sd respecte principiile gene-
rale ale testelor genetice si testele diagnostice ar trebui
sa fie efectuate de catre laboratoare certificate folosind
metode validate de analiza geneticd si de raportare'**'7>.
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6.3 Indicatil pentru testarea genetica a

probanzilor

Grupul de lucru confirma faptul cé resursele limita-
te fac dificild implementarea testarii genetice in unele
sisteme de asistentd medicald. Cu toate acestea, iden-
tificarea mutatiilor genetice responsabile faciliteaza di-
agnosticul precoce pre-simptomatic la membrii ai fa-
miliei, supravegherea clinica si sfaturi de reproducere.

Din acest motiv, testarea genetica se recomandi la
pacientii care indeplinesc criteriile de diagnostic pen-
tru HCM pentru a permite screeningul genetic in cas-
cada al rudelor.

Absenta unor date solide privind un genotip - feno-
tip specific asociat semnifica faptul cd impactul testa-
rii genetice asupra managementului clinic se limiteaza
in mare parte la unele dintre cauzele genetice rare de
CMH. Testarea genetica poate avea o valoare clinicd
limitata atunci cdnd rudele de gradul I sunt indispo-
nibile sau nu doresc sd ia in considerare screening-ul
bolii. Testarea geneticd la persoanele cu un diagnostic
clinic echivoc (ex. sportivi si hipertensivi), ar trebui sa
fie efectuatd numai dupd evaluarea clinicd si familiald
detaliata de echipe cu experienta in diagnosticul si ma-
nagementul cardiomiopatiilor, intrucét lipsa unei mu-
tatii sarcomerice nu exclude CMH familiald si varian-
tele cu semnificatie incerta sunt dificil de interpretat'®.

Analiza genetici a tesutului post-mortem sau a pro-
belor ADN poate fi valoroasa in evaluarea rudelor su-
pravietuitoare, dar trebuie sa fie interpretatd prin pris-
ma examenului detaliat post-mortem al cordului si in
conformitate cu normele conventionale pentru atribui-
rea patogenitatii variantelor genetice's"'%2.

6.4 Screening-ul genetic si molecular al rudelor

Cadrul legal privind informarea rudelor despre pre-
zenta unei potentiale patologii ereditare in familia lor
variazd considerabil in intreaga lume. In cele mai multe
tari, probandul (de obicei prima persoand din familie
in curs de a fi diagnosticata) si nu clinicianul, este cel
care trebuie sa informeze rudele si cel care le recruteaza
pentru screening in numele sistemului de sanatate'®*. O
scrisoare de informare este uneori acordata pacientului
pentru a ajuta la acest proces'®. Deoarece majoritatea



Romanian Journal of Cardiology
Vol. 25, No. 2, 2015

Ghidul ESC 2014 pentru diagnosticul si
tratamentul cardiomiopatiei hipertrofice

anumite cauze de CMH, testarea geneticd este recomandatd pentru a confirma diagnosticul.

Recomandiiri Clasd® | Nivel® Ref.
Testarea geneticd este recomandatd lo pacientii care Tndeplinesc criteriile de diagnostic pentru CMH, cdnd ea permite cascada de | B 24175,
screening genetic a rudelor lor. 178-180
Se recomandd ca testarea genetici s se efectueze Tn luboratoarele de diagnostic certificate cu expertizd in interpretarea mutatiilor legate de cardiomiopatie. | ( 168,172,183
in prezenta simptomelor si semnelor de boald sugestive pentru B

| 36-40, 43-46, 67

Testarea geneticd la pacientii cu diagnostic borderlined de CMH ar trebui si fie efectuatd numai dupd o evaluare detaliati de citre echipele de specialitate. lla

( 168

screening-ul genetic cascadd al rudelor.

Post-mortem, analiza geneticd de fesut stocat sau ADN ar trebui sd fie luat Tn considerare la pacientii decedati cu CMH confirmat histopatologic, pentru a permite

lla ( 181,182

AND = acid dezoxiribonucleic

¢ Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile

¢ Borderline: grosimea peretelui ventricular stdng 12-13 mm la adulti; hipertrofie ventriculari stinga Tn prezenta hipertensiunii arferiale, antrenament sportiv,valvulopatie.

rudelor nu au simptome la screening-ul clinic initial,
este important ca acestora sa le fie furnizate informatii
cu privire la consecintele diagnosticului privind asigu-
rarile de viatd, pensii, ocupatie, activitati sportive, pre-
cum si eligibilitatea pentru adoptie inainte de testare.

6.4.1 Familii cu mutatii genetice definite cauzale

cunoscute

Cand o mutatie genetici cauzald definitd este identi-
ficatd la un pacient, rudele sale ar trebui sd fie in primul
rand testate genetic, si apoi evaluate clinic in cazul in care
se constatd cd sunt purtdtorii aceleasi mutatii (Figura 4).

Modele de decizie economicd au comparat rapor-
tul cost-eficacitate al screening-ului molecular versus
screening-ul clinic singur si au aratat cd o combinatie
de teste genetice si clinice de screening identifici mai
multe persoane la risc de a dezvolta boala si permite
ca un numar mai mare de persoane sa fie eliminate din
urmdrirea pe termen lung'®>'®. Din acest motiv, testa-
rea geneticd in cascada poate fi efectuata la toate rudele
cand o mutatie definita este identificata la predecesor.
Cand mutatia este absentd, rudele nu ar trebui evaluate
in continuare, dar sfatuite sa solicite reevaluare in ca-
zul in care dezvolta simptome sau daca noi date clinice
relevante apar in familie. O abordare diferitd poate fi
folosita la copii, care si ia in considerare problemele de
consimtamant si implicatiile pe termen lung ale unui

test genetic pozitiv. In cazul in care este solicitata de pa-
rinti sau tutorete legal, evaluarea clinica poate preceda
sau poate inlocui evaluarea geneticd, cand se considera
ca aceastd abordare este in interesul copilului.

6.4.2 Familii fara mutatii genetice definite cauzale

cunoscute

Rudele adulte de gradul intai ar trebui sd beneficieze
de screening clinic cu efectuarea de ECG si ecocardio-
grafie, cdnd testarea geneticd nu este realizata proban-
dului, sau atunci cdnd analiza geneticd nu reuseste sd
identifice o mutatie definita sau dezvaluie una sau mai
multe variante genetice cu semnificatie necunoscutd
(Figura 4)168.185.187.188

Important, fenomenul de penetrantd legatda de vir-
std inseamnd cd o evaluare clinica normald nu exclude
posibilitatea de dezvoltare a bolii in viitor; prin urmare,
rudele de gradul intdi ar trebui sd beneficieze de evaluare
repetata’®,

Frecventa de screening clinic in absenta unui diag-
nostic genetic ar trebui sa varieze in functie de vérsta de
debut si severitatea cardiomiopatiei din cadrul familiei
(ex. aparitia de morti subite multiple si precoce) si par-
ticiparea activa la sporturi competitive. Pacientii care
au caracteristici clinice non-diagnostice solide in con-
cordantd cu debutul precoce al bolii ar trebui evaluati
initial la intervale de 6-12 luni si apoi mai rar, daca nu

Recomandri privind testarea genetica si clinica a rudelor adulte

Recomandari Clasd® | Nivel® Ref.c
Screeningul genetic Tn cascadd, dupd consilierea pre-test, este recomandat rudelor adulte de gradul | ale pacientilor cu o mutatie geneticd cauzald definitd. | B 24,175,178-180
Evaluarea clinicd, vtilizand ECG si ecocardiografie i urmirirea pe termen lung, este recomandatd rudelor de gradul | care au aceeasi mutatie geneticd cauzald | ¢ 168
definitd ca probandul.

Rudele de gradul Tntdi care nu au aceeasi mutatie definitd cauzatoare de hoald ca si cea a probandului ar trebui si fie excluse de la urmdtoarele reevaluiri, dar lla B 34.185,186,189

sfatuite sd solicite reevaluare in cazul in care dezvoltd simptome sau cdnd noi date clinice relevante apar Tn familie.

Cdnd nu este identificatd o mutatie certd la probandd sau testarea geneticd nu este efectuatd, evaluarea clinicd cu ECG si ecocardiografie ar trebui i fie luate Tn
considerare la rude adulte de gradul Tntdi si repetate la fiecare 2-5 ani (sau 6-12 luni dacd sunt prezente anomalii non-diagnostice).

lla ( 168,185,187,188

ECG = electrocardiograma

® Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile

¢ Proband = de reguld, primul membru al familiei care este diagnosticat cu afectiunea.
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Testarea genetica

4 \
Mutatie definit Variante cu semnificatie Fara mutatie
‘ necunoscuta / incerta '
A Y 4
Testare genetica Reconsidera alte
cascada < Analiza segregarii ji- i
unde este posibil

A

‘ Screening clinic

\ 4 l l
Mutatie pozitiv + A -
fenotip clinic Mutatie negativa CMH Nomnal
4 4 l l

Urmarire pe Urmarire pe Screening
termen lung Excludere eni

Testare genetica cascada = screening genetic al rudelor de gradul | al pacientilor diagnosticati cu CMH

Figura 4. Schema logica de screening genetic si clinic al probanzilor si rudelor.

exista nici o progresie. Toate rudele care prezintd noi  in conformitate cu standardele internationale pentru
simptome cardiovasculare ar trebui reevaluate imediat. ~ buna practica. Beneficiile potentiale ale screening-ului
i i o : i in copilérie includ reducerea incertitudinii §i anxietatii
6.5 Screening-ul clinic si genetic la copii oplar ) o PR
o . .. .« sprijin psihologic, posibilitatea de a face planuri de via-

Testele clinice si genetice ale copiilor ar trebui sa

fie ghidate de cele mai bune interese ale fiecirui copil, ta realiste si orientate clinic, supraveghere. Prejudiciul

Recomandéri privind screening-ul genetic si clinic la copil

Recomandiiri Clasi® | Nivel® Ref.:
Copiii pacientilor cu 0 mutatie geneticd cauzald definitd ar trebui si fie luati in considerare pentru testare geneticd predictivi - consiliere familiald pre-test - atunci céind lla ¢ 168, 190,
sunt in vdrstd de 10 ani sau mai mult si acest lucru ar trebui si fie efectuat n conformitate cu standardele internationale pentru testarea geneticd la copii. 192
La rudele de gradul | ale copiluluiin vérsta de 10 ani sau mai mult, Tn care statusul genetic este necunoscut, evaluarea clinicd prin ECG si ecocardiografie ar trebui sd fie lla ¢ 168
luati in considerare la fiecare 1-2 ani la vdrsta cuprinsa intre 10 si 20 de ani, si apoi la fiecare 2-5 ani.

La cererea pirintelui (pdrintilor) sau reprezentantului legal (reprezentantilor legali), evaluarea clinicd cu ECG si ecocardiografie poate preceda sau Tnlocui evaluarea o ¢

geneticd dupd consiliere de ciitre medici cu experientd si cdnd este consideratd a urmiri cele mai bune interese ale copilului.

Atunci cdnd existd un istoric familial de afectiuni maligne in copildrie sau boald cu debut precoce sau cdnd copiii au simptome cardiace sau sunt implicati in activititi care " ¢ 168
implicd efort fizic deosebit, testarea clinicd sau genetict inainte de vérsta de 10 ani a copiilor care sunt rude de gradul Tntdi, pot fi luate in considerare.

ECG = electrocardiogrami

° Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandirile

Recomandéri privind urméarirea purtatorilor mutatiei fara fenotip specific

Recomandiri Clasé® | Nivel® Ref.c
La purtdtorii unei mutatii definite care nu au nicio dovadd de expresie a bolii, activitatea sportivi poate fi permisd dupd evaluarea mutatiei de bazd, a tipului de activitate m ¢ m
sportivi si a rezultatelor evaludrilor cardiace regulate si repetate.

® Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile
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potential include ambiguitate ridicatd in cazul in care
un anumit fenotip nu poate fi anticipat, modificarea
imaginii de sine, denaturarea perceptiei copilului de
catre parinti si alti adulti responsabili asemenea profe-
sorilor, anxietate si vinovatie si proiecte de asigurari de
viata compromise.

Principiul de bazd este cd un test clinic sau genetic la
un copil ar trebui sd aibd un impact asupra managemen-
tului, stilului de viatd si screening-ului clinic ulterior.

Date clinice prospective cu privire la copiii cu boli
cauzate de mutatii genetice ale proteinelor sarcomeru-
lui sunt limitate, dar cele mai bune dovezi sugereaza ca
evenimentele importante clinic la copii asimptomatici
sunt rare inainte de pubertate'®. Opinia consens a co-
misiei de elaborare a acestui ghid este ca screening-ul
clinic si /sau genetic ar trebui sa fie luat in considerare
de la varsta de 10 ani. Testele clinice sau genetice la o
varstd mai tdnara pot fi adecvate in familiile cu afecti-
uni cu debut precoce (ex. tulburari ale caii MAPK, tul-
burdri mostenite de metabolism sau mai multe mutatii
sarcomerice), atunci cand existd un istoric familial de
afectiuni maligne in copildrie si atunci cind copiii au
simptome cardiace sau sunt implicati in activitati fizice
deosebite.

6.6 Monitorizarea purtatorilor mutatiei faraun

fenotip specific

Studiile preliminare sugereaza cd nu exista reactii
psihologice adverse majore asociate cu screening-ul
genetic si clinic pe termen lung la copiii si adultii cu
risc de dezvoltare a bolii, atunci cand acestea sunt gesti-
onate in centre specializate'®. Existd foarte putine date
privind istoria naturala a persoanelor purtitoare a unor
mutatii cauzatoare de boala fiara un fenotip specific, dar
studiile recente sugereaza o evolutie clinicd benigna
pentru majoritatea purtdtoriilor de mutatie asimpto-
matici. Semnificatia clinicd a anomaliilor morfologice
si functionale usoare este incertd, dar probabil minora
in cele mai multe cazuri'**'*. Moartea subitd cardiacd
este rard in absenta hipertrofiei cardiace si este limitata
in cea mai mare parte la raportari izolate ale pacientilor
cu mutatii ale genelor troponinei T*?%*71%_ Studiile

Ghidul ESC 2014 pentru diagnosticul si
tratamentul cardiomiopatiei hipertrofice

transversale sugereaza cresteri ale penetrantei legate de
varstd**1819-201 ceea ce inseamna cd o parte din purta-
torii asimptomatici ai mutatiei vor dezvolta cardiomi-
opatie ulterior. Astfel, evaluarea preventivd pe termen
lung a purtdtorilor sdndtosi ai mutatiei este recoman-
datd. Purtétorilor mutatiei fara expresie a bolii pe ECG
sau ecocardiografie, care doresc sd participe la sporturi
competitive, ar trebui sa le fie oferite informatii indivi-
duale de baza, tinand cont de cadrul legal local, tipul
mutatiei si de tipul de activitate sportiva.

6.7Testarea genetica preimplantare $i prenatala

(A se vedea, de asemenea, sectiunea 11.4)

Diagnosticul genetic prenatal poate fi realizat la in-
ceputul sarcinii utilizdind biopsia de vilozitati coria-
le sau amniocenteza, dar procedura nu este legald in
unele tari europene si este restrictionata la boli grave
si incurabile in alte tari. Avind in vedere variabilitatea
considerabild in expresia fenotipica a CMH si istoria ei
naturala adesea benigna, diagnosticul genetic prenatal
a CMH va fi rareori adecvat'®®*®”. Optiuni alternative
ale diagnosticului prenatal pot fi discutate, cum ar fi
adoptarea, inseminarea artificiald folosind gameti do-
nati si diagnosticul genetic preimplantare'®.

Utilizarea ecocardiografiei fetale pentru diagnosticul
precoce al bolii nu este recomandatd, deoarece proba-
bilitatea de expresie cardiacd la fit este extrem de sca-
zutd, cu exceptia unor tulburari metabolice.

1. RECOMANDARI DE INGRUJIRE

Cardiomiopatia hipertrofica este un termen “um-
breld” care cuprinde un spectru divers si complex de
tulburari genetice si dobandite. In consecintd, diag-
nosticul si tratamentul pacientilor cu CMH necesita
o serie de abilititi si competente. In unele sisteme de
sanatate, un model “hub and spoke”- in care servicii
specializate sunt concentrate intr-un numar mic de fa-
cilitati centrale, cu mai putine aspecte de ingrijire de
specialitate oferite de serviciile sectiei cardiologie -
poate fi cel mai eficient mod de a oferi gama necesard
de competente'*2*, In alte sisteme, o abordare mai pu-
tin centralizatd poate fi mai practicd. Oricare ar fi mo-

rea riscului si managementul bolilor miocardului.

Recomandiri Clasd® | Nivel® | Ref.
Se recomandd ca persoanele care au un diagnostic incert, simptome severe sau risc crescut de complicatii legate de boald, s fie adresate unor echipe specializate pentru | ( 148 149
investigare si management ulterior. !
Indiferent de statusul simptomatic, supravegherea clinicd periodicd a pacientilor si dupd caz, a rudelor de gradul intdi este recomandatd. | C 168
T toate cazurile de CMH, medicii ar trebui s ia in considerare evaluarea pacientilor in centre cu echipe multidisciplinare, cu expertizi in diagnosticul, genetica, stratifica- lla ( 148,149

° Clusa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta (e) care sustine recomandrile
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delul utilizat, toti pacientii si familiile lor ar trebui sa
fie gestionati in conformitate cu aceleasi standarde in-
ternationale convenite.

Desi nu este de competenta acestui grup de lucru
de a descrie in detaliu sistemele de ingrijire pentru pa-
cientii cu CMH, aderarea la un standard de ingrijire
este esentiala daca recomandarile acestor ghiduri vor fi
puse in aplicare in mod eficient.

1.1 Educatie i formare

O datd cu avansarea cunostintelor si o mai mare
sensibilizare a opiniei publice la afectiunile cardiace
genetice, cererea de servicii de specialitate in cardio-
miopatie va creste. Societatile nationale si furnizorii de
servicii medicale ar trebui sd se asigure ca exista o for-
ta de munca cu abilitdtile necesare pentru a indeplini
aceastd nevoie, si sd ofere resurse educationale suficien-
te pentru a imbundtati si a mentine competentele pen-
tru toate grupurile profesionale implicate in ingrijirea
pacientilor cu CMH. Societatile nationale si internatio-
nale ar trebui s@ dezvolte, de asemenea, registre si retele
de ingrijire pentru pacientii cu cardiomiopatie.

8. EVALUARER SIMPTOMELOR

Majoritatea persoanelor cu CMH sunt asimptomati-
ce si au o duratd de viatd normald, dar unele dezvolta
simptome, adesea dupd multi ani de la aparitia sem-
nelor ECG sau ecocardiografice de HVS. La sugari,
simptomele si semnele de insuficientd cardiaca includ
tahipnee, hréanire precard, transpiratii excesive si deficit
de crestere. Copii mai mari, adolescentii si adultii acuza
oboseala si dispnee, precum si dureri toracice, palpitatii
si sincopd. Ecocardiografia 2D si Doppler periodica si
monitorizarea ECG ambulatorie sunt de obicei sufi-
ciente pentru a determina cauza cea mai probabild a
simptomelor. Evaluarea LVOTO prezentata in sectiu-
nea 5.4 ar trebui sd fie parte a evaludrii de rutind a tutu-
ror pacientilor simptomatici.

Romanian Journal of Cardiology
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8.1Durerea toracica

Multi pacienti acuza dureri toracice in repaus sau
la efort. De asemenea, durerea poate fi precipitatd de
mese mari sau alcool’>*”. Cauzele de durere toracicd
includ ischemia miocardica datorata disfunctiei micro-
vasculare, cresterea stressului parietal al VS si LVOTO.
Anomaliile coronariene congenitale, inclusiv puntile
miocardice la nivelul arterei descendente anterioare
sau boala coronariana ateroscleroticd, pot fi, de aseme-
nea, responsabile’”®. Comprimarea sistolicd a vaselor
epicardice si intramurale este foarte frecventd, dar nu
are, de obicei, importanta clinica?®-2"!.

Anomaliile ECG stationare si o prevalenta ridicata a
anomaliilor de perfuzie la imagistica nucleara si CMR
aratd ca aceste tehnici sunt de utilizare limitatd in dife-
rentierea bolii coronariene obstructive de alte cauze de
durere toracica si in determinarea probabilitate pre-test
de boald coronariana la pacientii cu CMH?'#?". Pacien-
tii cu angina de efort tipica ar trebui sa fie luati in con-
siderare pentru angiografie coronariand sau angio-CT
de artere coronare pe baza simptomelor, varstei, sexului
si factorilor de risc aterosclerotic, conform Ghidurilor
ESC existente'**'8,

Angiografia coronariana este recomandata la supra-
vietuitorii adulti ai stopului cardiac, la pacientii cu arit-
mie ventriculard sustinuta si la pacientii simptomatici
cu proceduri de revascularizare coronariana preceden-
ta?"”. Coronarografia invazivd sau CT ar trebui sa fie
considerate inainte de terapia de ablatie septald la toti
pacientii in varstd de 40 ani sau mai mult, indiferent de
prezenta anginei tipice.

8.2 Insuficienta cardiaca

Simptomele de insuficientd cardiaca cronica sunt
frecvente, dar profilul clinic de insuficienta cardiaca
avansatd variazd intre pacienti. In unele cazuri, insu-
ficienta cardiacd este asociatd cu disfunctie diastolicd
cu conservarea FE si dimensiuni mici ale VS; in altele,
simptomele sunt cauzate de disfunctia sistolicd a ven-

Recomandiri privind angiografia coronariana

Recomandiri Clasi® | Nivel® Ref.t
Angiografia coronariand invazivi este recomandatd supravietuitorilor adulti ai unui stop cardiac, la pacientii cu tahiaritmii ventriculare sustinute si la pacientii cu angind | ¢ 09
pectorala stabild severd (((5>3).

Angiocoronarografia sau angiografia coronariani CT ar trebui sd fie luate Tn considerare la pacientii cu durere toracic tipicd de efort (CCS clasa <3), care au probabilitate

pre-test intermediard de hoald coronariand ateroscleroticd, pe buza vérstei, sexului si factorilor de risc pentru aterosclerozd, sau au revascularizare coronariani in lla C 158,218
antecedente.

La toti pacientii in vdrstd de 40 ani sau mai mult, angiocoronarografia sau angio-CT coronarian trebuie luate in considerare Tnainte de terapie de ablatie septald, indiferent lla ¢ 220221
de prezenta durerilor foracice tipice de efort. '

(T = computer tomografie, CCS = Societatea Cardiovasculard Canadiand
® Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile
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Recomandari privind studiile hemodinamice invazive

misura presiunile de umplere ale VS.

Recomandari Clasd® | Nivel® | Ref<
Cateterismul cardiac - pentru a evalua functia cardiacd dreaptd si stangd si rezistenta arteriald pulmonard se recomandd la pacientii candidati la transplant cardiac sau | B 227229
suport circulator mecanic.

La pacientii simptomatici cu imagisticd cardiacd non-invazivd neconcludentd, cateterismul cardiac stdng si drept poate fi considerat, pentru a evalua severitatea LVOTO si a Iib C 230

LVOTO = obstructie Tn tractul de ejectie al ventriculului stdng, VS = ventricul stdng
® Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile

Recomandari privind testul de efort cardiopulmonar

Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.
Testul de efort cardiopulmonar, cu miisurarea simultand a gazelor respiratorii, se recomandd la pacientii sever simptomatici cu disfunctie sistolic si / sau diastolicd VS Tn | B 233,238
curs de evaluare pentru transplant cardiac sau suport mecanic. '
Indiferent de simptome, testul de efort cardiopulmonar cu mdsurarea simultand a gazelor respiratorii (sau testul de efort standard la covor rulant sau bicicletd ergometri- o B 233,235-
cii cdnd acesta este indisponibil) ar trebui si fie considerat pentru a evalua severitatea si mecanismul intolerantei la efort si rispunsul tensiunii arteriale sistolice la efort. 237
Testul de efort cardiopulmonar, cu mésurarea simultand a gazelor respiratorii (sau testul de efort standard la covor rulant sau bicicletd ergometrici cdnd acesta este

indisponibil), trebuie luat in considerare la pacientii simptomatici in curs de efectuare a ablatiei septale cu alcool si miectomiei septale pentru a determina gradul de lla ( 233-235
severitate al limitdrii efortului.

VS = ventricul stiing

® Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandirile

triculului stdng sau LVOTO (cu sau fira insuficienta
mitrald)*?. Fibrilatia atriala poate complica oricare
dintre aceste cazuri si poate exacerba simptomele®”.
Recunoasterea fiziopatologiei heterogene de insufici-
enta cardiacd in CMH este importantd, deoarece influ-
enteazd managementul.

La majoritatea pacientilor, existd un proces inde-
lungat de remodelare cardiacd progresivd, caracterizat
prin fibrozd miocardici si subtierea peretelui??>*?>, In
primele etape ale acestui proces, pacientii sunt adesea
asimptomatici, iar indicii conventionali non-invazivi
de performanta cardiaca sunt in limite normale. Pe ma-
surd ce boala progreseaza, exista un declin al functiei
diastolice si sistolice a VS, asociat cu dilatare VS usoara
pana la moderata, scdderea grosimii VS si o scadere a
FE VS (uneori denumit “burnt-out”sau faza de dilatare
hipokinetica) sau disfunctie diastolica VS severd, asoci-
ata cu dilatarea atriald marcatd cu dilatarea usoara sau
fara dilatarea VS (fenotipul “restrictiv’)**’. Regurgita-
rea mitrald si tricuspidiand si hipertensiunea pulmo-
nara moderata pand la severa sunt adesea prezente in
aceste stadii avansate**.

Prezentarea cu insuficientd cardiacd acutd este mai
putin frecventd, dar aceasta poate fi precipitatd de arit-
mii [FIA, tahicardie supraventriculard (TSV) sau tahi-
cardie ventriculara sustinuta (TV)], regurgitare mitrala
acuta (ex. rupturd de cordaj sau endocardita infec-
tioasd), ischemia miocardica si infarctul miocardic si
comorbiditati (ex. anemie sau hipertiroidism).

8.2.1 Studii hemodinamice invazive

Imagistica cardiaca non-invaziva a inlocuit in mare
madsurd cateterismul cardiac in evaluarea de rutina a
functiei cardiace. Masurdtori invazive ale presiunilor
intracardiace pot fi adecvate atunci cdnd imagistica
cardiaca non-invaziva este insuficienta pentru a evalua
severitatea LVOTO si atunci cand se planificd o terapie
invazivd (ex. tratamentul afectiunii cardiace) si trans-

plantul cardiac®”.

8.2.2 Testul de efort cardiopulmonar

Cand se realizeazd in laboratoare cu experientd, tes-
tul de efort cardiopulmonar, cu mésurarea simultana
a gazelor respiratorii, ofera informatii obiective despre
severitatea limitdrii functionale si mecanismele sale.
Acesta poate fi de ajutor in diferentierea CMH de hi-
pertrofia ventriculard fiziologica la sportivi si poate
furniza indicii de diagnostic, cum ar fi o reducere dis-
proportionata in consumul de oxigen de varf si prag
anaerob scdzut la pacientii cu tulburari metaboli-
ce®!¥2, Cand facilitatile sunt disponibile, testul de efort
cardiopulmonar, cu masurarea simultana de gaze res-
piratorii, trebuie luat in considerare la evaluarea clinica
initiala, atunci cind pacientii raporteaza o modificare
a simptomelor, si cAnd se doreste reducerea invaziva
a gradientului in tractul de ejectie al VS>>, Testul de
efort cardiopulmonar este recomandat la toti pacientii
candidati pentru transplantul cardiac*”.

Cand testul de efort cardiopulmonar nu este dispo-
nibil, banda de alergare conventionald sau bicicleta
ergometrica, cu electrocardiografie simultand, pot fi
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Recomandiri privind investigarea sincopei

Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.
ECG 12 derivatii, testul de efort Tn pozitie verticald, ecocardiografia 2D si Doppler de repaus si de efort, monitorizarea ECG 48 h ambulatorie sunt recomandate la pacientii | ¢ 3
cu sincopd inexplicabild, pentru a identifica cauza simptomelor.

Un ILR ar trebui sd fie luat in considerare la pacientii cu episoade recurente de sincopd inexplicabild, care sunt la risc sciizut de MSC. Ila ( 243,250

2D = bidimensional, ECG = electrocardiograma, ILR = loop - recorder implantabil, MSC = moarte subitd cardiaci.
* Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile

folosite ca o alternativa. Indiferent de metoda de tes-
tare la efort, masurarea tensiunii arteriale in timpul
exercitiului este recomandata, folosind un tensiome-
tru standard pentru a determina modificarea tensiunii
arteriale sistolice, pentru a furniza informatii privind
prognosticul (vezi 9.5: moartea subita cardiacd)***’.

8.3 Sincopa

Cauzele sincopei in CMH includ hipovolemie, bloc
atrioventricular total?®’, disfunctie de nod sinusal®®,
tahicardia ventriculard sustinutd, LVOTO*" si reflexe
vasculare anormale””**# Qcazional aritmiile atria-
le cu rdspuns ventricular rapid pot precipita sincopa,
in special la persoanele cu functie atriald conservata
si presiuni de umplere mari**. Pot fi mai multe cauze
de sincopa la pacientii cu CMH, inclusiv comorbiditati
cum ar fi epilepsia si diabetul*®.

Sincopa dupa ortostatismul prelungit intr-un mediu
cald, sau in timpul statusului de absorbtie postprandi-
ala, este sugestiv de sincopa mediata neural (reflex), in
special atunci cind este asociatd cu greata si varsaturi.
Sincopa in timpul efortului, sau imediat dupa palpitatii
sau dureri toracice, sugereazd un mecanism cardiac®®’.
Obstructia provocata 85 ar trebui exclusa atunci cand
pacientii prezinta sincope recurente la efort in circum-
stante similare - de exemplu, atunci cdnd urca rapid
scarile. Aritmiile ventriculare sunt o cauza rara de sin-
copa, si ar trebui sa fie suspectate dupa un episod ne-
asteptat, mai ales atunci cdnd aceasta are loc in repaus
sau la efort minim.

Deoarece sincopa non - vasovagald inexplicabild este
un factor de risc pentru moartea subitd cardiaca®****
in special atunci cand apare la pacientii tineri, la o scur-
td perioadd de la prima evaluare®, tratamentul cu un
defibrilator cardiac implantabil profilactic (ICD) poate

fi adecvat la pacientii cu alte caracteristici care indicd
un risc ridicat de moarte subitd, chiar dacd mecanismul
sincopei este nedeterminat la sfarsitul evaludrii complete.
Faptul cd sincopa poate fi cauzatd de alte mecanisme in
afara aritmiilor ventriculare inseamnd cd pacientii pot
ramdne cu risc de sincopd recurentd dupd implantarea
ICD.

Pacientii cu sincopa trebuie sd efectueze ECG cu
12 derivatii standard, test de efort in pozitie vertica-
14 si monitorizare ECG ambulatori/48 h si, daca sunt
identificate bradiaritmii, acestea ar trebui sa fie tratate
in conformitate cu Ghidurile ESC actuale de stimulare
cardiaca®”. Ecocardiografia trebuie luata in conside-
rare, in special la pacientii cu sincopa posturald sau la
efort, pentru a detecta LVOTO provocata®.

Pentru pacientii cu episoade recurente de sincope
inexplicabile, care sunt la risc scazut de MSC, un loop
recorder implantabil (ILR) trebuie luat in considera-
re****_ Exista putine date privind testul mesei inclinate
la pacientii cu CMH, dar o rata mare de teste pozitive
la pacientii fara antecedente de sincopa sugereaza ca
nu este util de rutind, cu exceptia cazului in care exista
alte caracteristici pentru a sugera un mecanism auto-

n0m243,251,252.

8.4 Palpitatiile

Multi pacienti se plang de palpitatii'®**, cauzate de
contractii cardiace simptomatice si ectopie ventricu-
lard. Un episod sustinut de palpitatii care dureaza mai
mult de citeva minute este adesea cauzat de aritmie
supraventriculara. La pacientii cu palpitatii frecvente,
monitorizarea ECG ambulatorie 48 h ar trebui sa fie
efectuata?®?>, In cazul in care nu este identificati o ca-
uza, un ILR poate fi considerat™’.

Recomandéri privind palpitatiile

Recomandiiri Clasi® | Nivel® Ref.c
Pentru pacientii cu palpitatii frecvente sau sustinute, monitorizarea ECG ambulatorie 48h este rec td, pentru a identifica cauza probabild. | ( 250,253
Un ILR poate fi luat in considerare pentru pacientii cu palpitatii frecvente, in care nici o cauzd nu este identificatd la monitorizarea ECG prelungitd. 1lb ( 250

ECG = electrocardiograma, ILR = loop-recorder implantabil
¢ Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile
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Recomandari Clasiia | Nivelb | Ref.c
Studiul electrofiziologic invaziv se recomandd la pacientii cu tahicardie supraventriculard persistentd sau recurentd (flutter atrial, tahicardie atriald, tahicardie atrioventri- 249 254
culard prin reintrare nodald, tahicardii mediate prin fascicule accesorii atrioventriculare documentate) si la pacientii cu pre-excitatie ventriculard, n vederea identificirii si | ( 2'55 !
tratirii unui substrat prin abaltie.

Studiul electrofiziologic invaziv poate fi luat Tn considerare la pacientii selectati cu tahicardii ventriculare simptomatice, monomorfe, sustinute (>30s), pentru identificarea Iib C 256,257
si tratarea unui substrat al aritmiei. !
Studiu electrofiziologic invaziv cu stimulare ventriculard programatd nu este recomandat pentru stratificarea riscului de moarte subitd cardiacd. 1] C

* Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta (e) care sustine recomandirile

v am

8.5 Rolul testarii electrofiziologice

Utilizarea de rutina de studii electrofiziologice (EPS),
la pacientii cu sincopa si simptome sugestive de aritmie
nu se recomanda. EPS este indicat la pacientii cu tahi-
cardie supraventriculara persistentd sau recurenta (flut-
ter atrial, tahicardie atrial3, tahicardie atrioventriculara
prin reintrare nodala, tahicardii mediate prin fascicule
accesorii atrioventriculare) si la pacientii care au dovezi
sugestive de boala sinoatriald sau bloc atrioventricular
de la alte teste non-invazive******. Studiile electrofizio-
logice sunt de asemenea indicate atunci cand pacientii
au pre-excitatie ventriculard, pentru identificarea si tra-
tarea unui substrat ce poate fi ablat**. EPS invazive pot
fi luate in considerare la pacientii selectati cu tahicar-
dii ventriculare simptomatice, monomorfe, sustinute
(>30s), pentru identificarea si tratarea unui substrat al
aritmiei ce poate fi ablat**%*7.

9. MANAGEMENTUL SIMPTOMELOR $I
COMPLICATIILOR

in absenta studiilor mari randomizate?, tratametul far-
macologic este administrat pe o baza empirica pentru
a imbunatati capacitatea functionald, a reduce simpto-
mele si pentru a preveni progresia bolii. La pacientii
simptomatici cu LVOTO, scopul este de a imbunatati
simptomele prin utilizarea de medicamente, chirurgie,
ablatie cu alcool sau stimulare cardiacd. Terapia pacien-
tilor simptomatici fara LVOTO se concentreaza pe ma-
nagementul aritmiei, reducerea presiunilor de umplere
ale VS, precum si tratamentul anginei. Pacientii cu dis-
functie sistolica si diastolicd progresivd a VS, refractara

la terapia medicala pot fi candidati pentru transplant
cardiac.

9.1 0hstructia in tractul de ejectie a ventriculului

stang (LVOTO)

Prin conventie, LVOTO este definit ca un gradient
Doppler maxim instantaneu in tractul de ejectie al VS
>30 mmHg, dar pragul de tratament invaziv este de obi-
cei considerat a fi 250 mmHg.

Majoritatea pacientilor cu un gradient maxim de re-
paus sau provocat in tractul de ejectie al VS <50 mmHg
ar trebui sa fie gestionate in conformitate cu recoman-
dérile pentru CMH non-obstructiv, dar intr-un numar
foarte mic de cazuri selectate cu gradient in tractul de
ejectie al VS intre 30 si 50 mmHg si nici o altd cauza
evidenta a simptomelor, reducerea invaziva a gradien-
tului poate fi luatd in considerare, recunoscind cé date-
le referitoare la acest grup lipsesc.

9.1.1 Masuri generale

Toti pacientii cu LVOTO trebuie sé evite deshidrata-
rea si consumul excesiv de alcool, iar pierderea in gre-
utate ar trebui s fie incurajata. Vasodilatatoarele arte-
riale si venoase, inclusiv nitratii si inhibitorii fosfodies-
terazei de tip 5, pot exacerba LVOTO si ar trebui evitati
daca este posibil (a se vedea, de asemenea, gestionarea
hipertensiunii arteriale, punctul 12.2)*®. Fibrilatia atri-
ald nou diagnosticatd sau insuficient controlata poate
exacerba simptomele cauzate de LVOTO si ar trebui sa
fie gestionata prin conversia imediata la ritm sinusal
sau controlul frecventei ventriculare”’. Digoxinul ar
trebui evitat la pacientii cu LVOTO din cauza efectelor
inotrop pozitive*”.

Recomandéri privind tratamentul obstructiei in tractul de ejectie al ventriculului stang: masuri generale

Recomandiri Clasd® | Nivel® Ref.‘

Vasodilatatoarele arteriale si venoase, inclusiv nitrafi si

S ) ; - . . — N lla C 258,260

inhibitori ai fosfodiesterazei, trebuie evitate daci este posibil, la pacientii cu LVOTO Tn repaus sau provocat.

Conversia la ritm sinusal sau controlul adecvat al frecventei ventriculare ar trebui si fie considerate Tnainte de evaluarea terapiilor invazive la pacientii cu fibrilatie I C 261,262
- . - . . - a ’

atriald nou diagnosticatd sau insuficient controlatd.

Digoxinul nu este recomandat la pacientii cu LVOTO in repaus sau provocat. 1l ( 259

LVOTO = obstructie in tractul de ejectie al ventriculului sting
° Clusa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile
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9.1.2 Terapia medicamentoasa

Prin consens, pacientii cu LVOTO simptomatici sunt
tratati initial cu £3-blocante non-vasodilatatoare titrate
pana la doza maxima tolerata, dar sunt foarte putine
studii care compara 3-blocantele individual. Studiile
mici §i mai ales cele retrospective sugereaza ca propra-
nolol oral poate aboli sau reduce LVOTO de repaus si
provocat si poate sa ofere beneficii simptomatice*2,
Un studiu a ardtat imbunététirea tolerantei la efort si
suprimarea aritmiilor supraventriculare si ventriculare
la pacientii tratati cu sotalol*®.

In cazul in care 3-blocantele sunt ineficiente, disopi-
ramida (atunci cand este disponibila), crescuta treptat
péana la o dozd maxima toleratd (de obicei 400-600 mg/
zi), poate fi addaugata®’ 2%, Acest antiaritmic de clasa
IA poate aboli gradientul bazal in tractul de ejectie al
VS si poate imbunatiti toleranta la efort si capacitatea
functionald, fard efecte proaritmice sau risc crescut de
moarte subita cardiaca*”*%,

Efectele adverse anticolinergice care limiteazd cres-
terea dozei includ senzatia de ochi si gura uscate, ezi-
tare sau retentie urinara si constipatie’®”**®. Intervalul
QTc trebuie sa fie monitorizat in timpul titrarii dozei
si se recomanda reducerea dozei in cazul in care depa-
seste 480 ms. Disopiramida trebuie evitata la pacientii
cu glaucom, la barbatii cu prostatism si la pacientii care
utilizeazd alte medicamente care prelungesc intervalul
QT, cum ar fiamiodarona si sotalol. Disopiramida poa-
te fi utilizatd in combinatie cu verapamil*®. Disopira-
mida trebuie utilizata cu prudentd la pacientii cu FIA
sau predispusi la FIA, la care cresterea conducerii AV
indusd de medicamente poate creste frecventa ventri-
culara.

Verapamilul (doza initiala de 40 mg de trei ori pe
zi pand la maxim 480 mg pe zi) poate fi utilizat atunci
cand 3-blocantele sunt contraindicate sau ineficiente,
dar este necesara monitorizarea atentd la pacientii cu
obstructie severd (2100 mmHg) sau presiune sistolica
ridicata in artera pulmonard, deoarece poate provo-
ca edem pulmonar*®. Pe termen scurt, administrarea
orald poate creste capacitatea de efort, poate ameliora
simptomele si poate creste sau normaliza umplerea di-
astolicd a VS, fird alterarea functiei sistolice ventricu-
lare?”*?73, Rezultate similare au fost demonstrate pentru
diltiazem (doza initiala de 60 mg de trei ori pe zi pana
la maxim 360 mg zilnic)*’* si acesta ar trebui sa fie luat
in considerare la pacientii care prezinta intolerantd sau
care au contraindicatii pentru {3-blocante si verapamil.
Nifedipina si alte antagoniste de calciu dihidropiridi-
nice nu sunt recomandate pentru tratamentul LVO-
T0275,276.
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Doze mici de diuretice de ansa sau diuretice tiazidice
pot fi utilizate cu precautie pentru ameliorarea dispneei
asociate cu LVOTO, dar este important sa se evite hi-
povolemia.

Beta-blocantele ar trebui sa fie luate in considerare la
nou-nascuti si copii cu LVOTO, iar datele limitate cu
privire la verapamil sugereaza ca acesta poate fi utilizat
in conditii de siguranta si la copii*’2. Nu exista date care
sd permita efectuarea unor recomandari specifice pen-
tru terapia cu disopiramida la copii. Terapia medicala
poate fi luatd in considerare la adolescentii si adultii
asimptomatici sau usor simptomatici care au LVOTO
in repaus sau provocat si dilatare atriala stangd.

Rareori, pacientii cu LVOTO severd provocatid pot
prezenta hipotensiune si edem pulmonar care imitd is-
chemia miocardicd acutd. Recunoasterea acestui aspect
este important, deoarece utilizarea vasodilatatoarelor si
medicamentelor inotrop pozitive in acest context poate
pune viata in pericol. Tratamentul ar trebui sd cuprindd
f8-blocante si vasoconstrictoare (ex. fenilepinefrina, me-
taraminol si noradrenalina) administrate oral sau i.v..

9.1.3 Tratamentul invaziv al obstructiei in tractul

de ejectie al ventriculului stang

Nu existd date care sa sustina utilizarea unor proce-
duri invazive pentru a reduce obstructia in tractul de
ejectie al VS la pacientii asimptomatici, indiferent de
severitatea acesteia.

Tratamentul invaziv pentru a reduce LVOTO ar tre-
bui sa fie luat in considerare la pacientii cu un gradi-
ent LVOTO >50 mmHg, simptome moderate pana la
severe (Clasa Functionald New York Heart Association
(NYHA) III-IV) si / sau sincopd de efort recurentd in
ciuda terapiei in doza maxima tolerata. In unele centre,
tratamentul invaziv este, de asemenea, luat in consi-
derare la pacientii cu simptome usoare (Clasa NYHA
IT) care au un gradient maxim in repaus sau provocat
(exercitiu fizic sau Valsalva) >50 mmHg si regurgita-
re mitrald aferentd SAM moderata pana la severa, FIA,
sau dilatarea atriald stingd moderatd pana la severa,
dar existd putine date care sustin aceastd ipoteza?”’.

9.1.3.1 Tratamentul chirurgical

Procedura chirurgicald cel mai frecvent utilizatd
pentru a trata LVOTO este miectomia septald ventri-
culara (procedura Morrow), in care un canal drept-
unghiular, care se extinde distal dincolo de punctul de
contact septal al valvei mitrale, este creat la baza septu-
lui sub valva aorticd”®. Acesta desfiinteazd sau reduce
in mod substantial gradientul in tractul de ejectie al VS
in peste 90% din cazuri, reduce regurgitarea mitrald
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Recomandri cu privire la tratamentul medical al LVOTO

Recomandari Clasé® | Nivel® Ref.t
B-blocante non-vasodilatoare, titrate péni la doza maximd toleratd, se recomandd ca terapie de primi linie pentru a imbundtdti simptomele la pacientii cu LVOTO in | B 263,265,
repaus sau provocat’, 267,268
Verapamil, titrat pénd la doza maximd toleratd, se recomandd pentru Tmbunatatirea simptomelor la pacientii cu LVOTO Tn repaus sau provocat’, care nu folereazi sau av | B 268,270-
contraindicatii la B-blocante. 274
Disopiramida, titratd pand la doza maximi toleratde, este recomandati in plus fatd de un B-blocant (sau, in cazul Tn care acest lucru nu este posibil, cu verapamil) pentru | B 267268
ameliorarea simptomelor la pacientii cu LVOTO Tn repaus sau provocat’. '
Disopiramida, fitratd pand la doza maximd toleratd, ar putea fi consideratd ca apie pentru i tirea simptomelor la pacientii cu LVOTO Tn repaus sau provo- b C 27
catd, cu precautie la pacientii cu FIA sau care sunt predispusi la FIA, Tn care aceasta poate creste rata de riispuns ventricular.

B-blocante sau verapamil pot fi luate n considerare la copii si adulti asimptomatici cu LVOTO n repaus sau provocat’, pentru reducerea presiunilor ventriculului stdng. 1lb C m
Doze mici de diuretice de ansi sav tiazidice pot fi utilizate cu prudentd in LVOTO simptomaticd, pentru a imbuntdti dispneea de efort. 1lb (

Diltiazem, titrat la pdnd lo doza maximd toleratd, ar trebui si fie luat in considerare la pacientii simptomatici cu LYOTO Tn repaus sau provocat’, care prezintd intoleranti e ¢ 974
sau au contraindicatii la B-blocante si verapamil, pentru ameliorarea simptomelor.

[3-blocante si vasoconstrictoare Tn administrare orald sau i.v ar trebui si fie luate in considerare la pacientii cu LVOTO provocatii severd, care se prezinti cu hipotensiune o ¢ 20
arteriald si edem pulmonar.

FIA = fibrilatie atriald, LYOTO = obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stdng.
° Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile

¢ Provocare cu manevra Valsalva, exercitiu fizic n pozitie verticali sau nitrati oral administrati celor care nu pot e fectua efort fizic.
¢ Intervalul QTc trebuie monitorizat Tn timpul titririi dozei de disopiramida si doza trebuie redusd in cazul in care depdseste 480 ms.

asociatda SAM si imbunatateste capacitatea de efort si
simptomele. Pe termen lung, beneficiul simptomatic se
realizeazd la 70-80% dintre pacientii cu o supravietuire
pe termen lung comparabila cu cea a populatiei genera-
1e?%7_ Determinantii preoperatori de rezultat bun pe
termen lung sunt varsta <50 ani, dimensiunea atriului
sting <46 mm, absenta fibrilatiei atriale si sexul mas-
culin®’.

Principalele complicatii chirurgicale sunt blocul AV,
defectul septal ventricular si regurgitarea aortica (RA),
dar acestea sunt rare in centre cu experienta, folosind
intraoperator ghidarea prin ecocardiografie transesofa-
giand***¥2¥ Atunci cdnd exista obstructie medioven-
triculard concomitenta, miectomia standard poate fi
extinsd distal medioventricular in jurul bazei muschi-
lor papilari, dar datele privind eficacitatea si rezultatele
pe termen lung ale acestei abordari sunt limitate®”.

Tratamentul chirurgical al valvulopatiei mitrale con-
comitente este necesara la 11-20% din pacientii supusi
miectomiei''’. La pacientii cu SAM marcata si / sau
regurgitare mitrald moderata pana la severa, miecto-
mia septald poate fi combinata cu una din mai multe
proceduri adjuvante, inclusiv inlocuirea valvei mitrale,
realinierea postero-superioara a muschilor papilari, ex-
cizia partiald si mobilizarea muschilor papilari, plica-
turarea valvei mitrale anterioare si extensia anterioara
a valvei mitrale utilizand un petec de pericardic tratat
cu glutaraldehida care rigidizeaza portiunea mijlocie
a valvei® 4, Prezenta unei valve mitrale anterioare
elongate favorizeaza repararea valvei mitrale in loc de
inlocuirea acesteia®. Mortalitatea pentru miectomie si

tratamentul chirurgical al valvei mitrale este de aproxi-
mativ 3-49%2+2%627,

9.1.3.2 Ablatia septald cu alcool

In centrele cu experienta, injectarea selectiva de al-
cool intr-o arterd perforanta septala (sau, uneori, in alte
ramuri ale arterei descendente anterioare) pentru a cre-
ea o cicatrice septald localizata are rezultate similare cu
interventiile chirurgicale in ceea ce priveste reducerea
gradientului, ameliorarea simptomatologiei si capacita-
tii de efort?”®3%2, Principala complicatie non-fatala este
blocul AV la 7-20% din pacienti si mortalitatea proce-
durala este similara cu miectomia izolata®**3%,

Datoritd variabilitdtii vascularizdrii septale, ecocar-
diografia de contrast miocardic este esentiald inainte de
injectarea de alcool. Daca agentul de contrast nu poate fi
localizat exclusiv la nivelul septului bazal, la nivelul si in
imediata apropiere a punctului de contact septal al valvei
mitrale, procedura ar trebui abandonatd'''53,

Injectarea de volume mari de alcool in ramuri septa-
le multiple cu scopul de reducere a gradientului in la-
boratorul de cateterism nu este recomandati, deoarece
aceasta este asociatd cu un risc crescut de complicatii si
evenimente aritmice®®.

Metode alternative au fost raportate la un numar mic
de pacienti, inclusiv tehnici de embolizare septala non
- alcool (dispozitive*>*, particule de spuma de polivi-
nil alcool’”, cianoacrilat®®) si ablatia endocavitarda di-
recta (radiofrecventa, crioterapie)*®'. Aceste metode
alternative nu au fost comparate direct cu alte terapii de
reducere septald si datele privind rezultatul / siguranta
pe termen lung nu sunt disponibile.
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9.1.3.3 Tratamentul chirurgical versus ablatia septald
cu alcool

Echipe multidisciplinare cu experientd ar trebui sd
evalueze toti pacientii inainte de interventie.

Alegerea tratamentului trebuie s se bazeze pe o eva-
luare sistematicd a valvei mitrale si a anatomiei septale,
care include excluderea altor anomalii ale tractului de
ejectie al VS si ale valvei mitrale care necesitd tratament
chirurgical. Un rezumat al punctelor cheie in evalua-
rea pre-operatorie este prezentatd in Figura 5. Ablatia
septald cu alcool poate fi mai putin eficace la pacientii
cu cicatrici septale extinse la CMR si la pacientii cu hi-
pertrofie foarte severa (>30 mm), dar datele sistematice
lipsesc. In general, riscul de defect septal ventricular se-
cundar ablatiei septale cu alcool si miectomiei septale
este mai mare la pacientii cu hipertrofie usoara (<16
mm) la punctul de contact septal al valvei mitrale. In
astfel de cazuri, alternative, cum ar fi stimularea bica-
merala (a se vedea 9.1.3.5: Stimularea bicamerald) sau
plastia / inlocuirea valvei mitrale pot fi luate in consi-
derare.

Nu existd studii randomizate care au comparat tra-
tamentul chirurgical si ablatia septald cu alcool (ASA),
dar mai multe meta-analize au aratat ca ambele proce-
duri imbunitétesc statusul functional cu o mortalitate
similara®'!*. Ablatia septala cu alcool este asociata cu
un risc mai mare de bloc AV, care necesitda implantarea
de stimulator cardiac permanent si gradient de ejectie
al VS mai mare®'?, Spre deosebire de miectomie,
dupa ASA, cei mai multi pacienti dezvolta bloc de ra-
mura dreapta, mai degrabd decat bloc de ramurd stan-
gd. Riscul de bloc AV dupa o interventie chirurgicald si
ablatia septald cu alcool este mai mare la pacientii cu
tulburare de conducere preexistenta si la care stimula-
rea permanenta profilacticd inainte de interventie a fost
sustinuta®'”.
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Mortalitatea operatorie a miectomiei septale la copii
este 2% in centre cu experienta®®®. Recurenta LVOTO
care necesita reinterventie chirurgicald este rara, cu
exceptia sugarilor si nou-nascutilor, din cauza limitarii
tehnicilor de rezectie si progresiei hipertrofiei miocar-
dice. Ablatia septala cu alcool este controversata la co-
pii, adolescenti si adultii tineri deoarece nu existd date
pe termen lung cu privire la consecintele tardive ale
unei cicatrici miocardice in aceste grupuri, si datorita
faptului cd dificultétile tehnice si pericolele potentiale
ale procedurii la copii mai mici si adolescenti sunt mai
mari.

9.1.3.4 Cerinte minime de activitate

Ca si in alte proceduri invazive, rezultatele interven-
tiei chirurgicale si ale ablatiei septale cu alcool sunt sus-
ceptibile de a fi mai bune in centre care efectueaza un
numar mare de proceduri. In absenta unor date speci-
fice, recomandarile pentru numarul de interventii pe
centru si operator sunt extrapolate de la alte cazuri. Un
numdr minim de 10 ASA si 10 miectomii septale pe
operator pe an este rezonabil. Pentru ambele proceduri,
trebuie sa fie disponibil mai mult decat un operator ca-
lificat pentru a asigura siguranta si durabilitatea pro-
gramelor interventionale. Colectarea de date nationale
si registre prospective sunt incurajate pentru a monito-
riza siguranta si rezultatele.

Chirurgii si cardiologii care efectueazd terapii de re-
ducere invazivd a gradientului trebuie sd fie instruiti in
centre cu experientd si ar trebui sd functioneze ca parte
a unei echipe multidisciplinare cu experientd in manage-
mentul CMH.

9.1.3.5 Stimularea bicamerald
Trei studii mici, randomizate, controlate placebo si
mai multe studii observationale pe termen lung privind

Recomand:ri privind terapia de reducere septalid

Recomandari Clasid® | Nivel" | Ref.:
Se recomand ca terapiile de reducere septald sii fie efectuate de specialisti cu experientd, care lucreazd ca parte a unui echipe multidisciplinare de experti in manage- | ¢ 148,149
mentul CMH. '
Terapie de reducere septald pentru ameliorarea simptomelor se recomandi la pacientii cu LVOTO maxim n repaus sau provocat >50 mmHg, care sunt incadratiin clasa | B 311314
functionald NYHA 111-1V, in ciuda terapiei medicale in doza maxima toleratd.

Terapia de reducere a septului ar trebui considerati la pacientii cu sincopi de efort recurenti cauzati de un gradient LVOTO maxim fn repaus sau provocat >50 mmHg Tn lla ¢ 240316
ciuda terapiei medicale optime. !
Miectomia septald, mai degrabd decdt ASA, este recomandatd la pacientii cu o indicatie pentru terapie de reducere septald si alte leziuni care necesitd interventie chirur- | ¢ 295
gicald (ex. plastie / Tnlocuire a valvei mitrale, interventia chirurgicald a muschilor papilari).

Plastia sau Tnlocuirea valvei mitrale ar trebui s fie luatd Tn considerare la pacientii simptomatici cu gradient LVOTO in repaus sau provocat >50 mmHg si regurgitare lla ¢ 291294
mitrald moderat-severd care nu este cauzatd doar de SAM a valvei mitrale.

Plastia sau Tnlocuirea valvei mitrale poate fi considerate la pacientii cu gradient LVOT T repaus sau provocat >50 mmHg si o grosime maximd septald <16 mm la punctul m ¢ 296317
de contact septal al valvei mitrale sau céind existd regurgitare mitrald moderatd pana la severd consecutivi miectomiei izolate. '

° Clusa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta (e) care sustine recomandrile

AS = atriu stdng, ASA = ablatie septald cu alcool, FIA- fibrilatie atriald, LVOTO- obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stang; NYHA = New York Heart Association, SAM = miscare sistolicti anterioard.
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Recomandéri privind indicatiile de stimulare cardiaca la pacientii cu obstructie in tractul de ejectie al S

Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.:
Stimularea AV secventiald, cu interval optim AV pentru a reduce gradientul in tractul de ejectie al VS sau pentru a facilita tratamentul medical cu beta-blocante si / sau

verapamil, poate fi consideratd la pacienti selectionati cu LVOTO in repaus sau provocat >50 mmHg, ritm sinusal si simptome refractare la terapia medicamentoasd, " ¢ 268,318-
care au contraindicatii pentru ablatia septald cu alcool sau miectomia septald sau sunt la risc ridicat de dezvoltare de bloc cardiac secundar ablatiei septale cu alcool sau 3
miectomiei septale.

La pacientii cu LVOTO T repaus sau provocat >50 mmHg, ritm sinusal si simptome refractare la terapia medicamentoasd, la care existd o indicatie pentru un 1CD, ICD 268.315-
bicameral (in loc de un dispozitiv unicameral) pot fi considerate, in vederea reducerii gradientului in tractul de ejectie al VS sau pentru a facilita tratamentul medicamentos 1Ib ( 322'327
cu beta-blocante si / sau verapamil. :

° Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta (e) care sustine recomandrile

AV = atrioventricular, (D = cardiodefibrilator implantabil, LVOTO = obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stang, VS = ventricul sting

stimularea bicamerald au raportat reduceri ale gradi-
entului in tractul de ejectie al VS ameliorarea simpto-
melor si a calitatii vietii in grade variabile’'**?, Intr-un
studiu, o analiza retrospectiva de subgrup sugera cd pa-
cientii mai in varsta (>65 ani) sunt mult mai suscepti-
bili beneficiilor secundare stimularii bicamerale®*. Un
studiu a comparat direct ASA cu stimularea bicamera-
14 si a demonstrat reducerea superioard a gradientului
comparativ cu ablatia’®®. Un studiu recent Cochrane a
concluzionat cd datele cu privire la beneficiile stimulari
bicamerale se bazeazd pe masurile fiziologice si pe lip-
sa de informatii cu privire la aspectele finale relevante
clinic®.

Stimularea AV permanenta secventiala cu interval
AV scurt poate filuata in considerare la pacientii adulti
simptomatici care nu au recomandare - sau nu doresc
sa ia in considerare - alte terapii invazive de reducere
septala, si la pacientii care au alte indicatii de stimulare.
Parametrii de stimulare ar trebui optimizati pentru a
obtine pre-excitatia maxima a apexului VD cu afectare
minima a umplerii VS (de obicei, prin folosirea unui
interval AV de repaus de 100 = 30 ms)**. Pentru a asi-
gura captura ventriculard completd in timpul exercitiu-
lui, un interval dinamic AV ar trebui sa fie activat si
limita superioara a frecventei programate ar trebui sa

Exista explicatii alternative /
suplimentare pentru simptome?

* Obezitate
* Boala respiratorie

» Afectiuni ale arterelor coronare

* Anemia

* Boala tiroidiana

* Aritmie (ex. FIA)

« Efecte secundare medicamentoase
* Boala sistemica (ex. amiloidoza)

* Obstructie RVOT

Care este mecanismul de obstructiei?

» Secundar SAM

* Mediocavitar

* Membrana sub aortica

* Stenoza aortica

» Muschi papilar anormal

* Tesut asociat valvei mitrale

Evaluarea anatomiei / functiei valvei mitrale

* Prolaps de valva mitrala
+ Alte anomalii intrinseci
ale VM

Evaluarea distributiei si severitatii hipertrofiei

Grosimea minima septala
anterioara 17 mm

Figura 9. List de verificare pre-evaluare pentru pacientii care sunt candidati pentru terapii invazive de reducere septald. FIA - fibrilatie atriald, RVOT - tractul
de ejectie al ventricului drept, SAM - miscarea sistolica anterioard, VM - valva mitrala.
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fie mai mare decét cea mai mare frecventd cardiaca si-
nusala realizata in timpul exercitiului fizic*.

Ablatia nodala atrioventriculara sau modificarea a
fost sustinutd ca o metodd pentru realizarea programa-
rii optime AV la unii pacienti cu un interval PR foarte

scurt, dar acest lucru nu este recomandat®?.

9.3 Managementul pacientilor fara obstructie in
tractul de ejectie al ventriculului sting

9.3.1 Insuficienta cardiaca

9.3.1.1 Tratamentul farmacologic

Abordarea terapeuticd a pacientilor cu insuficientd
cardiacd este rezumatd in Figura 6. Pentru pacientii
simptomatici prin dispnee, cu fractie de ejectie a ven-
triculului stang normald, care nu prezinta obstructie in
tractul de ejectie al ventriculului stang, scopul trata-
mentului medical este de a reduce presiunea diastolicd
ventriculard stangd si de a imbundtati umplerea ven-
triculului stang prin scaderea frecventei cardiace uti-
lizand beta-blocante, verapamil sau diltiazem (in mod
ideal, cu monitorizare ambulatorie ECG) si prin folo-
sirea cu prudenta a diureticelor de ansa. Conversia la
ritm sinusal sau controlul alurii ventriculare sunt esen-
tiale la pacientii cu fibrilatie atriald permanentd sau cu
episoade frecvente de fibrilatie atriald paroxistica (a se
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vedea sectiunea 9.4 Tahiaritmii atriale), dar digoxinul
nu este recomandat la pacientii cu functie sistolica pre-
zervatd din cauza posibilelor efecte adverse secundare
stimularii inotrop pozitive®”.

Foarte putine studii au evaluat efectul inhibarii sis-
temului renind- angiostensina- aldosteron (SRAA) la
pacientii cu CMH?. In absenta trialurilor randomizate,
beneficiul inhibarii SRAA asupra ratei de spitalizare,
simptomelor si mortalitatii este presupus si se reco-
manda ca pacientii cu fractie de ejectie a ventriculu-
lui stdng redusa si simptome de insuficientd cardiaca
sa fie tratati cu diuretice, beta-blocante, inhibitori ai
enzimei de conversie a angiotensinei (IECA), blocanti
ai receptorilor de angiotensind si antagonisti ai recep-
torilor mineralcorticoizi, in acord cu ghidul ESC pen-
tru managementul pacientilor cu insufienta cardiacd
cronica®”. O fractie de ejectie a ventriculului stang sub
50% este recomandata ca valoare prag pentru adminis-
trarea de inhibitori ai SRAA, in conditiile prezervarii
dimensiunii cavitatii ventriculare stangi la pacientii
cu CMH cu disfunctie sistolicd avansata*”. Din cauza
volumelor ventriculare stangi relativ mici unii pacienti
nu pot tolera doze mari de vasodilatatoare si diuretice.
In absenta obstructiei semnificative in tractul de ejectie
al ventriculului stang, administrarea de digoxin (0,125
mg-0,5 mg o datd pe zi), singur sau in combinatie cu

Recomandéri pentru pacientii cu insuficienta cardiaca cu fractie de ejectie a ventricului stdng prezervata (250%)

Recomandari Clasé® | Nivel® Ref.c
La pacientii n clasi functionald 11-IV NYHA cu FEVS >50% si fiird dovada obstructiei in tractul de ejectie al ventriculului stang Tn repaus sau la manevre de provocare beta- lla ¢ 274 338
blocantele, verapamilul sau diltiazemul ar trebui administrate, pentru ameliorarea simptomelor de insuficientd cardiac. '
Doze mici de divretice de ansi si tiazidice ar trebui administrate pacientilor in clasd functionald I1-IV NYHA si FEVS >50%, fird obstructie Tn tractul de ejectie al ventricu- o C

lului stdng in repaus sau la manevre de provocare, pentru ameliorarea simptomelor de insuficientd cardiacd.

FEVS = fractie de ejectie a ventriculului stang, NYHA = New York Heart Association

¢ Clasa de recomandare

" Nivelul de evidenti

¢ Referinta (e) care sustine recomandrile

Recomandiri pentru pacientii cu insuficienta cardiaca cu fractie de ejectie a ventricului stang redusa (< 50%)

Recomandari Clasi® | Nivel® Ref.c
Un |ECA (sau un blocant al receptorilor de angiotensind dacd IECA nu este folerat) ar trebui administrat, in asociere cu un beta-blocant, pacientilor fird obstructie in tractul o ¢ 337
de ejectie al ventriculului sting si care au FEVS <50%, pentru a reduce riscul de spitalizare pentru IC si moartea prematurd.d

Un beta-blocant ar trebui administrat, n asociere cu un [ECA (sau un blocant al receptorilor de angiotensind daci IECA nu este tolerat), pacientilor fird obstructie in tractul Ila ¢ 337
de ejectie al ventriculului stdng si care au FEVS <50%, pentru a ameliora simptomele si a reduce riscul de spitalizare pentru IC si moartea prematurd.d

Doze mici de diuretice de ansd ar trebui administrate pacientilor simptomatici Tn clasd functionald I1-1V NYHA cu FEVS <50%, pentru ameliorarea simptomelor si reducerea o C 337
riscului de spitalizare pentru 1C.d

Toti pacientii cu simptomatologie persistentd (clasd functionald NYHA 11-1V) si FEVS <50%, in pofida tratamentului cu un IECA (sau un blocant al receptorilor de angioten-

sind daci IECA nu este tolerat) si un beta-blocant, ar trebui s primeascd un antagonist al receptorilor mineralcorticoizi, pentru a reduce riscul de spitalizare pentru IC si lla ( 337
moartea prematurd.d

Doze mici de digoxin pot fi administrate pacientilor fird obstructie Tn tractul de ejectie al ventriculului stang, care suntn clasd functionald 1I-IV NYHA si au FEVS <50% si b C 337
fibrilatie atriald permanentd pentru controlul alurii ventriculare.

FEVS= fractie de ejectie a ventriculului stdng, IECA= inhibitor al enzimei de conversie a angiotensinei, (= insuficientd cardiacd, NYHA= New York Heart Association

¢ Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

¢ Referinta (e) care sustine recomandarile

¢Tn absenta trialurilor randomizate in CMH, benficiul asupra ratei de spitalizare, simptomatologiei si mortalifitii este presupus, dar nedovedit.
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Recomandairi

Clasii® | Nivel® Ref.c

Terapia de resincronizare cardiacd pentru ameliorarea simptomelor poate fi consideratd pentru pacientii cu CMH cu gradient maxim in TEVS <30 mmHg, cu simptome
refractare la tratamentul medical, aflati in clasd functionald -1V NYHA, cu FEVS <50% si BRS cu durata QRS >120 ms.

11} ( 339

* Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta (e) care sustine recomandirile

BRS = bloc de ramuri stdngd, C(MH = cardiomiopatie hipertroficd, FEVS = fractie de ejectie a ventriculului sting, NYHA = New York Heart Association, TEVS = tract de ejectie al ventriculului sting

un beta-blocant, poate fi folosita pentru controlul alurii
ventriculare la pacientii cu fibrilatie atriala si fractie de
ejectie sub 50%.

9.3.1.2 Terapia de resincronizare cardiacdi

Heterogenicitatea regionald a contractiei si relaxarii
ventriculului stang este frecventa la pacientii cu CMH
si asincronismul ventricular stang poate fi un marker
de prognostic prost. Raportari de cazuri si un studiu
de tip cohorta au ardtat ca terapia de resincronizare
cardiaca (CRT) poate ameliora simptomele de insufi-
cientd cardiacd la pacientii cu bloc de ramura stinga
(BRS) (>120 ms) si se asociaza cu revers-remodelarea
atriului si ventriculului sting la pacientii cu disfunctie
sistolica ventriculara stinga*”. In absenta unor trialuri
randomizate, CRT poate fi luata in considerare la paci-
entii cu simptome refractare, cu FEVS sub 50% si BRS
(durata QRS >120 ms). Pentru pacientii care au evoluat
spre disfunctie ventriculara stangd (FEVS <35%), CRT
ar trebui sé fie folositd conform actualului ghid ESC**.

9.3.1.3 Transplantul cardiac

Transplantul cardiac ortotopic ar trebui luat in
considerare pentru pacientii cu simptome moderat-
severe refractare la tratamentul medical (clasd func-
tionald NYHA III-IV), fara obstructie in TEVS care
indeplinesc criteriile standard de eligibilitate (a se ve-
dea Ghidul ESC pentru insuficientd cardiaca acutd si

cronicd)*”. Pacientii cu CMH reprezinta 1-5% din to-
talul cazurilor de transplant cardiac efectuate in SUA
si pand la 7% din pacientii aflati pe lista de asteptare
pentru transplant cardiac in centrele europene®®. La
adolescenti si adulti, stadiul final de CMH cu dilatare
si disfunctie sistolica ventriculara stanga este cel mai
frecvent profil clinic, progresia citre insuficientd car-
diaca refractara fiind mai rapidd la pacientii tineri**!.
La copii, hipertrofia ventricularda masiva cu o cavitate
ventriculard de mici dimensiuni si insuficienta cardiaca
diastolica refractard sunt mai tipice**?. Aproximativ 5%
dintre pacientii propusi pentru transplant cardiac au
aritmii ventriculare refractare, cu sau fara simptome de
insuficienta cardiaca®. Supravietuirea dupé transplant
este similara cu cea a cazurilor cu patologie diferita de
CMH si superioara celei raportate la pacientii cu boala
coronariana ischemicd, existand o rata mai mica de re-
jet acut340’341'343’344.

9.3.1.4 Dispozitivele de asistare ventriculard stdngd

Deoarece numarul pacientilor cu insuficienta cardi-
acd in stadiul terminal este in crestere, iar numarul do-
natorilor de organe ramane limitat, suportul circulator
mecanic printr-un dispozitiv de asistare al ventriculu-
lui stang sau un dispozitiv de asistare biventricular este
utilizat din ce in ce mai frecvent ca tratament suportiv
pana la transplant sau ca terapie definitivd pentru pa-
cientii care nu sunt eligibili pentru transplant cardiac.

Recomandiri privind transplantul cardiac

Recomandari Clasi® | Nivel® Ref.c

Transplantul cardiac ortotopic ar trebui luat Tn considerare la pacientii eligibili cu FEVS <50% si care sunt n clasi functionald [11-1V NYHA in pofida tratamentului medical o B 340, 341,
optim sau au aritmii ventriculare refractare. 343,344
Transplantul cardiac ortotopic poate fi luat T considerare la pacientii eligibili cu FEVS normalii (=50%) si simptome severe refractare la tratamentul medical (clasd b B 340, 341,
functionald 111-IV NYHA) determinate de disfunctia diastolicd. 343, 344

FEVS = fractie de ejectie a ventriculului sting, NYHA = New York Heart Association
° Clasa de recomandare

* Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandirile

Recomadéri pentru folosirea dispozitivelor de asistare ventriculara stanga

Recomandiiri

Clasid® | Nivel® Ref.c

agravarea |C si a riscului de moarte prematurd, pand la transplant.

Terapia cu dispozitive de asistare ventriculard stdngi cu flux continuu axial poate fi luati in considerare la pacienti selectati cu 1CTn stadiv terminal n pofida fratamen-
tului farmacologic si interventional optim, care sunt eligibili pentru transplant cardiac, pentru ameliorarea simptomatologiei si reducerea riscului de spitalizare pentru 1Ib ( 346

1C = insuficientd cardiact
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Insuficienta cardiaca
clasa lI-IV NYHA

!

|

Gradient in TEVS
spontan sau la
manevre de
provocare 250 mmHg

Gradient in TEVS
spontan sau la
manevre de
provocare <50 mmHg

L

Managementul

Fibrilatie
atriala?

Controlul
frecventei/ ritmului
Anticoagulare

obstructiei in TEVS

|

|

FEVS 250%

FEVS <50%

Beta-blocante,
verapamil sau
diltiazem
Doze mici de
diuretice de
ansa sau tiazidice

Beta-blocante, IECA,
antagonisti ai
receptorilor
minerarcorticoizi
Doze mici de
diuretice de ansa
sau tiazidice

Considera transplantul cardiac

Figura 6. Algoritm pentru tratamentul insuficientei cardiace in cardiomiopatia hipertrofica.
FEVS = fractie de ejectie a ventriculului stang, IECA = inhibitori ai enzimei de conversie a angiotensinei, NYHA = New York Heart Association, TEVS = tract

de ejectie al ventriculului stang.

Dispozitivele de asistare ventriculard stangd sunt rar
utilizate ca tratament de sustinere pand la transplan-
tul cardiac ortotopic la pacientii cu CMH, deoarece
dimensiunile mici ale cavitatii ventriculare stangi si
fiziologia de tip restrictiv sunt considerate inadecvate
implantarii dispozitivului**. Totusi, date preliminare
aratd cd pacientii cu CMH si insuficientd cardiaca in
stadiu terminal pot avea un beneficiu prin terapia cu
dispozitive de asistare ventriculara stanga cu flux conti-
nuu axial. Intr-un studiu, insuficienta cardiaci dreapta,
suportul inotrop prelungit si infectiile legate de prezen-
ta cateterelor venoase centrale au fost mai frecvente la
pacientii cu CMH tratati prin dispozitive de asistare
ventriculard, dar mortalitatea legatd de procedurd a

fost comparabild cu cea a pacientilor cu cardiomiopatie
dilatativa si boald coronariana ischemica**. Sunt nece-
sare studii suplimentare pe aceastd temd, insa terapia
cu dispozitive de asistare ventriculara stingd cu flux
continuu axial poate reprezenta o optiune de tratament
pand la transplant pentru pacientii selectati. Nu existad
date privind folosirea acestei terapii ca tratament defi-
nitiv sau ca tratament suportiv dupa transplant pana la
recuperare pentru pacientii cu CMH.

9.3.2 Angina

Beta-blocantele sau blocantii de calciu ar trebui ad-
ministrati pacientilor cu durere de tip anginos la efort
sau episoade dureroase prelungite in absenta obstruc-
tiei in TEVS in repaus sau la manevre de provocare

Recomandéri pentru managementul anginei de efort Ia pacientil fara obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stang

Recomandiiri Clasi® | Nivel® Ref.c
Beta-blocantele si blocantii de calciu ar trebui administrati pacientilor cu durere toracicd de tip anginos, n absenta obstructiei in TEVS sau a bolii coronariene obstructive, Ila ¢ 347.351
pentru ameliorarea simptomatologiei.

Administrarea de nitrati oral poate fi luatii Tn considerare pentru ameliorarea simptomatologiei lu pacientii cu durere toracicd de tip anginos, in absenta obstructiei in TEVS " ¢

sau a holii coronariene obstructive.

TEVS = tract de ejectie al ventriculului sting
¢ Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile
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sau a bolii coronariene obstructive. Ambele clase de
medicamente imbunatatesc functia diastolica si reduc
necesarul miocardic de oxigen, iar verapamilul poate
ameliora si defectele de perfuzie subendocardice stres-
induse*”**!, In absenta obstructiei in TEVS, adminis-
trarea orald de nitrati poate fi luatd in considerare, insa
aceasta trebuie facutd cu prudenta.

9.4 Tahiaritmiile atriale

Fibrilatia atriald este cea mai frecventa aritmie la pa-
cientii cu CMH. Factorii predispozanti includ dilatarea
si presiunea crescuta la nivelul atriului stang, determi-
nate de disfunctia diastolicd, prezenta obstructiei in
tractul de ejectie al ventriculului stdng si regurgitarea
mitrali. Intr-un review sistematic recent, prevalen‘ga
si incidenta anuald a fibrilatiei atriale au fost 22,5%,
respectiv 3,1%; prevalenta si incidenta anuala a trom-
boembolismului (accident vascular cerebral si embolie
periferica) la pacientii cu fibrilatie atriala au fost 27,1%,
respectiv 3,8%72. Caracteristicile clinice corelate cu
aparitia fibrilatiei atriale paroxistice sau permanente
includ varsta si dilatarea atriala stangd’. Alti posibili
predictori sunt obstructia in tractul de ejectie al ven-
triculului stang, durata undei P peste 140 ms, prezenta
tahicardiei supraventriculare paroxistice, a modificari-
lor ST-T pe traseul ECG de bazi, a extrasistolelor ven-
triculare, captarea tardivd de gadolinium la rezonanta
magnetica cardiacd si rezerva de flux coronarian anor-
mala”. Predictorii raportati pentru evenimentele trom-
boembolice includ fibrilatia atriala cronica sau paroxis-
ticd, simptomatologia severd (clasa functionala ITI si IV
NYHA), varsta avansata, volumul atrial sting indexat
madrit, sexul masculin si istoricul de interndri pentru
insuficienta cardiacd’.

Deoarece dimensiunea atriului stang este un predic-
tor important pentru fibrilatie atriald si accident vas-
cular cerebral la pacientii cu CMH, pacientii in ritm
sinusal cu diametrul atriului sting >45 mm ar trebui
evaluati la 6-12 luni prin monitorizare Holter ECG
ambulatorie cu duratd de 48 de ore pentru detectarea
fibrilatiei atriale.

Datele privind prevalenta si caracteristicile flutteru-
lui atrial si ale altor aritmii atriale sunt mai putine, insa,
in general, prezenta flutterului atrial impune un mana-
gement conventional si o evaluare a riscului trombo-
embolic similare cu cele folosite pentru fibrilatia atriala.

9.4.1 Tratamentul in faza acuta

Instalarea fibrilatiei atriale se asociaza frecvent cu
aparitia simptomelor de insuficienta cardiaca, de aceea
pacientii trebuie tratati rapid conform ghidurilor ESC

Ghidul ESC 2014 pentru diagnosticul si
tratamentul cardiomiopatiei hipertrofice

in vigoare®*'**, Cardioversia electricd imediata este re-
comandatd pacientilor cu instabilitate hemodinami-
ca*’?? Daca pacientii au simptome severe de angind
sau insuficienta cardiacd, se recomandd administrarea
de beta-blocante sau amiodarond intravenos. Pacienti-
lor stabili hemodinamic li se recomanda beta-blocante
sau blocante ale canalelor de calciu non-dihidropiridi-
nice oral, pentru scdderea alurii ventriculare?** Dacd
exista sindrom de preexcitatie, blocantele canalelor de
calciu non-dihidropiridinice si adenozina sunt contra-
indicate*"*%. Digoxinul ar trebui evitat la pacientii cu
obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stang si
fractie de ejectie normala. In mod similar, antiaritmi-
cele de clasa IC, precum flecainida si propafenona, ar
trebui evitate, deoarece pot determina cresterea du-
ratei complexului QRS si a intervalului QT si pot creste
frecventa ventriculara prin conversia fibrilatiei atriale
la flutter atrial cu conducere atrio-ventriculara 1:126"%62,
Dupa ce se obtine controlul alurii ventriculare, car-
dioversia electricd electiva ar trebui luata in considerare
dupa o perioada de minim 3 saptamani de anticoagula-
re eficientd (INR- international normalized ratio- intre
2 si 3) cu un antagonist de vitamina K. Dacd se are in
vedere realizarea cardioversiei electrice mai devreme,
ar trebui urmatd strategia bazatd pe ecocardiografia
transesofagiand, conform ghidurilor ESC actuale®"®%,

9.4.2 Profilaxia evenimentelor tromboembolice

Ghidul ESC pentru preventia accidentului vascu-
lar cerebral la pacientii cu fibrilatie atriald recomanda
o strategie bazatd pe identificarea factorilor de risc in
care riscul embolic al pacientilor cu fibrilatie atriald
non-valvulara este calculat pe baza scorului CHA DS -
VASc, care tine seama de prezenta insuficientei cardia-
ce congestive, a hipertensiunii arteriale, varstei >75 ani
(doud puncte), diabetului zaharat, a accidentului vas-
cular cerebral (doud puncte), a bolii vasculare, varstei
intre 65 si 74 ani si a sexului feminine?%2,

Deoarece pacientii cu CMH sunt in general mai ti-
neri decat alte grupuri cu risc embolic crescut si pentru
ca nu au fost inclusi in trialuri clinice legate de trom-
boprofilaxie, folosirea scorului CHA DS -VASc pentru
aprecierea riscului de accident vascular la pacientii cu
CMH nu este recomandati. Data fiind incidenta mare a
accidentelor vasculare cerebrale la pacientii cu CMH si
fibrilatie atriala paroxisticd, persistentd sau permanen-
ta, se recomanda administrarea tratamentului anticoa-
gulant cu antivitamina K tuturor pacientilor cu fibrila-
tie atriala. in general, este recomandat tratamentul cu
anticoagulente orale permanent (pe toata durata vietii),
chiar daca se obtine conversia la ritm sinusal.
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Doua studii observationale au raportat rate mai mici
ale accidentului vascular cerebral la pacientii tratati cu
warfarind comparativ cu cei care au primit tratament
antiagregant plachetar sau nu au fost tratati?**>2. Astfel,
terapia antigreganta dubld, cu 75-100 mg aspirind si 75
mg clopidogrel zilnic ar trebui luata in considerare nu-
mai pentru pacientii care nu pot sau nu vor sa-si admi-
nistreze tratament anticoagulant oral. Evaluarea riscu-
lui hemoragic este recomandata la momentul prescri-
erii terapiei antitrombotice (atat pentru antivitamina
K, cét si pentru combinatia de aspirina si clopidogrel).
Chiar daca scorul HAS-BLED (hipertensiune arterialg,
functie renala/hepatica anormala, accident vascular ce-
rebral, istoric de hemoragie, INR labil, véarsta >65 ani,
consum de alcool/ administrare concomitentd a altor
medicamente cu risc hemoragic) nu a fost evaluat la
pacientii cu CMH, el pare sa fie 0 metoda rezonabila de
evaluare a riscului de sangerare®. Un scor HAS-BLED
>3 indicd un risc hemoragic crescut si impune o moni-
torizare atentd, cu reevaluari clinice regulate®*!2%*,

Nu exista date despre folosirea noilor anticoagulan-
te orale la pacientii cu CMH, dar aceste medicamente
sunt recomandate cand tratamenul cu antivitamina K
cu doze ajustate (pentru INR 2-3) nu poate fi folosit
din cauza incapacitétii de a mentine anticoagularea te-
rapeutica, cand pacientii au prezentat reactii adverse
la antivitamina K sau nu au posibilitatea monitoriza-
rii INR. Un inhibitor direct de trombina (dabigatran)
sau un inhibitor oral al factorului Xa (de exemplu ri-
varoxaban sau apixaban) sunt recomandate in aceasta
situatie. Recomandarile privind anticoagularea inainte
si dupd cardioversie sunt cele prezente in ghidul ESC
pentru managementul fibrilatiei atriale?s"*®2,

9.4.3 Controlul alurii ventriculare

Controlul alurii ventriculare folosind beta-blocante
si blocante ale canalelor de calciu non-dihidropiridini-
ce - singure sau in combinatie - este recomandat paci-
entilor cu fibrilatie atriald paroxisticd, persistenta sau
permanent®?, Alegerea terapiei trebuie facuta pentru
fiecare pacient in parte, in functie de varstd, stil de viata
si simptomatologie, iar dozele trebuie ajustate pentru a
obtine o alura ventriculard in repaus sub 100 bétai/mi-
nut, cu evitarea bradicardiei simptomatice. Obtinerea
unui control adecvat al frecventei cardiace trebuie veri-
ficatd si in timpul efortului. Cdnd nu se poate obtine un
control corespunzator al alurii ventriculare, ablatia no-
dului atrio-ventricular si cardiostimularea permanenta
pot fi luate in considerare. In absenta datelor privind
efectele pe termen lung ale pacingului la nivelul ven-
triculului drept asupra functiei ventriculare stangi la
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pacientii cu CMH, alegerea tipului de cardiostimulare
dupa ablatia nodului atrio-ventricular la pacientii cu fi-
brilatie atriala persistentd sau permanenta trebuie sa se
bazeze pe recomandarile ghidurilor ESC actuale. CRT-
P (terapia de resincronizare cu pacemaker) poate fi lua-
ta in considerare pentru pacientii cu disfunctie sistolica
ventriculara stinga (cu fractie de ejectie <50%)%"?%. In
absenta obstructiei semnificative in tractul de ejectie al
ventriculului stang, digoxinul (0,125 mg- 0,5 mg o datd
pe zi), singur sau in combinatie cu beta-blocante, poate
fi folosit pentru controlul alurii ventriculare la pacientii
cu fibrilatie atriala si fractie de ejectie a ventriculului
stang <50%, desi nu exista date despre eficacitatea tra-
tamentului in aceastd situatie.

9.4.4 Controlul ritmului

Nu exista trialuri randomizate, controlate care sa
evalueze efectul pe termen lung de preventie a fibrila-
tiei atriale la pacientii cu CMH al medicamentelor an-
tiaritmice si al ablatiei prin radiofrecventa. Un studiu
observational a demonstrat ca tratamentul cu amio-
darond s-a asociat cu mentinerea ritmului sinusal si cu
mai putine modificdri ale tratamentului farmacologic,
cu un numdr mai mic de episoade embolice si incer-
cari de cardioversie electrica®™*. Alte studii au aratat ca
intre pacientii tratati variat cu amiodarona, beta-blo-
cante sau blocante ale canalelor de calciu nu au existat
diferente semnificative in ceea ce priveste durata men-
tinerii ritmului sinusal si supravietuirea dupa primul
episod de fibrialtie atriald****%. Un studiu dublu orb de
tip cross-over, pe termen scurt (n = 30) a demonstrat
supresia aritmiilor supraventriculare cu sotalol*®. Di-
sopiramida este folositd pentru tratamentul obstructiei
in tractul de ejectie al ventriculului stang®”’, dar efectul
sdu asupra conversiei fibrilatiei atriale in CMH nu este
cunoscut. Nu exista date sistematizate despre folosirea
dronedaronei la pacientii cu CMH, dar, in prisma stu-
diilor recente care aratd o crestere a ratei de evenimen-
te cardiovasculare, inclusiv o crestere a mortalitatii de
cauzi cardiovasculari, acest medicament nu este reco-
mandat pacientilor cu CMH?"%%,

Exista putine informatii despre ablatia prin cateter
pentru fibrilatia atriala la pacientii cu CMH*"7¢!, dar
metoda ar trebui luatd in considerare la pacientii fara
dilatare severd atriald stanga, care au simptomatolo-
gie refractara la tratamentul farmacologic sau care nu
pot lua medicamente antiaritmice®”. Mentinerea pe
termen mediu a ritmului sinusal este obtinuta pentru
pand la 67% dintre pacienti®’*%', imposibilitatea con-
versiei fibrilatiei atriale este asociata varstei avansate si
dimensiunii crescute a atriului stang®”*>%.
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Recomandiri pentru managementul fibrilatiei atriale/flutterului atrial

Recomandari Clasi® | Nivel® Ref.:
Dacii nu este contraindicat, tratamentul anticoagulant oral cu antivitamin K (cu INR tintd 2-3) este recomandat pacientilor cu FA persistentd, permanenti sau paroxisticd, | B 223 352
pentru preventia evenimentelor trombhoembolice. '
Terapia antitrombotict este recomandatd pacientilor cu flutter atrial la fel ca celor cu FA. | ( 261, 262
Evaluarea riscului hemoragic prin scorul HAS-BLED ar trebui realizatd cdnd se prescrie terapia antitromboticd (antivitaming K sau antiagregant plachetar). lla B 353
Conversia la ritm sinusal prin cardioversie electricd sau farmacologicd cu amiodarond intravenous ar trebui considerati la pacientii cu debut recent al FA. lla ( 261,262
Amiodarona ar trebui administratd pentru controlul ritmului si mentinerea ritmului sinusal dupd cardioversia electricd. lla B 354
Beta-blocantele, verapamilul si diltiazemul sunt recomandate pentru controlul alurii ventriculare la pacientii cu FA permanentd sau persistentd. | ( 261,262
Ablatia prin cateter pentru FA ar trebui luatd Tn considerare la pacientii fard dilatare severd atriald stdngd, care au simptomatologie refractard la tratamentul farmacologic la B 357- 361
sau care nu pot lua medicamente antiaritmice.

Ablatia nodului AV pentru controlul alurii ventriculare poate fi realizatd cdnd alura ventriculard nu poate fi controlatd farmacologic si cdnd FA nu poate fi prevenitd prin b ¢ 261 262
medicatia antiaritmicd sau cdnd aceasta determind reactii adverse severe. '
Pentru pacientii cu FEVS >50%, dupd ablatia nodului AV se recomandd implantarea unui pacemaker bicameral (DDD) cu posibilitatea modificdrii modului de functionare | ¢ 261 262
daci FA este paroxisticd si a unui pacemaker unicameral (VVIR) dacd FA este persistentd sau permanentd. '
Indiferent de fipul FA, pentru pacientii cu FEVS <50% poate fi realizatii terapia de resincronizare cardiacd (CRT-P) dupi ablatia nodului AV. 1Ib ( 261,262
Monitorizarea Holter ECG/48 ore la 6-12 luni pentru detectarea FA ar trebui realizati la pacientii in ritm sinusal care au diametrul AS >45 mm. lla ( 77
Procedurile de ablatie in timpul miectomiei septale pot fi efectuate la pacientii cu CMH si FA simptomaticd. 1lb ( 362
Terapia antiplachetard cu aspirind 75- 100 mg si clopidogrel 75 mg zilnic (c@ind existd un risc mic de sangerare) ar trebui luatd in considerare dacd pacientii refuzd sd o B 33
foloseascd medicamente anticogulante orale (antivitamind K sau noi anticoagulante orale).

Cdnd tratamentul cu antivitamind K cu doze ajustate (INR 2-3) nu poate fi folosit din cauza incapacitiitii de a mentine anticoagularea terapeuticd, reactiilor adverse la

antivitamind K sau imposibilitdtii monitorizdrii INR- un inhibitor direct de tromhind (dabigatran) sau un inhibitor oral al factorului Xa (rivaroxaban sau apixaban) este | B 364, 365
recomandat.

Tratamentul cu antivitamini K (INR 2-3) este recomandat permanent (pe toatd durata vietii), chiar dacd se obtine conversia la ritm sinusal, cu exceptia cazurilor Tn care | C 261 262
existii cauze reversibile pentru aparitia FA. !

AS = atriu stdng, AV = atrio-ventricular, (MH = cardiomiopatie hipertroficd, ECG = electrocardiogramd, FEVS = fractie de ejectie a ventriculului stang, HAS-BLED (hipertensiune arteriald, functie renald/hepatict anormald, accident
vascular cerebral, istoric de hemoragie, INR labil, vérsta >65 ani, consum de alcool/ administrare concomitentd a altor medicamente cu risc hemoragic), INR = international normalized ratio

* Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile

9.5 Moartea subita cardiaca

Pentru majoritatea seriilor actuale de pacienti adulti
cu CMH se raporteaza o incidentd anuala a decesului
de cauza cardiovasculara de 1-2%, principalele cau-
ze de deces fiind moartea subitd cardiacd, insuficienta
cardiaci si evenimentele tromboembolice®*. Cea mai
frecventa aritmie fatala inregistratd este fibrilatia ven-
triculard spontana, dar sunt descrise si asistola, blocul
atrioventricular si activitatea electricd fara puls>***-"!,

9.5.1 Evaluarea clinica a riscului

Estimarea riscului de moarte subita cardiaca repre-
zinta o parte integrala a managementului pacientilor cu
CMH. O baza larga de dovezi sustin c4, la adolescenti
si adulti, evaluarea riscului ar trebui sd se bazeze pe is-
toricul familial, examenul clinic, monitorizarea ECG
ambulatorie pentru 48 de ore, ecocardiografia transto-
racica (sau rezonanta magnetica cardiaca in cazul unei
ferestre ecografice dificile) si un test de efort limitat de
simptome. Elementele clinice care sunt asociate cu un
risc crescut de moarte subitd cardiaca si care au fost uti-
lizate in ghidurile anterioare pentru estimarea riscului
sunt prezentate in Tabelul 7.

9.5.2 Modele pentru estimarea riscului de moarte

subita cardiaca

Studii clinice realizate pentru alte boli cardiovascu-
lare au ardtat cd implantarea unui cardiodefibrilator
pentru preventia primard si secundard poate reduce
mortalitatea®>*®; totusi pragul de risc care justifica im-
plantarea unui dispozitiv este, de obicei, mai degraba
definit de caracteristicile clinice ale populatiei inrolate
in astfel de studii, decat de o definitie a priori a riscului
acceptabil. Acest fapt determina o serie de inconsec-
vente deoarece caracteristicile populatiilor implicate in
studii variaza. De asemenea, este posibil ca factori soci-
ali, economici si culturali sd influenteze recomandarile
propuse de ghiduri.

Nu existd trialuri randomizate sau modele de pre-
dictie prospective validate care pot fi folosite pentru a
ghida implantarea cardiodefibrilatoarelor pacientilor
cu CMH. Recomadrile sunt, in schimb, bazate pe stu-
dii observationale, retrospective, de tip cohortd care au
determinat relatia dintre caractersitici clinice si prog-
nostic.

In versiunea anterioard a acestui ghid384 si intr-
un ghid mai recent al American College of Cardiology
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Tahelul 7. Elementele clinice majore asociate cu un risc crescut de moarte subita cardiaca la adulti

Factor de risc

Comentariu

mai tineri™”.

Virsta e Efectul virstei asupra MSC a fost analizat Tn mai multe studii™ #4375 i doy§ au ardtat o asociere semnificativi, cu cresterea riscului de MSC la pacientii

*  Anumiti factori de risc sunt mai importanti la pacientii mai tineri, mai ales TVNS®, HVS severd

" si sincopa neexplicatd”.

Tahicardia ventriculard nesustinutd * TVNS (definitii ca >3 extrasistole ventriculare consecutive cu o frecventd >120 bpm cu duratd <30 secunde) apare la 20-30% dintre pacienti in timpul monito-
(TVNS) rizdrii ECG ambulatorie si este un predictor independent pentru MS
* Nu existii dovezi cii frecventa, durata sau AV a TVNS influenteazi riscul de MSC**.

cé‘],].’i,ﬂl“b,“ﬂ,ﬂl

cu hipertrofie extremd (=35 mm)t*7120.247246373377,378

Grosimea maximi a peretelui ventricu- | *  Severitatea si extensia HVS evaluate prin ecocardiografie transtoracict sunt asociate cu riscul de MS
lului sting e (dteva studii au identificat cel mai mare risc de MSC la pacientii cu 0 grosime maximi a peretelui ventricular =30 mm, dar existd putine date despre pacientii

(67,]20,]7],373

Istoricul familial de MSC la vérstd téntird | » Desi definitiile variazg™ 2473

,istoricul familial de MSC este, de obicei, considerat semnificativ dacd una sau mai multe rude de gradul intdi cu sau fird
diagnostic de C(MH au decedat subit la vérstd <40 ani sau dacd s-a produs MSC la orice vdrstd a unei rude de gradul Tntdi cu diagnostic stabilit de CMH.

Sincopa * Sincopa este comuni la pacientii cu CMH, dar este dificil de evaluat, putdnd avea multiple cauze™.
* Sincopa non-neurocardiogeni pentru care nu existd o explicatie dupd investigafii se asociazd cu risc crescut de MSC™ %%, 244 246248,
* Episoadele produse in 6 luni de evaluare pot avea o valoare predictivii mai mare pentru MSC”.

Diametrul afriului sting * Doud studii au raportat o asociere pozitiv Tntre mdrimea AS si MSC™. Nu existd date privind asocierea dintre MSC si aria sau volumul AS. Misurarea dimensi-
unii AS este importantd si pentru evaluarea riscului de FA (vezi sectiunea 9.4).

ventriculului stéing

Obstructia Tn tractul de ejectie al *  Mai multe studii au raportat o asociere semnificativd tntre obstructia in TEVS si MSC7*#82463723% Riimdn c@iteva Tntrehdri fird riispuns, legate de importanta
prognosticd a obstructiei Tn TEVS provocate si de impactul tratamentului (medical sau invaziv) asupra MSC.

de ani nu este cunoscutd.

Rdspunsul tensiunii arteriale la efort * Aproximativ o treime dintre pacientii adulti cu CMH prezintd un ridspuns anormal al TA sistolice la efort, caracterizat prin hipotensiune progresivi sau incapaci-
tatea de a creste TA sistolicd, care este cauzat de sciiderea inadecvati a rezistentei vasculare sistemice si de rezerva scizutd a debitului cardiac

* Aufost raportate diferite definitii pentru riispunsul tensional anormal la pacientii cu CMH?%26% qcest ghid defineste riispunsul anormal al TA lu efort ca
incapacitatea de a creste TA sistolicd cu cel putin 20 mmHg la efort maxim fatd de valoarea de repaus sau sciderea cu >20 mmHg fatii de TA maxima™’.

* Raspunsul tensional anormal lu efort este asociat cu un risc mai mare de MSC lu pacientii cu véirstd <40 ani®™, dar semnificatia prognosticd la pacientii >40

241,381
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tract de ejectie al ventriculului stang, TVNS = tahicardie ventriculard nesustinutd

AS = atriu stdng, AV = alura ventriculard, (MH = cardiomiopatie hipertroficd, ECG = electrocardiogramd, FA = fibrilatie atriald, HVS = hipertrofie ventriculard stdngd, MSC = moarte subitd cardiact, TA = tensiune arteriald, TEVS =

Foundation/ American Heart Association®® un numar
redus de caracteristici clinice (prezenta tahicardiei
ventriculare nesustinute, grosimea maximad a peretelui
ventricular stang >30 mm, istoricul familial de moarte
subitd cardiaca, sincopa neexplicata si raspunsul tensi-
onal anormal la efort) au fost folosite pentru a estima
riscul si pentru a ghida terapia prin ICD (implantable
cardiodefibrilator). Acest mod de abordare are anumite
limite: in mod specific, se estimeazd riscul relativ si nu
cel absolut; nu tine cont de efectul diferit pe care il au
anumiti factori de risc®¢, iar unii factori, precum grosi-
mea peretelui ventricular stang, sunt tratati ca variabi-
le binare, desi ei sunt asociati cu o crestere continud a
riscului'?. In consecint, algoritmii actuali de estimare
a riscului au o capacitate modesta de diferentiere intre
pacientii cu risc mare si cei cu risc scazut®e.

Alte caracteristici, precum fibroza miocardicd (eva-
luatd prin imagistica de tip rezonanta magnetica cu
contrast), anevrismele apicale ventriculare stangi si
prezenta mai multor mutatii ale genelor care codifi-
ca proteinele sarcomerice, au fost propuse ca elemente
suplimentare de diferentiere care sd ajute ghidarea tera-
piei prin ICD la indivizii cu risc intermediar, dar exitd
putine date care s sustind aceastd abordare®>!?144,

Recent, un studiu de tip cohortd, multicentric, re-
trospectiv, longitudinal care a inclus 3675 de pacienti,
cunoscut ca HCM Risk - SCD, a dezvoltat si validat
un nou model de predictie a riscului de moarte subitd
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cardiaca”. Scorul HCM Risk - SCD foloseste variabile
predictive care au fost asociate cu un risc crescut de
moarte subita cardiacd in cel putin o analiza multiva-
riabila publicatd (a se vedea Tabel 5 online)”. Scorul
nu include raspunsul anormal al tensiunii arteriale la
efort ca marker de risc. Modelul ofera estiméri indivi-
duale ale riscului de moarte subité cardiaci la 5 ani, iar
la compararea directd cu un model ce foloseste patru
factori de risc majori s-a constatat cd are o putere de
predictie mai buna (imbunatétirea C-index de la 0,54
la 0,7), comparabild cu a unor algoritmi de predictie
similari, precum scorul CHA DS -VASc”.

Formula pentru calcularea scorului HCM Risk- SCD
care permite estimarea riscului este urmatoarea:

Probabilitate moarte subitd cardiacd la 5 ani = 1-
0,998 exp (index prognostic)

unde indexul prognostic = [0,15939858 x gro-
simea maximd a peretelui ventricular stang (mm)]
- [0,00294271 x grosimea maxima a peretelui ventri-
cular sting? (mm?)] + [0,0259082 x diametrul atriului
stang (mm)] + [0,00446131 x gradientul maxim (repa-
us/ Valsalva) in tractul de ejectie al ventricului stang
(mm Hg)] + [0,4583082 x istoric familial de moarte
subitd cardiacd] + [0,82639195 x tahicardie ventricu-
lara nesustinutd] + [0,71650361 x sincopa neexplicata]
- [0,01799934 x varsta la momentul evaluarii (ani)].

N.B. In modelul de estimare a riscului HCM Risk-
SCD a existat o relatie non- liniard intre riscul de
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Recomandéri pentru preventia mortii subite cardiace

Recomandari Clasd® | Nivel® Ref.t
Evitarea sporturilor de competitied este recomandatd pacientilor cu CMH. | ( 395
Implantarea uni cardiodefibrilator este recomandatd pentru pacientii care au supravietuit unui stop cardiac prin fibrilatie sau tahicardie ventriculard sau care prezin- | B 327, 367,
1 TV sustinute spontane care produc sincopi sau instabilitate hemodinamicd si care au o sperantd de viatd >1 an. 391-393
HCM Risk- SCD este recomandat ca metodd de estimare a riscului de MSC la 5 ani la pacientii cu vérstd =16 ani fird istoric de FV/TV resuscitate sau TV sustinutd | B 1
spontani cu sincopi sau instabilitate hemodinamici.

Se recomandd ca riscul de MSC la 5 ani si fie estimat la prima evaluare si reevaluat la intervale de 1-2 ani sau ori de cdte ori apare o modificare a statusului dlinic. | B 73
Implantarea unui cardiodefibrilator ar trebui realizatd la pacientii cu un risc estimat de MSC la 5 ani >6% si o sperantd de viatd >1 an, dupd o evaluare clinici amd- lla 8 73,327,393,
nuntitd care tine cont de complicatiile pe termen lung si de impactul implantirii cardiodefibrilatorului asupra stilului de viatd, stirii socio- economice si psihologice. 396
Implantarea unui cardiodefibrilator poate fi luatd Tn considerare la pacientii cu un risc estimat de MSC la 5 ani >4 %, dar <6%, care au sperantd de viatd >1 an, 73327393
dupd o evaluare clinici amdnuntitd care tine cont de complicatiile pe termen lung si de impactul implantirii cardiodefibrilatorului asupra stilului de viatd, stdrii socio- 11 B ' 39& !
economice si psihologice.

Implantarea unui cardiodefibrilator poate fi luatd Tn considerare la pacientii cu un risc estimat de MSC la 5 ani <4% numai dac acesti pacienti asociazd elemente cu 73927 393
importantd prognosticd doveditd si cdnd evaluarea complicatiilor pe termen lung si a impactului implantdrii cardiodefibrilatorului asupra stilului de viatd, strii socio- Ib B ' 39; !
economice si psihologice sugereazd un beneficiu net al tratamentului interventional.

Implantarea unui cardiodefibrilator nu este recomandati pacientilor cu un risc estimat de MSC la 5 ani <4% si care nu asociazi alte elemente cu importanti prognos- " B 73,3127, 393,
ticd doveditd. 396

FV = fibrilatie ventriculard, MSC = moarte subitd cardiacd, TV = tahicardie ventriculard

¢ Ghidul ESC defineste sportul de competitie ca implicarea de fip amator sau profesionist intr-o activitate fizici regulatd si participarea la competitii oficiale (a se vedea ghidul ESC pentru mai multe detalii)™.

¢ Clasa de recomandare

* Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandirile

moarte subitd cardiaca si grosimea maxima a peretelui
ventriculului sting”. Aceasta relatie este reprezentata
in scorul de predictie prin prezenta grosimii maxime a
peretelui ventricular ca termen ridicat la patrat.

9.5.3 Preventia mortii subite cardiace

9.5.3.1 Limitarea efortului

Desi aritmiile ventriculare sustinute documentate
induse de efort sunt rare* si majoritatea descarcarilor
cardiodefibrilatorului implantabil pentru aritmii ven-
triculare se produc in absenta tahicardiei sau a efortu-
lui fizic**”%8, pacientii cu CMH trebuie sfatuiti sa nu
participe la competitii sportive si sd nu practice activi-
tati fizice intense, mai ales daca prezinta factori de risc
pentru moarte subita cardiacéd sau obstructie in tractul
de ejectie al ventriculului stang.

9.5.3.2 Medicatia antiaritmicd

Nu exista studii controlate, randomizate care si sus-
tind folosirea antiaritmicelor pentru preventia mortii
subite cardiace la pacientii cu CMH. Amiodarona a
fost asociatd cu o incidentd mai micd a mortii subite
intr-un mic studiu observational care a inclus pacienti
cu tahicardii ventriculare nesustinute documentate la
monitorizarea Holter, iar in altele a crescut pragul de
aparitie a fibrilatiei ventriculare, dar studiile observa-
tionale sugereazd ca amiodarona nu reuseste preventia
mortii subite in toate cazurile®®***°. Disopiramida nu
pare sé aiba un impact semnificativ asupra riscului de
moarte subitd cardiaca*”.

9.5.3.3 Cardiodefibrilatoarele implantabile

9.5.3.3.1 Preventia secundard. Pacientii cu CMH
care au supravietuit unui episod de fibrilatie ventricu-
lard sau tahicardie ventriculara sustinuta au un risc
foarte mare de aparitie a aritmiilor maligne ulterior si
trebuie sd beneficieze de implantarea unui cardiodefi-
brilator??”**!*, In practica clinicd, acest grup popula-
tional este foarte restrans, iar decizia implantarii car-
diodefibrilatorului reprezinta rar o dilemma’®”. Exista
putine date legate de aritmiile ventriculare induse de
efort, dar rezultatele unui studiu sugereaza ca acestea
sunt asociate cu un risc crescut de moarte subita car-
diaca®s.

9.5.3.3.2 Preventia primard

Identificarea persoanelor fara istoric de fibrilatie
ventriculard care au un risc crescut de moarte subita
cardiacd ramane o provocare. Numai un mic subgrup
de pacienti la care s-a implantat un cardiodefibrilator
primesc socuri electrice potential salvatoare de viata**.
In acelasi timp, un numar mare de purtitori de cardi-
odefibrilatoare primesc socuri inadecvate si dezvolta
complicatii legate de implant®”’.

Autorii acestui ghid recomanda ca pacientii sd fie
supusi unei evaluari clinice standardizate (a se vedea
Tabelul 5 online si Figura 7) prin care sd se identifice
un set predefinit de variabile cu valoare prognostica,
ce sunt utilizate pentru estimarea riscului la 5 ani de
moarte subita cardiaca folosind modelul HCM Risk-
SCD (un calculator online este oferit impreunda cu
acest ghid prin accesarea paginii de web www.escardio.
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org/guidelines-surveys/esc-guidelines/Pages/hyper-
trophic-cardiomyopathy.aspx).

Modelul HCM Risk- SCD permite incadrarea in una
din cele trei categorii de risc determinate prin consens
(risc mare, intermediar si mic) asa cum prezintd Figura
7. Recomanddrile pentru implantarea unui cardiode-
fibrilator pentru fiecare categorie de risc iau in consi-
derare nu numai riscul statistic absolut, ci si varsta si
starea generald de sandtate a pacientului, precum si
factorii socio-economici si impactul psihologic al tra-
tamentului. Recomandarile sunt suficient de flexibile
incat sa tina cont de scenarii care nu sunt cuprinse de
modelul HCM Risk- SCD.

Scorul de estimare a riscului de moarte subita cardi-
aca nu trebuie folosit pentru pacienti cu varsta <16 ani,
pentru atleti sau pacienti cu boli metabolice/ infiltrative
(de exemplu boala Anderson-Fabry) sau sindroame (de
exemplu sindrom Noonan). Modelul nu foloseste gra-
dientul in tractul de ejectie al ventriculului stang indus
de efort si nu a fost validat pentru evaluarea riscului de
moarte subitd cardiacd inainte sau dupa miectomie sau
ablatie septald cu alcool.

Deoarece relatia dintre grosimea maximd a perete-
lui ventriculului stang si risc nu este liniard, riscul de
moarte subita calculat poate fi eronat la pacientii cu hi-
pertrofie ventriculara stanga severd (=35 mm). Astfel
pot fi generate valori mici ale riscului la aceastd cate-
gorie de bolnavi, insd aga cum este mentionat de datele
pe care se bazeazd modelul, rata mortii subite cardiace
este foarte micd in acest grup. Acest fenomen a mai fost
observat in cel putin un studiu anterior®.

In asteptarea unor studii viitoare, scorul de risc tre-
buie folosit cu prudentd pentru pacientii la care grosi-
mea maxima a peretelui ventricular este 235 mm.

Cardiodefibrilatoarele implantabile nu sunt reco-
mandate cand riscul estimat de moarte subita cardiaca
la 5 ani este <4% si nu exista alte elemente clinice cu
potentiald importanta prognostica (de exemplu multi-
ple morti subite la varstd tandra in familie sau un ras-
puns anormal al tensiunii arteriale la efort). Cand sunt
prezente astfel de situatii, decizia privind implantarea
unui cardiodefibrilator trebuie luatd pentru fiecare caz
in parte tinand cont de raportul dintre beneficiu si ris-
cul pe termen lung dat de prezenta complicatiilor si
de impactul implantarii cardiodefibrilatorului asupra
stilului de viata, statusului socio- economic si sanatatii
psihice.
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9.5.3.3.3 Aspecte practice privind implantarea cardio-
defibrilatoarelor

Anterior implantarii unui cardiodefibrilator, pacien-
tii trebuie informatii despre riscul socurilor inadecvate,
complicatiilor legate de implant si despre implicatiile
sociale si ocupationale (inclusiv restrictiile pentru con-
ducerea autovehiculelor) ale implantarii unui cardio-
defibrilator. Studiile care evalueaza rolul testarii defi-
brilarii la momentul cardioimplantului sunt in desfasu-
rare, dar praguri inalte de defibrilare au fost raportate
la pacientii cu hipertrofie ventriculard stinga severa
si la cei aflati in tratament cu amiodarona*”**. Pana
cand date specifice pacientilor cu CMH vor fi disponi-
bile, testarea defibrildrii poate fi realizata in functie de
decizia clinicianului. Pentru pacientii cu un prag mare
de defibrilare sau la care nu s-a reusit cardioversia la
momentul testdrii, optiunile sunt reprezentate de im-
plantarea subpectorala si de manevre standard, precum
inversarea polaritatii vectorului corespunzator socului
electric, schimbarea inclinérii socului electric, inclu-
derea/ excluderea unui dispozitiv la nivelul venei cave
superioare urmata de retestare si, daca este necesar, im-
plantarea unui circuit subcutanat.

Dispozitivul ar trebui programat sd identifice fibri-
latia ventriculara la frecvente >220/minut pentru a mi-
nimaliza socurile pentru fibrilatie atriald cu conducere
rapida. O zona de discrimare a tahicardiei supraven-
triculare, adaptatd caracteristicelor pacientului, poate
fi, de asemenea, avutd in vedere. Studii observationale
au aratat ca pacingul antitahicardic este eficient pentru
oprirea aritmiilor ventriculare in CMH, dar nu reduce
incidenta socurilor inadecvate®”**!. Deoarece electrozii
atriali nu reduc incidenta socurilor inadecvate?”**3%,
majoritatea pacientilor necesitd un singur electrod
ventricular. Exceptiile sunt reprezentate de pacientii cu
obstructie in tractul de ejectie al ventricului stang, la
care un electrod atrial oferd optiunea pentru un pacing
cu intarziere atrio-ventriculard mica si de pacientii in
ritm sinusal cu disfunctie sistolica ventriculara stanga,
la care terapia de resincronizare cardiacd poate fi de
preferat (a se vedea sectiunea 9.3.1.2). Avand in vedere
rezultatele studiului MADIT- RIT (Multicenter Auto-
matic Defibrillator Implantation Trial- Reduce Inappro-
priate Therapy), programarea numai pentru soc electric
poate fi consideratd pentru prevetia primara, desi acest
trial a inclus pacienti cu fractie de ejectie ventriculard
stanga redusa*®.

Beta-blocantele si/ sau amiodarona sunt recoman-
date pacientilor cu cardiodefibrilator implantabil care
continua sa aiba aritmii ventriculare simptomatice sau
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PREVENTIA PRIMARA

Evaluare recomandata

Istoric

Ecocardiografie 2D/ Doppler
Monitorizare ambulatorie
ECG/48 ore

Variabile pentru evaluarea

riscului de MSC

« Varsta

« Istoric familial de MSC

« Sincopa neexplicata

« Gradient in TEVS*

« Grosimea maxima a peretelui
ventriculului stang*

« Diametrul AS*

+«TVNS

PREVENTIA SECUNDARA

« Stop cardiac prin
FVsau TV

« TV sustinuta spontana
care determina sincopa
sau compromitere
hemodinamica

Speranta de viata >1 an

a, FV = fibrilatie
i a, TUNS =

TEVS = tract de ejectie al ventriculului stang, TV =

Calcularea scorului de MSC ICD este
(scor HCM Risk-SCD) recomandat
RISC
RISC MIC INTERMEDIAR RISC MARE
risc la 5 ani <4% risc la 5 ani risc la 5 ani 26%
24% si <6%
ICD nu este indicat ICD poate fi luat ICD ar trebui
in general*™ n considerare folosit
2D = bidimensional, AS = atriu stang, ECG = “ ICD a8 '_ i.._a. r implantabil, MSC = moarte subité cardiacé,

**ICD este recomandat daca exista alte elemente clinice cu

*Se vor folosi valorile absolute pentru gradientul in TEVS, grosimea maxima a peretelui ventriculului stang si diametrul AS

a la monitorizarea ambulatorie ECG pe 24-48 ore

termen lung si al impactului implantérii cardiodefibrilatorului asupra stilului de viata, starii socio-economice si psihologice.

a si cand este mai mare decat riscul complicatiilor pe

Figura 7. Strategia pentru implantarea cardiodefibrilatoarelor.

care primesc socuri recurente in pofida tratamentu-
lui optimal si reprogramarii dispozitivului®”®. Studiul
electrofiziologic este recomandat pacientilor cu cardi-
odefibrilatoare implantabile care au primit socuri ina-
decvate determinate de tahicardii supraventriculare, cu
scopul de a identifica si trata orice substrat aritmic care
se preteaza la ablatie®®.

Un cardiodefibrilator cu sistemul de electrozi subcu-
tanat a fost recent dezvoltat (S- ICDTM, Boston Scien-
tific) si aprobat de FDA, putand fi luat in considerare
la pacientii cu CMH care nu au indicatie de pacing*™.
O atentie deosebitd trebuie acordata pentru asigura-
rea detectarii optime a undei R in repaus si la efort, cu
scopul de a evita socuri inadecvate produse prin detec-
tarea eronata a undei T. Totii pacientii trebuie sa aiba
mai mult de un vector ECG pentru screening, pentru
a permite programarea alternativa daca se produce de-
tectarea eronata**>*%. Rezultatele provenite dintr-un re-

gistru multicentric care a inclus 58 de pacienti cu CMH
au oferit date preliminare de eficacitate si sigurantd*”.

9.5.4 Riscul de moarte subita la copii

Implantarea unui cardiodefibrilator (epicardic daca
este necesar) este indicatd la copiii care au prezentat
aritmii ventriculare maligne. La copiii cu varste sub 8
ani, stratificarea clinicd a riscului pentru a stabili nece-
sitatea profilaxiei primare cu un cardiodefibrilator este
ingreunata de lipsa studiilor clinice. Riscul de deces sau
transplant cardiac este mai mare la copii si la pacientii
cu boli metabolice mostenite sau cu sindroame mal-
formative.408 Existd un consens general, ca si la adulti,
ca hipertrofia ventriculara stanga severa, sincopa ne-
explicatd, prezenta tahicardiei ventriculare nesustinute
si istoricul familial de moarte subita reprezinta factori
majori de risc pentru moartea subita cardiaca*®. Defi-
nitia hipertrofiei ventriculare stangi severe la copii si
preadolescenti a fost evaluata folosind diferite strategii

M
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Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.
Tnginte de implantarea cardiodefibrilatorului, pacientii trebuie informati despre riscul socurilor inadecvate, al complicafiilor legate de implant si despre implicatiile sociale, | ¢ 219 927
ocupationale si asupra conducerii autovehiculelor ale dispozitivului. '
Beta-blocantele si/sau amiodarona sunt recomandate pacientilor cu cardiodefibrilator care au aritmii ventriculare simptomatice sau primesc socuri recurente in ciuda

tratamentului optim si reprogramiirii dispozitivului. | ( 219, 403
Studiul electrofiziologic este recomandat pacientilor cu cardiodefibrilator cu socuri inadecvate determinate de tahicardii supraventriculare regulate, pentru a idenfifica si | ¢ 0
trata orice substrat artimic care poate fi ablat.

Un cardiodefibrilator cu sistemul de electrozi subcutanat (S- ICDTM) poate fi luat Tn considerare pentru pacientii cu CMH fird indicatie de cardiostimulare. Ib ( 407

° Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta (e) care sustine recomandrile

Recomandiri pentru implantarea cardiodefibrilatoarelor la copii

Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.:
Implantarea unui cardiodefibrilator este recomandatd pentru copiii care au supravietuit unui stop cardiac sau au prezentat tahicardii ventriculare sustinute documentate. | B 409, 414,

414
Implantarea unui cardiodefibrilator ar trebui realizatd la copiii cu doi sau mai multi factori majori de risc* dupd consiliere adecvati si cénd o evaluare a riscului complicati- Ila ¢ 3717, 409,
ilor pe termen lung si a impactului cardiodefibrilatorului asupra stilului de viatd si starii psihologice sugereazd un benficiv net al tratamentului interventional. 414
Implantarea unui cardiodefibrilator poate fi luatd Tn considerare pentru copiii cu un singur factor de risc major* dupi consiliere adecvatd si cand o evaluare a riscului Iib ¢ 409
complicatiilor pe termen lung si a impactului cardiodefibrilatorului asupra stilului de viatd si stirii psihologice sugereazd un benficiu net al tratamentului interventional.

¢ Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd
“Referinta (e) care sustine recomandirile

produs MSC la orice varstd a unei rude de gradul intdi cu diagnostic stabilit de CMH).

* Factori de risc majori pentru moarte subitd cardiaci Tn populatia pediatrict: grosimea maximd a peretelui ventriculului stdng =30 mm sau un scor Z 6, sincopa neexplicatd, tahicardie ventriculard nesustinutd (>3 extrasistole
ventriculare consecutive cu o frecventd =120 bpm cu duratd <30 secunde), istoric familial de moarte subitd cardiact (una sau mai multe rude de gradul intdi cu sau fdrd diagnostic de CMH au decedat subit la virstd <40 ani sau dacd s-a

si masurdtori*®*!!. Recomandarea acestui ghid este ca
grosimea maxima a peretelui ventriculului stang >30
mm sau un scor Z >6 sa fie considerate elemente cu risc
major de moarte subitd cardiacd in populatia pedia-
trica*’’.

Implantarea unui cardiodefibrilator ar trebui luatd in
considerare pentru copiii care au doi sau mai multi fac-
tori de risc majori. Defibrilatoarele unicamerale sunt
adecvate in majoritatea cazurilor si reduc riscul com-
plicatiilor*?. In cazuri selectionate, implantarea unui
cardiodefibrilator poate fi avutd in vedere si la pacienti
cu un singur factor de risc, dupa o analiza atenta a ris-
curilor si beneficiilor implantarii dispozitivului, pentru
copil si familie.

9.6 Bradicardia i blocul atrioventricular

simptomatice

Bradicardia simptomaticd determinata de disfunc-
tia nodului sinusal si blocul atrioventricular sunt rela-
tiv neobisnuite la pacientii cu CMH si ar trebui tratate
conform ghidului ESC actual®”. Prezenta blocului atri-
oventricular ar trebui sd ridice suspiciunea existentei
unor subtipuri genetice particulare (desmina, FHLI,
PRKAG2) la pacientii mai tineri si a amiloidozei si a
bolii Anderson-Fabry la pacientii mai varstnici (a se
vedea sectiunea 5 legata de diagnosticul cardiomiopa-
tiei hipertrofice). In mod contrar, incompetenta crono-
tropa este destul de frecventa (mai ales la pacientii cu
boala Anderson-Fabry) si reprezintd o cauzd importan-
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ta de limitare a capacitatii de effort*"”. Daca blocul atri-
oventricular este secundar medicatiei, dozele ar trebui
ajustate si necesitatea cardiostimularii reevaluata.

Beneficiul cardiostimuldrii in tratamentul intole-
rantei la efort este incert. Riscurile pacingului cronic
la nivelul ventriculului drept in CMH asupra functiei
ventriculare stdngi nu sunt cunoscute, dar pacingul bi-
ventricular ar trebui folosit cat mai rar pe cat posibil, cu
exceptia cazurilor cand se impune pentru tratamentul
obstructiei in tractul de ejectie al ventriculului stang.
Terapia de resincronizare cardiaca (CRT-P) ar trebui
consideratd pentru pacientii cu disfunctie sistolica ven-
triculara stanga (fractie de ejectie <50%)**'.

9.1 Tahicardia ventriculara

Tahicardia ventriculara nesustinuta (definita ca trei
sau mai multe extrasistole ventriculare cu o frecventa
>120/min, cu durata <30 secunde) este o descoperire
frecventd la monitorizarea ECG ambulatorie®70417:418,
Prevalenta sa creste cu varsta si se coreleazd cu grosi-
mea peretelui ventricular stang si cu prezenta captarii
tardive de gadolinium la rezonanta magenticd®'*’. Ta-
hicardia ventriculard nesustinuta este un factor de risc
pentru moartea subita cardiaca, dar nu necesita in ge-
neral tratament antiaritmic. Aparitia sa in timpul sau
imediat dupa efort este foarte rara, dar poate fi asociatd
cu un risc mai mare de moarte subita?*.

Tahicardia ventriculard monomorfa sustinutd docu-
mentatd (=30 secunde) este rard, dar poate fi mai frec-
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Recomandiiri Clasid® | Nivel® Ref.

0 evaluare clinicd, inclusiv ECG cu 12 derivatii si ecografie transtoracicd, este recomandatd la fiecare 12-24 luni la pacientii stabili clinic. | C 68,72,74,84,85
0 evaluare clinicd, inclusiv ECG cu 12 derivatii si ecografie transtoracicd, este recomandat ori de cdte ori este prezentii o modificare a simptomelor. | C 68,72,74,84,85
Monitorizarea ambulatorie ECG timp de 48 de ore se recomandd la fiecare 12-24 de luni la pacientii stabili clinic, la fiecare 6-12 luni la pacientii in ritm sinusal care | ¢ 69.73
prezintd dimensiunea atriului stdng >45 mm si ori de cdte ori pacientii reclami noi palpitatii.

CMR poate fi luat Tn considerare la fiecare 5 ani la pacientii stabili clinic sau la fiecare 2-3 ani la pacientii cu simptome progresive. 1lb ( 424
Testarea aparitiei simptomelor induse de efort poate fi luatd in considerare la fiecare 2-3 ani la pacientii stabili clinic sau anval la pacientii cu simptome progresive. lla C 425
Testul tl_lrdiopulmonur (atunci cénd este disponibil) poate fi luat T considerare la fiecare 2-3 ani la pacientii stabili clinic sau anual la pacientii cu simptome m ¢ 233426
progresive.

CMR = rezonantii magnetic cardiact; ECG = electrocardiogramd; TTE = ecocardiografie transtoracicd.
° Clasa de recomandare
" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandirile

ventd la pacientii cu anevrisme apicale de ventricul
stang®%*". Excluderea bolii arteriale coronariene ar
trebui realizata la pacientii cu episoade prelungite sau
simptomatice sau la cei care asociaza factori de risc
pentru ateroscleroza. Nu exista date care sd sustina
céd tahicardia ventriculard sustinutd bine toleratd he-
modinamic determind un prognostic mai prost decét
tahicardia ventriculard nesustinuta, dar ea ar trebui
consideratd factor de risc pentru moartea subitd car-
diacd. Pacientii cu tahicardii ventriculare prost tolerate
ar trebui sa beneficieze de implantarea unui cardiodefi-
brilator si de tratament cu beta-blocante sau amiodaro-
nd, pentru a suprima noi episoade. Cand exista dovada
unei origini focale, studiul electrofiziologic si ablatia
pot fi avute in vedere***2,

10. RECOMANDARI PRIVIND URMARIREA DE RUTINA

In general, pacientii cu CMH necesitd monitorizare pe
tot parcursul vietii in vederea detectdrii modificdrilor
in privinta simptomelor, riscului de reactii adverse, ob-
structiei in tractul de ejectie al ventriculului stang, func-
tiei ventriculare stangi si a ritmului cardiac.

Existd o serie de date longitudinale cu privire la frec-
venta modificarilor simptomelor sau functiei cardia-
ce, dar studiile transversale indicd faptul ca prevalen-
ta aritmiilor atriale si a disfunctiei sistolice creste cu
inaintarea in varsta*»#*2%542 Frecventa monitorizarii
este determinatd de gravitatea afectiunii, de varsta si
de simptome. O examinare clinicd, inclusiv ECG cu 12
derivatii si ecocardiografie transtoracica ar trebui efec-
tuate la fiecare 1-2 ani sau mai devreme daca pacientii
acuza noi simptome de insuficientd cardiaca. Electro-
cardiograma in ambulatoriu se recomanda a fi efectua-
td anual (sau la fiecare 6 luni dacd este prezenta dilata-
rea atriala stingd >45 mm) pentru detectarea aritmiilor
atriale sau ventriculare asimptomatice si este indicata
ori de cate ori pacientii prezinta sincope sau palpitatii.

Atunci cind este disponibil, testul cardiopulmonar
poate furniza dovezi obiective privind agravarea bolii,

dar trebuie efectuat exclusiv la fiecare 2-3 ani, cu ex-
ceptia cazului in care apare o modificare a simptome-
lor. Existd o serie de date cu privire la modificarile de
fibroza miocardica decelate la rezonanta magnetica pe
parcursul urmaririi, dar atunci cind este disponibil,
evaluarea pe baza de rezonanta magnetica poate fi efec-
tuatd la cinci ani sau la fiecare 2-3 ani la pacientii care
prezinta progresia bolii***. O evaluare completa, inclu-
siv ECG, ecocardiograﬁe transtoracicd si monitorizarea
ambulatorie ECG, trebuie efectuata intr-un interval de
1-3 luni si la 6-12 luni dupd terapiile invazive de ablatie
septala.

11. REPRODUCERER $1 CONTRACEPTIA

11.1iIntroducere

Sarcina este asociatd cu modificdri fiziologice, in-
clusiv cresterea cu 40-50% a volumului plasmatic si a
debitului cardiac, a reducerii rezistentei vasculare siste-
mice si a unui status hipercoagulant. Desi majoritatea
femeilor cu CMH au o sarcind fara complicatii, aceste
modificéri fiziologice sunt asociate cu risc crescut pen-
tru mama si fit, deoarece supraincarcarea volemicd
este prost toleratd in conditiile prezentei obstructiei
tractului de ejectie si a disfunctiei diastolice. Consili-
erea adecvata si la timp privind contraceptia, riscurile
asociate sarcinii i riscul transmiterii bolii fatului este
importanta in cazul tuturor femeilor cu CMH*7*%,

11.2 Contraceptia i intreruperea sarcinii

Cand o fatdi cu CMH ajunge la varsta fertilitatii,
aceasta trebuie sa fie consiliatd cu privire la metodele
contraceptive sigure si eficiente, deoarece sarcinile ne-
planificate comporta un risc sporit*”’. Metodele de bari-
era (prezervative, diafragme, inele pelvine) sunt sigure,
dar nu la fel de eficiente precum contraceptivele orale
combinate cu spermicide (rata de esec la 1 an 15-30%).

Contraceptivele cu doza scazuta, cu 20 mg sau 30
mg etinilestradiol sunt eficiente (desi mai putin la ado-
lescente) si pot fi utilizate in siguranta de majoritatea
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femeilor cu CMH, cu exceptia celor care prezintd un
risc trombembolic crescut (de ex., femeile cu insufici-
enta cardiaca sau fibrilatie atriald), cu exceptia cazului
in care folosesc o terapie de anticoagulare orala adec-
vatd. Contraceptivele orale nu sunt recomandate niciu-
nei femei care fumeaza si care are varsta peste 35 de
ani sau care prezintda antecedente de trombembolism.
Contraceptia de urgenta este sigura in cazul femeilor
cu CMH*7**_ Contraceptivele doar pe baza de proges-
teron sunt o alternativa sigurd, dar eficacitatea pilulei
doar pe bazd de progesteron (desogestrel) depinde de
compliantd (administrare zilnicd, cu o variatie <12 ore).
Alte contraceptive doar pe bazd de progesteron pot fi
utilizate, inclusiv injectiile la 3 luni cu acetat de me-
droxiprogesteron sau implanturile dermice pe baza de
progesteron, dar trebuie folosite cu atentie la femeile cu
insuficienta cardiaca sistolica sau diastolicd, din cauza
riscului de retentie a lichidelor. Dispozitivul intrauterin
(DIU) cu eliberare de levonorgestrel reprezinta o alter-
nativa sigura si eficientd. Metodele bazate doar pe pro-
gesteron nu sunt intotdeauna tolerate din cauza pierde-
rilor de sange. Un DIU din cupru poate fi utilizat, dar
este mai putin eficient si este asociat cu o pierdere de
sange lunard sporitd. In momentul introducerii DIU nu
este necesara profilaxia antibioticd, dar pot apérea re-
actii vasovagale in timpul implantarii, iar la femeile cu
obstructie severd in tractul de iesire a ventricului stang
trebuie, prin urmare, sd fie implantat dupd un consult
cardiologic si in spital.

Sterilizarea poate fi realizatd in siguranta prin legarea
trompelor uterine, desi trebuie avute in vedere riscu-
rile prezentate de anestezie si tumefierea abdominala.
Sterilizarea histeroscopicd cu un dispozitiv EssureTM
(Bayer) reprezinta o alternativd, dar poate fi, de aseme-
nea, asociatd cu reactii vasovagale***?

Intreruperea sarcinii trebuie realizata in spital, dupa
o consultatie cu medicul cardiolog. Dilatarea si evacua-
rea sunt, in general, sigure; deoarece prostaglandina E1
sau E2 poate conduce la scaderea rezistentei vasculare
sistemice si la cresterea frecventei cardiace, este indi-
catd monitorizarea hemodinamica. Prostaglandina F
creste presiunea arteriald pulmonara si trebuie evita-
té427.

11.3 Tratament impotriva infertilitatii

Fertilizarea in vitro poate fi asociatd cu retentie de
lichid si risc de trombembolism arterial si venos. Desi
este probabil sigura in cazul pacientelor cu CMH cu
risc redus, aceasta trebuie evitatd la pacientele cu in-
suficientd cardiaca sau fibrilatie atriald si la femeile cu
hipertrofie severad si pattern de umplere de tip restric-
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tiv*”’. Cand diagnosticul genetic pre-implantare (con-
sultati sectiunea 6) reprezinta o problema, trebuie avut
in vedere riscul asociat fertilizarii in vitro.

11.4 Consilierea preconceptie

Majoritatea femeilor cu CMH tolereaza bine sarcina.
Ventriculul stang mic, hipertrofiat, poate, in majori-
tatea cazurilor, sd se acomodeze cresterii fiziologice a
volumului sanguin féra o crestere a presiunii de umple-
re. Cele cateva cazuri raportate de deces al mamei au
aparut, in majoritatea cazurilor, la femei cunoscute ca
fiind expuse unui risc foarte mare***2 Deteriorarea in
timpul sarcinii apare de cele mai multe ori la femei care
sunt simptomatice anterior sarcinii**"****, Prevalenta
insuficientei cardiace difera de la un studiu la altul, dar
este mai probabila la femeile care au prezentat o func-
tie a ventricului sting scdzuta anterior sarcinii**'**%.
Gradientii ventriculului stang tind sd inregistreze o
usoard crestere in timpul sarcinii, iar gradientii cres-
cuti pre-sarcina au fost raportati ca asociindu-se cu
mai multe complicatii pe parcursul sarcinij**+>43446,
Femeile care prezinta aritmii anterior sarcinii sunt mai
predispuse sd experimenteze recurentd in timpul sar-
cinii****, dar sarcina in sine nu pare sa sporeascd sub-
stantial riscul producerii unei aritmij**424343,

Ideal, evaluarea riscului trebuie efectuata anterior
conceperii, utilizand clasificarea modificatd a Orga-
nizatiei Mondiale a Sanétatii (OMS)*¥’. Majoritatea pa-
cientilor cu CMH fac parte din Clasa II sau III OMS
(Tabelul 8)*”. Justificarea impotriva conceperii (Clasa
IV OMS) este prezenta la o minoritate redusd de pa-
cienti care prezintd o disfunctie ventriculard stanga
semnificativa sau obstructie severa in tractul de ejectie
simptomaticd. Sarcina poate fi posibild dupa ameliora-
rea obstructiei.

Ecocardiografia trebuie efectuatd in vederea evalu-
arii functiei ventriculare, regurgitdrii mitrale si a ob-
structiei. Testarea la efort (de preferintd anterior sar-
cinii sau, la femeile cu sarcind asimptomatica, pana
la 80% din frecventa cardiaca maxim prezisd) este un
instrument important in evaluarea capacitatii functio-
nale, a frecventei cardiace si a arimiilor*”*’. Trebuie
elaborat un plan privind utilizarea medicamentelor si
urmarirea in timpul sarcinii si trebuie discutat cu paci-
enta si partenerul acesteia, anterior conceptiei*””. Con-
silierea genetica este recomandata tuturor femeilor cu
CMH (consultati sectiunea 6).

11.5 Managementul sarcinii $i al naslerii

Femeile care se incadreazd in Clasa II OMS trebuie
evaluate trimestrial. Femeile din Clasa III OMS trebuie
monitorizare lunar sau bilunar, in centre specializate,
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Tabelul 8. Clasificarea OMS modificaté privind riscul cardiovascular matern: principii si aplicahilitate
Clc::(de Riscul asociat sarcinii Aplicabilitatea la CMH
| Risc crescut nedetectat de mortalitate maternd
si risc redus sau niciun risc de morbiditate
1] Risc redus de morbiditate maternd sau crestere | Majoritatea femeilor cu CMH:
moderatd a morbiditdtii Obstructie usoard pand la moderatd; asimptomatic cu sau fiird medicatie, aritmii controlate optim, functie sistolicd normald sau disfunctie
usoard de ventricul sting
1 Risc semnificativ de mortalitate maternd sau Obstructie severd , simptome sau aritmii Tn ciuda medicatiei optime, disfunctie sistolic moderatd de ventricul sting
morbiditate gravi
v Risc extrem de mare de mortalitate maternd sau | Disfunctie sistolic severd de ventricul stdng, simptome severe date de obstructia in tractul de ejectie a ventriculului sting
morbiditate gravd; sarcind contraindicatd
(MH = cardiomiopatie hipertroficti; LV = ventricul stang; LVOTO = obstructie in tractul de ejectie al ventriculului stang; WHO = Organizatia Mondiald a stndtitii.

de catre o echipa multidisciplinara*”’. Atentia trebuie
indreptatd asupra statusului simptomelor, a obstructiei
in tractul de ejectie a ventriculului stang, asupra aritmi-
ilor si a functiei ventriculare. Ecocardiografia trebuie
efectuata in fiecare trimestru sau atunci cand apar noi
simptome.

Recomandarile privind utilizarea de medicamente
pe durata sarcinii si alaptarii sunt rezumate in Tabe-
lul web 6*”. Cand este prescris un tratament, trebuie
avute in vedere posibilele efecte nocive asupra fatului.
Cu toate acestea, atat medicul, cat si pacientul trebuie
sa realizeze cd neadministrarea tratamentului mamei
poate reprezenta un pericol la adresa sdnatétii acesteia
si, prin urmare, si a fitului (de ex. tratamentul impo-
triva aritmiilor ventriculare grave si terapia anticoa-
gulanta impotriva fibrilatiei atriale). in cele din urmai,
interesele mamei trebuie sa primeze.

Betablocantele trebuie continuate, dacd au fost deja
folosite anterior sarcinii (desi se recomandi re-eva-
luarea necesitatii utilizérii lor), iar efectele secundare
precum retardul de crestere, bradicardia neonatala sau
hipoglicemia nu sunt de obicei grave si pot fi usor ges-
tionate. Tratamentul cu betablocante trebuie inceput
cand apar noi simptome*****. Metoprololul este cel mai
frecvent utilizat; atenololul nu este recomandat deoare-
ce a fost asociat cu un retard de crestere crescut. Ori de

cate ori sunt prescrise betablocante, se recomandd mo-
nitorizarea cresterii fatului si a starii nou-nascutului.

Verapamilul si diltiazemul sunt clasificate de FDA ca
apartinand Clasei C, ceea ce inseamna ca beneficiile lor
potentiale le pot garanta utilizarea la femeile insdrcina-
te, in ciuda potentialelor riscuri.

Disopiramida trebuie utilizatd numai atunci cdnd
potentialele beneficii depdsesc riscurile, deoarece poate
genera contractii uterine®®.

Amiodarona trebuie utilizata numai atunci cdnd este
absolut necesar din cauza riscului de toxicitate tiroidia-
nd fetald, de retard de crestere si de efecte neurologice
adverse427,439,440‘

Pe durata sarcinii,dacd este prost tolerata, fibrilatia
atriald poate fi convertitd la ritm sinusal . Deoarece au
fost descrise putine cazuri de stres fetal imediat dupa
conversia electricd, aceasta procedura trebuie efectuata
cu monitorizare cardiaci si eventual efectuarea unei
cezariene de urgentd*!. In cazul fibrilatiei atriale per-
sistente sau paroxistice se recomanda anticoagularea cu
heparina cu greutate moleculara micd cu monitoriza-
rea anti-factor-Xa (nivelul varfului anti-Xa 0,8-1,2 U/
ml la 4-6 ore post dozaj) in primul trimestru si de la 36
de saptiméni sau cu antivitamina K in cel de-al doilea
si al treilea trimestru*”. Anticoagulantele orale noi (de
ex., dabigatran, rivaroxaban) nu sunt recomandate din

Recomandéri privind problemele de reproducere la femeile cu cardiomiopatie hipertrofica

Recomandari Clasé® | Nivel® | Ref.<
Evaluarea riscului anterior sarcinii si consilierea sunt indicate Tn cazul tuturor femeilor. | C 427,428
Consilierea privind contraceptia sigurd si eficientd este indicatd Tn cazul tuturor femeilor care au ajuns la virsta fertild. | ( 427,429
Consilierea privind riscul transmiterii de boli este recomandatd tuturor birbatilor si femeilor anterior conceperii. | C 427
Administrarea betablocantelor (de preferintd, metoprololul) trebuie continuati la femeile care le-au folosit anterior sarcinii. lla ( 427,434
Administrarea betablocantelor (de preferintd, metoprololul) trebuie nceputd lu femeile care dezvoltd simptome in timpul sarcinii. | C 427,434
Ori de cdte ori sunt prescrise betablocante, se recomandi monitorizarea cresterii fetale si a stdrii nou-ndscutului. | C 427,434
Nasterea vaginald planificatd (indus) este recomandatd ca primd optiune la majoritatea pacientelor | ( 421
Anticoagularea terapeuticti cu HGMM sau cu antagonisti ai vitaminei K, Tn functie de stadiul sarcinii se recomandi in cazul fibrilatiei atriale. | ( 427
Conversia trebuie avutd Tn vedere Tn cazul fibrilatiei atriale persistente. lla C 44

HGMM = heparind cu greutate moleculard micd.
¢ Clasa de recomandare

" Nivelul de evidentd

“Referinta (e) care sustine recomandrile
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cauza toxicitatii dovedite la animale si a datelor insufi-
ciente la oameni. Cand este indicat, trebuie efectuatd
implantarea unui pacemaker sau unui ICD in timpul
sarcinii, dacd este posibil cu ghidaj ecocardiografic.

La finalul celui de-al doilea trimestru, o echipa mul-
tidisciplinara trebuie sa elaboreze un plan de nastere.
Nasterea vaginala planificatd este in general preferata,
desi femeile asimptomatice cu forme usoare ale bolii
pot intra in travaliu spontan. Cezariana este in prin-
cipal efectuatd din motive obstetrice, dar trebuie avutd
in vedere la pacientele cu obstructie severd a tractului
de ejectie a ventriculului, nastere prematura in timpul
terapiei cu anticoagulante orale sau la cele cu insufici-
enta cardiaca grava. Anestezia epidurald si cea spinald
sunt benefice in cazul diminuarii durerii si a stresului,
dar trebuie aplicate corespunzator pentru a se evita va-
sodilatatia si hipotensiunea, in special cand existd ob-
structie severd. Anestezia spinald administratd printr-o
singur injectie trebuie evitata*”’*#. In timpul sarcinii,
monitorizarea frecventei si ritmului cardiac trebu-
ie avute in vedere la pacientele cu un risc crescut de
dezvoltare de aritmii***. Ocitocina trebuie administrata
incet numai sub formd de perfuzie, pentru a se evita
hipotensiunea si tahicardia.

Din cauza riscului crescut de aparitie a edemului
pulmonar cauzat de comutdrile de lichid post-nastere,
monitorizarea clinicd trebuie continuata timp de 24-48
de ore*”. In timpul nasterii vaginale, nu este necesari
dezactivarea ICD-ului.

12. ASPECTE SPECIALE

12.1Diagnosticarea cardiomiopatiei hipertrofice

la atleti

Adaptarea fiziologica la antrenamentul fizic intens
este asociatd cu modificari ECG care reflectd un tonus
vagal crescut, dilatarea de cavitati cardiace si o cres-
tere in grosimea si masa peretelui VS*?. Abilitatea de
a diferentia corespunzator intre CMH si acest efect al
antrenamentului normal este importanta, deoarece un
diagnostic incorect prezinta implicatii mult mai ample
pentru atleti si pentru familiile acestora, precum si pen-
tru organizatiile sportive si societate ca intreg. Au fost
descrise mai multe caracteristici clinice care diferenti-
azd intre hipertrofia fiziologica si cea patologica***®,
dar pot apéarea neldmuriri in cazul persoanelor cu HVS
(hipertrofie ventriculara stinga) borderline sau usoara
46 {p absenta unui standard absolut valid, diagnosti-
carea CMH la un atlet necesitd integrarea unui numar
de parametri diferiti, cu o sensibilitate si specificitate
diferite. Tabelul web 7 rezuma caracteristicile care ajuta
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la diferentierea intre CMH si hipertrofia ventriculara
fiziologica cauzatd de antrenamentul fizic §i care sunt
cel mai bine sustinute de datele publicate>**45-,

12.2 Hipertensiunea arteriala

In practica clinica, poate reprezenta o provocare pu-
nerea unui diagnostic diferential intre cardiopatia hi-
pertensiva pe de o parte si CMH asociatéd cu hiperten-
siune pe de altd parte. Regresia HVS dupa tratamentul
hipertensiunii se contrazice cu diagnosticul de CMH,
dar situatia inversd nu este intru totul adevaratd*¢!-.
Caracteristicile clinice care sugereazd un diagnostic de
CMH la un pacient cu hipertensiune sunt rezumate in
Tabelul 9.

12.2.1 Imagistica

Masa ventriculara crescutd, determinatid pe baza
ecocardiografiei, este prezenta la >30% dintre pacien-
tii hipertensivi*’. Gradul de hipertrofie este influentat
de etnie, de agentii neuroumorali si de diversii factori
genetici®®*”, In general, grosimea maxima a peretelui
VS este mai mare la pacientii cu CMH neechivoc, dar
existd o suprapunere intre cele doud conditii****”*. Ma-
joritatea pacientilor cu HVS de cauza hipertensiva pre-
zinta o grosime septald interventriculard de <15 mm**
477, dar in cazul pacientilor afro-americani (in special
in cazul prezentei unei boli renale cronice) grosimea
maxima a septului interventricular nu este neobisnu-
it sd se incadreze in intervalul 15-20 mm*®. Captarea
tardiva de gadolinium este raportate la nivelul miocar-
dului mijlociu si a epicardului atat in cazul CMH, cét si
in cazul hipertensiunii'*, dar tinde sa fie situata in seg-
mentul cu cea mai mare grosime a peretelui si in punc-
tele de insertie a VD in cazul CMH'. In mod similar,
in timp ce disfunctia diastolica si dilatarea atriului sang
pot fi observate in cazul CMH si a hipertensiunii, dis-
functia diastolica severd este mai tipica pentru CMH.
Imagistica miocardicd prin Doppler si strain pot ajuta
la distingerea intre cele doud entitati***®. Obstructia
tractului de ejectie a ventriculului stang in repaus sau
la efort poate fi observata la pacientii hipertensivi si nu
reprezinta un criteriu de diagnostic*"4%.

12.2.2 Electrocardiograma

Pe ECG cu 12 derivatii, HVS pe baza criteriului de
voltaj, poate fi observata la 10-20% dintre pacientii hi-
pertensivi care prezintd hipertrofie de pereti, dar, cel
putin in cazul caucazienilor, repolarizarea anormals,
anomaliile de conducere si undele Q sunt neobisnui-
tes8467483.484 Fibrilatia atriald este comund ambelor afec-
tiuni, afectand aproximativ o treime dintre pacienti.
Complexele ventriculare premature si tahicardia ven-
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Tabelul 9. Caracteristici clinice care ajuta la stabilirea diagnosticului diferential intre cardiopatia hipertensiva $i cardiomiopatia hipertrofica

Caracteristici clinice care favorizeazd exclusiv hipertensiunea

ECG cu 12 derivatii normal sau voltaj crescut fiird modificiri de repolarizare

Regresia HVS dupi 6-12 luni printr-un control riguros al tensiunii arteriale sistolice (<130 mmHg)**

Caracteristici clinice care favorizeazi cardiomiopatia hipertroficd

Antecedente familiale de C(MH

Hipertrofie ventriculard dreapti

Captare tardivd a gadoliniului Tn punctele de insertie VD sau in segmentele cu grosime maximd ale VS la rezonanta magneticd cardiacd

Grosimea maximi a peretelui VS >15 mm (persoane caucaziene); >20 mm (afro-americani)

Disfunctie diastolict severi

Repolarizare anormald importantd, tulburiri de conducere sau unde Q pe ECG cu 12 derivatii

ECG = electrocardiogramd; HVS = hipertrofie ventriculard stanga; VD = ventriculul drept; VS = ventricul stdng

triculard nesustinutd sunt raportate panala 30% dintre
pacientii cu hipertensiune arteriala si HVS*4,

12.3 Hipertrofia de sept bazala izolata (sept

sigmoid) la persoanele in varsta

Unele persoane in varsta prezinta o formd usoard de
hipertrofie de sept bazald (uneori cunoscuta sub denu-
mirea de sept sigmoid) asociata cu o angulare crescuta
intre aorta si cavitatea VS. Multe dintre aceste persoane
au istoric de hipertensiune, iar altele prezintd calcifica-
re de inel mitral. Date limitate sugereaza faptul cd per-
soanele care prezintd acest pattern de remodelare ven-
triculara sunt mai putin predispuse la a avea afectiuni
familiale sau o mutatie a unei gene cardiace care codi-
fica proteinele sarcomerice®. Important este faptul ca,
din cauza unui gradient crescut provocat in tractul de
ejectie al ventriculului stang, unii pacienti cu hipertro-
fie septald bazala experimenteaza simptome la efort si
trebuie evaluati prin utilizarea unor provocari fiziolo-
gice si prin ecocardiografie de efort in aceeasi maniera
in care sunt evaluati pacientii cu diagnosticul de CMH
neechivoc*®*°, Este dificil de oferit recomandari pri-
vind screening-ul familiei in cadrul acestui grup, dar
acesta trebuie ghidat de implicarile membrilor familiei
si de prezenta unor simptome suspecte prezente la ru-
dele pacientului.

12.4 Diagnosticarea $i managementul afectiunilor
valvulare la pacientii cu cardiomiopatie
hipertrofica

12.4.1 Afectiunea valvei aortice

In absenta unor antecedente familiale privind CMH
sau a unor antecedente cunoscute de CMH anterior
dezvoltarii unei afectiuni valvulare aortice semnificati-
ve , diagnosticul diferential intre, pe de o parte, stenoza
aortica cu hipertrofie severad si, pe de alta parte, CMH
asociat cu o afectiune a valvei aortice degenerative
poate fi dificil, in special la persoanele in vérsta hiper-
tensive. In general, pattern-ul si gravitatea remodeld-

rii VS in stenoza aorticd se coreleaza putin cu gradul
stenozei valvei. Intre 20% si 30% prezinti un pattern
asimetric al grosimii peretelui, desi gravitatea hipertro-
fiei este de obicei relativ redusa (grosimea peretelui <15
mm)*»*2 Grosimea peretelui ventricular stang >15
mm a fost raportatd la pacientii hipertensivi in varsta
in grupuri mici, care au fost examinati prin rezonanta
magnetica*’. Miscarea sistolicd anterioarad si gradientul
dinamic sunt raportate la pacientii cu stenoza aortica si
complicd médsurarea precisa a gradientilor. Tratamentul
stenozei aortice trebuie sa fie conform recomandarilor
ESC actuale*”. La pacientii cu stenozd aortica si la care
obstructia dinamica nu este demonstratd pre-operator,
miomectomia septald este controversata si nu este reco-
mandata pentru utilizarea de rutind**.

Pana la o treime dintre pacientii cu CMH prezinta
regurgitare aorticd usoara, cauzatd probabil de obstruc-
tia sub-aortica si de fluxul cu velocitate mare din trac-
tul de ejectie VS§*>*. Regurgitarea aortica moderata
pana la severd este mai putin frecventa si este, de obi-
cei, generatd de afectarea primard a valvei aortice sau a
radacinii aortice si de endocardita infectioasa*’. Cand
este prezentd la un pacient cu obstructie in tractul de
ejectie, un mecanism diferit de SAM care sa explice
obstructia, precum o membrand subaorticd, trebuie
exclus. Regurgitarea aortica poate de asemenea aparea
dupéd o miomectomie septald, in special la copii si ti-
neri**®*°_ Severitatea regurgitdrii aortice trebuie evalu-
atd in conformitate cu indrumarile ESC actuale prin
evaluarea anatomiei valvei, dimensiunii radicinii aor-
tice si a aortei ascendente si a altor parametri calitativi,
semicantitativi si cantitativi®®. Dimensiunea cavitatii
VS este un marker invalid in ceea ce priveste gravitatea
regurgitdrii aortice in cadrul CMH.

12.4.2 Afectarea valvei mitrale

Morfologia anormald a valvei mitrale, apdrutd se-
cundar obstructiei in tractul de ejectie a ventriculului
stang este discutata in sectiunea 9.1.3. Evaluarea ano-
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Tahelul 10. Consideratii privind stilul de viata general la pacientii cu cardiomiopatie hipertrofica

Subiect

Tndrumiiri generale

Efort .

Pacientii cu C(MH trebuie s evite activitdtile sportive competitive, dar trebuie sd pdstreze un stil de viatd sindtos

e Pacientii trebuie consiliati cu privire la p

e Recomanddri cu privire la activitdtile recreationale trebuie personalizate in functie de simptome si de riscul de complicatii asociate afectiunii, inclusiv de
mortea subitd
Dietd, alcool si greutate e Pacientii trebuie Tncurajati sd pdstreze un index al masei corporale optim
e Mesele bogate pot precipita durerile toracice, n special la pacientii cu obstructie de VS. Este posibil ca mesele mai mici si mai frecvente sii fie de ajutor
e A se evita deshidratarea si alcoolul in exces, in special la pacientii cu obstructie de VS
o Constiparea este o reactie adversi frecventi asociatd administrdrii de verapamil/disopiramidd si trebuie gestionatd prin dietd si, dac este necesar, prin
administrarea de laxative
Fumat e Nu existi date care s indice o interactiune ntre fumatul de tutun si C(MH, dar pacientilor trebuie sii li se furnizeze sfaturi generale privind riscurile de
stindtate asociate fumatului si, cénd sunt disponibile, informatii privind abandonarea fumatului
Activitate sexvald e Pacientilor trebuie si li se ofere oportunitatea de a discuta despre preocupiirile lor cu privire la activitatea sexuald. Anxietatea si depresia dupd diagnostic

sunt frecvente si unii pacienti pot exprima vinovitie sau teami referitor la diagnosticul genetic care li s-a pus si la riscul de a transmite boala copiilor
efect al trat

o Tn general, pacientii trebuie sd evite inhibitorii PDES, n special daci prezintd obstructie Tn tractul de ejectie a ventriculului stang

tului urmat cu privire la performanta sexvald

Medicatie .

Pacientilor trebuie s |i se furnizeze informatii cu privire la tratamentul urmat, inclusiv referitor la posibilele reactii adverse si interactiuni cu medicamentele
prescrise, cu cele eliberate fird retetd si cu terapiile complementare
®  Acolo unde este posibil, vasodilatatoarele periferice trebuie evitate la pacienti, in special dacd prezintd obstructie de VS

Vaccinare °

Tn absenta unor contraindicatii, pacientii simptomatici trebuie sfatuiti si-si facd anual vaccinului anti-gripal

Capacitatea de a conduce .
me care i distrag

locald

Majoritatea pacientilor sunt eligibili pentru obtinerea unui carnet de conducere obisnuit si pot continua sd sofeze, cu exceptia cazului Tn care manifestd simpto-
e Recomanddrile privind obtinerea carnetului de conducere pentru transportul bunurilor cu greutate mare sau a pasagerilor, trebuie si fie conforme cu legislatia

e Pentru recomandiiri suplimentare privind capacitatea de a conduce cu ICD, consultati EHRA504 si reglementirile locale

Ocupatie .
Tmpreund cu specialistul corespunzitor

Majoritatea persoanelor cu CMH vor putea s continue sii lucreze. Implicatiile activitdtilor manuale dificile care implicii sarcini extenuante trebuie discutate

® In cazul unor ocupatii, precum cea de pilot si cele din serviciile militare si de urgentd, existd instructiuni stricte privind eligibilitatea
e Implicatiile sociale si financiare ale diagnosticirii cu CMH trebuie incluse Tn consilierea rudelor anterior screening-ului dlinic sau genetic

Asiguriri de deplasare si vacanti e Majoritatea pacientilor asimp ici sau cu si

pasagerilor cu afectiuni cardiovasculare505

p

minore pot zbura Tn sigurantd. Pentru recomandri suplimentare, consultati Starea de fitness asociatd

o Companiile de asigurare pot cere mai multi bani pentru asiguririle in caz de deplasare. Tn unele firi, organizatiile care sprijind pacientii pot furniza recoman-
dari suplimentare referitoare la obtinerea unei asigurdri rezonabile.

logului

Asigurare de viati o Diagnosticul de CMH va genera dificultiti in obtinerea unei asigurdri de viatd sau a unei ipoteci. Tn momentul diagnosticirii, pacientilor trebuie s li se
furnizeze sfaturi privind regulile care se aplicd in diferite ari.

Sarcind si nastere o Consultati capitolul Reproducere si contraceptie (sectiunea 11)

Educatie/formare e Profesorii si alti ingrijitori trebuie si li se furnizeze sfaturi si informatii scrise relevante Tngrijirii copiilor cu CMH

o T absenta simptomelor si a factorilor de risc, copiilor trebuie s li se permiti efectuarea de activititi fizice minime pand la moderate, conform sfatului cardio-

e Trebuie elaborate prevederi pentru copiii cu dificultiti de Tnvdtare si alte nevoi speciale

diodafib

EHRA = European Heart Rhythm Association (Asociatia europeand privind tulburirile de ritm cardiac); 1(D =

ilator implantabil; PDE5 = fosfodiesterazd 5; VS = ventricul stdng.

maliilor intrinseci ale valvei mitrale poate fi dificila in
prezenta obstructiei ,pentru cd ea insasi conduce la
regurgitarea mitrala. Abordarea integrativa standard in
ceea ce priveste evaluarea regurgitdrii mitrale, conform
recomandarilor ESC/European Association for Cardio-
Thoracic Surgery (EACTS) privind managementul afec-
tiunilor cardiace valvulare*”, prezintd unele limitéri in
cazul CMH deoarece cavitatea VS este adesea mica,
chiar si in prezenta regurgitarii mitrale severe, iar pa-
rametrii Doppler conventionali nu sunt valabili la pa-
cientii cu obstructie. In general, masuritorile calitative
ale anatomiei valvei - Doppler CW si color, combinate
cu dimensiunea atriului stang si estimarea presiunii de
la nivelul arterei pulmonare - ajuta intr-o masura mai
mare. In cazuri selectate, ecografia transesofagiani
poate fi de ajutor in definirea mecanismului si a gravi-
tatii regurgitdrii de la nivelul valvei mitrale.

248

12.4.3 Profilaxia endocarditei

In ceea ce priveste CMH, endocardita infectioasi se
limiteazd propriu-zis la pacientii cu obstructie in trac-
tul de ejectie VS, in special la cei cu atriul stang dila-
tat>®!. Incidenta endocarditei la pacientii cu obstructie
a fost de 3,8 la 1000 de persoane pe an si probabilitatea
endocarditei a fost de 4,3% la 10 ani de urmarire in ca-
drul unui studiu cu grup mare de subiecti®”. Leziunile
endocardice cele mai frecvente apar pe valva mitrald
anterioara ingrosata sau pe suprafata adiacentd a septu-
lui interventricular*”*"2. La fel ca si in cazul pacientilor
cu afectiuni valvulare, trebuie incurajaté o igiena orald
buna, dar profilaxia de rutina pe baza de antibiotice nu
este recomandata la pacientii ce prezintd obstructie®®.
Profilaxia pe baza de antibiotice trebuie avuta in vedere
in cazul procedurilor cu risc crescut la pacientii cu pro-
teze valvulare, cu endocardite anterioare sau boli cardi-
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ace congenitale, conform ESC/EACTS privind mana-
gementul afectiunii cardiace valvulare***%,

13. ATRAI CU CARDIOMIOPATIE: RECOMANDARI
PENTRU PACIENTI

Majoritatea persoanelor cu CMH trdiesc o viatd nor-
mald si sunt activi, dar un numar mic prezinta simpto-
me semnificative si sunt expusi riscului aparitiei unor
complicatii asociate afectiunii. Indiferent de gravitatea
bolii, este important ca persoanele sa primeasca asis-
tentd si sfaturi adecvate din partea medicilor de familie
si a personalului medical si sd fie incurajati sd inteleagd
si sa-si gestioneze singuri afectiunea. Tabelul 10 rezu-
mad aspectele cheie care ar trebui discutate cu pacientii,
rudele si cei care ii ingrijesc. Cand este cazul (de exem-
plu, atunci cnd se planificd o sarcind), pacientii trebuie
recomandati altor servicii de specialitate.

14. ANEXA

Societdti Nationale de Cardiologie membre ESC im-
plicate activ in elaborarea Ghidului ESC 2014 privind
Diagnosticul si Managementul Cardiomiopatiei Hiper-
trofice.

Austria: Austrian Society of Cardiology, Matthias
Frick; Azerbaijan: Azerbaijan Society of Cardiology,
Farid Aliyev; Belarus: Belorussian Scientific Society of
Cardiologists, Svetlana Komissarova; Belgium: Belgian
Society of Cardiology, Georges Mairesse; Bosnia and
Herzegovina: Association of Cardiologists of Bosnia &
Herzegovina, Elnur Smaji¢; Bulgaria: Bulgarian Soci-
ety of Cardiology, Vasil Velchev; Cyprus: Cyprus Soci-
ety of Cardiology, Loizos Antoniades; Czech Republic:
Czech Society of Cardiology, Ales Linhart; Denmark:
Danish Society of Cardiology, Henning Bundgaard;
Finland: Finnish Cardiac Society, Tiina Heli; Fran-
ce: French Society of Cardiology, Antoine Leenhardst;
Germany: German Cardiac Society, Hugo A. Katus;
Greece: Hellenic Cardiological Society, George Ef-
thymiadis; Hungary: Hungarian Society of Cardiology,
Robert Sepp; Iceland: Icelandic Society of Cardiology,
Gunnar Thor Gunnarsson; Israel: Israel Heart Soci-
ety, Shemy Carasso; Kyrgyzstan: Kyrgyz Society of
Cardiology, Alina Kerimkulova; Latvia: Latvian Soci-
ety of Cardiology, Ginta Kamzola; Lebanon: Lebane-
se Society of Cardiology, Hady Skouri; Libya: Libyan
Cardiac Society, Ghada Eldirsi; Lithuania: Lithuani-
an Society of Cardiology, Ausra Kavoliuniene; Malta:
Maltese Cardiac Society, Tiziana Felice; Netherlands:
Netherlands Society of Cardiology, Michelle Michels;
Norway: Norwegian Society of Cardiology, Kristina
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Hermann Haugaa; Poland: Polish Cardiac Society,
Radostaw Lenarczyk; Portugal: Portuguese Society of
Cardiology, Dulce Brito; Romania: Romanian Society
of Cardiology, Eduard Apetrei; Russia: Russian Society
of Cardiology, Leo Bokheria; Serbia: Cardiology Soci-
ety of Serbia, Dragan Lovic; Slovakia: Slovak Society
of Cardiology, Robert Hatala; Spain: Spanish Society
of Cardiology, Pablo Garcia Pavia; Sweden: Swedish
Society of Cardiology, Maria Eriksson; Switzerland:
Swiss Society of Cardiology, Stéphane Noble; The For-
mer Yugoslav Republic of Macedonia: Macedonian
FYR Society of Cardiology, Elizabeta Srbinovska; Tur-
key: Turkish Society of Cardiology, Murat Ozdemir;
Ukraine: Ukrainian Association of Cardiology, Elena
Nesukay; United Kingdom: British Cardiovascular So-
ciety, Neha Sekhri.
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