UN DEFECT NU VINE NICIODATA SINGUNR. CATE ANOMALII
DESCOPERITE INTAMPLATOR POATE ASCUNDE O SINGURA
INIMA?

A DEFECT NEVER COMES ALONE. HOW MANY ANOMALIES
DISCOVERED BY CHANCE CAN HIDE A SINGLE HEART?
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Scopul Lucririi: Cardiomiopatiile reprezinta boli ale miocardului de cauze variate, mai frecvent
genetice. Noncompactarea este o cardiomiopatie rara care poate afecta ambii ventriculi si care
consta in persistenta structurii spongiforme a peretilor ventriculari. Scopul acestei prezentari este
de a ilustra importanta tehnicilor imagistice in diagnosticul unei cardiomiopatii rare si importanta
screeningului familial Tn bolile cardiovasculare genetice.

Material si metode: Prezentam cazul unui pacient de 19 ani fara antecedente semnificative,
trimis in clinica noastra pentru evaluare in urma unui ECG anormal. Pacientul este asimptomatic.
Biologic este in limite normale.

Rezultate: Ecografic se constata un VS nedilatat, cu un aspect de dublu strat al miocardului, mai
ales la nivel apical, cu disfunctie sistolica usoara. De asemenea, au fost evidentiate un anevrism
mare de SIA, bicuspidie aortica si 0 coarctatie larga de aorta. Descoperirile efectuate prin ETT
au fost confrimate prin RM cardiac si angioCT aortic.

In cadrul screeningului familial au fost investigati ambii parinti, dar si sora de 10 ani a
pacientului. S-a observant un aspect usor trabeculat al micoardului apical la mama acestuia, dar
cu functie sistolicd normald, insotit de prezenta anevrismului de SIA, insd sora prezenta o
simptomatologie importanta, fiind diagnosticatd cu disfunctie sistolica severa de ventricul stang
prin noncompactare miocardicd, asociind 2 mici DSA si HTP.

Concluzii: Desi o cauza rara de insuficientd cardiacd, cardiomiopatia prin noncompactare
ramane un diagnostic demn de luat in seamd, mai ales la pacientii tineri, simptomatici sau cu
modificiri ECG. In plus, datele din literatura arati asocieri posibile cu alte malformatii cardiace
congenitale sau cu bicuspidia aortica. Subliniem, de asemenea, importanta screeningului familial
si polimorfismul fenotipic intrafamilial semnificativ al bolii, evidentiat de prezenta a diferite
forme de severitate in cadrul aceleiasi familii, mai ales la membrii tineri ai acesteia.



