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LVOTO Obstrucţia tractului de ejecţie ventricular stâng
MC Suport circulator mecanic
MELAS Encefalomiopatie mitocondrială, acidoză lactică și episoade  
 asemănătoare accidentului vascular cerebral (sindrom)
MERRF Epilepsie mitocondrială cu �bre roșii zdrenţuite
MGUS Gamopatie monoclonală de semni�caţie nedeterminată
MICONOS Protecţia mitocondrială cu Idebenonă în rezultatul cardiac  
 sau neurologic (grup de studiu)
MLVWT Grosimea maximă a peretelui ventricular stâng
MRA Antagonist al receptorilor de mineralocorticoizi
MRI Imagistică prin rezonanţă magnetică
MV Valvă mitrală
mWHO Clasi�carea modi�cată a Organizaţiei Mondiale a Sănătăţii
NCS Chirurgie non-cardiacă
NDLVC Cardiomiopatie non-dilatativă de ventricul stâng
NGS Secvenţiere de generaţie următoare
NSML Sindromul Noonan cu lentigine multiple
NSVT Tahicardie ventriculară nesusţinută
NT-proBNP Peptid natriuretic N-terminal de tip B
NYHA Asociaţia Americană de Cardiologie din New York
OMT Terapie medicală optimă
P/LP Patogen/posibil patogen
PES Stimulare electrică programată
PET Tomogra�e cu emisie de pozitroni
PKP2 Plako�lina 2
PLN Fosfolamban
PPCM Cardiomiopatie peripartum
PRKAG2 Subunitatea non-catalitică gamma 2 a protein-kinazei AMP  
 activate
PRS Scoruri de risc poligenic
PTH Hormon paratiroidian
PVR Rezistenţă vasculară pulmonară
PYP Pirofosfat
QoL Calitatea vieţii
QRS Undele Q, R și S ale unui ECG
RAS-HCM Cardiomiopatie hipertro�că asociată cu RASopatii
RBBB Bloc de ramură dreaptă
RBM20 Proteină cu motiv de legare ARN
RCM Cardiomiopatie restrictivă
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RV Ventricul drept
RVEF Fracţia de ejecţie ventriculară dreaptă
RVOTO Obstrucţia tractului de ejecţie ventricular drept
RWMA Anomalie regională de mișcare a peretelui
SAECG Electrocardiogramă semnal-mediată
SAM Mișcare sistolică anterioară
SCD Moarte cardiacă subită
SGLT2i Inhibitor al co-transportorului de sodiu-glucoză 2
SMVT Tahicardie ventriculară monomorfă susţinută
SPECT Tomogra�e computerizată cu emisie de foton unic



7Ghidurile ESC

SRT Terapie de reducere septală
TIA Atac ischemic tranzitoriu
TMEM43 Proteină transmembranară 43
TTE Ecocardiogra�e transtoracică
TTN Titină
TTNtv Variante trunchiate ale genei Titină
TTR Transtiretină
TWI Inversie a undei T
UFH Heparină nefracţionată
VALOR-HCM Un studiu pentru evaluarea Mavacamten la adulţi cu 
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VF Fibrilaţie ventriculară
VKA Antagonist al vitaminei K
VT Tahicardie ventriculară
VUS Variantă de semni�caţie necunoscută
WHO Organizaţia Mondială a Sănătăţii

1. Preambul
Ghidurile sintetizează și evaluează dovezile disponibile, cu 
scopul de a ajuta profesioniștii din domeniul sănătăţii să 
propună cea mai bună abordare individuală, diagnostică sau 
terapeutică pentru un pacient cu o anumită afecţiune. Ghi-
durile sunt destinate utilizării de către profesioniștii din do-
meniul sănătăţii, iar Societatea Europeană de Cardiologie 
(ESC) pune la dispoziţie ghidurile sale gratuit.

Ghidurile ESC nu anulează în niciun fel responsabilitatea 
individuală a profesioniștilor din domeniul sănătăţii de a lua 
decizii adecvate și precise, ţinând cont de starea de sănă-
tate a �ecărui pacient și în acord cu dorinţa acelui pacient 
sau a celui ce îl îngrijeste, atunci când această abordare 
este adecvată și/sau necesară. De asemenea, este respon-
sabilitatea profesioniștilor din domeniul sănătăţii să veri�ce 
regulile și reglementările aplicabile în �ecare ţară referitor 
la regimul medicamentelor și al dispozitivelor medicale la 
momentul prescrierii acestora și, acolo unde este cazul, să 
respecte regulile etice ale profesiei lor.

Ghidurile ESC reprezintă poziţia o�cială a ESC cu privi-
re la un anumit subiect și sunt actualizate în mod regulat. 
Politicile și procedurile ESC pentru formularea și emiterea 
Recomandărilor ESC pot � găsite pe site-ul ESC (https://
www.escardio.org/Guidelines).

Membrii acestui grup de lucru au fost selectaţi de ESC 
pentru a reprezenta profesioniștii implicaţi în îngrijirea 
medicală a pacienţilor cu această patologie. Procedura de 
selecţie a avut ca scop includerea membrilor din întreaga 
regiune ESC și din comunităţile subspecializate ESC rele-
vante. S-a acordat atenţie diversităţii și incluziunii, în special 
în ceea ce privește genul și ţara de origine. Grupul de Lu-
cru a efectuat o evaluare critică a abordărilor diagnostice 
și terapeutice, inclusiv evaluarea raportului risc-bene�ciu. 
Puterea �ecărei recomandări și nivelul de evidenţă care le 
susţin au fost analizate și clasi�cate în funcţie de scale pre-
de�nite, după cum este descris mai jos. Grupul de Lucru a 
urmat procedurile de votare ESC, iar toate recomandările 
aprobate au fost supuse unui vot și au obţinut un acord de 
cel puţin 75% între membrii votanţi.

Experţii comisiilor de redactare și revizuire au com-
pletat formularele de declaraţie de interese pentru toate 
relaţiile care ar putea � percepute ca surse reale sau po-
tenţiale de con�icte de interese. Declaraţiile de interese ale 
acestora au fost revizuite în conformitate cu regulile ESC 
privind declaraţia de interese și pot � găsite pe site-ul web 
al ESC (http://www.escardio.org/Guidelines), �ind compila-
te într-un raport și publicate într-un document suplimentar 
simultan cu ghidurile. Grupul de lucru a fost �nanţat doar 
de ESC, fără vreo implicare a industriei farmaceutice.

Comitetul ESC pentru Ghidurile de Practică Clinică 
(CPG) supraveghează și coordonează pregătirea noilor ghi-
duri și este responsabil pentru procesul de aprobare. Reco-
mandările ESC sunt supuse unei revizuiri extinse de către 
Comitetul CPG și de către experţi externi, inclusiv membri 
din întreaga regiune ESC și din comunităţile subspecializate 
ESC relevante și Societăţile Naţionale de Cardiologie. După 
revizuirile corespunzătoare, ghidurile sunt aprobate de toţi 
experţii implicaţi în Grupul de Lucru. Documentul �nali-
zat este aprobat de Comitetul CPG pentru publicare în 
European Heart Journal. Ghidurile au fost elaborate după 
o analiză atentă a cunoștinţelor știinţi�ce și medicale și a 
dovezilor disponibile la momentul redactării lor. Tabelele 
de dovezi care rezumă constatările studiilor care au stat la 
baza elaborării recomandărilor sunt incluse. ESC avertizea-
ză cititorii că limbajul tehnic poate � interpretat greșit și nu 
își asumă responsabilitatea în acest sens.

Utilizarea o�-label a medicamentelor poate � prezen-
tată în acest ghid dacă exista su�ciente dovezi care arată 
că poate � considerată adecvată medical pentru o anumită 
afecţiune. Cu toate acestea, deciziile �nale privind �ecare 
pacient trebuie luate de către un profesionist în domeniul 
sănătăţii, luând în considerare în mod special:

•	 Situaţia speci�că a pacientului. În lipsa altor dispo-
ziţii date de reglementările naţionale, utilizarea o�-label a 
medicamentelor ar trebui să �e limitată la situaţii în care 
este în interesul pacientului, având în vedere calitatea, si-
guranţa și e�cacitatea îngrijirii, și numai după ce pacientul a 
fost informat și și-a dat consimţământul.

•	 Reglementările de sănătate speci�ce �ecărei ţări, 
indicaţiile agenţiilor guvernamentale de reglementare a me-
dicamentelor și regulile etice la care sunt supuși profesio-
niștii din domeniul sănătăţii, atunci când este aplicabil.
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Tabelul 1 Clase de recomandări

De�niţia                                   Formulare de utilizat

Clasa I
Dovada și/sau acordul general că un anumit 
tratament sau o anumită procedură este 
bene�că, utilă, e�cientă

Este recomandat sau este 
indicat

Clasa II Dovezi contradictorii și/sau o divergenţă de opinie cu privire la utilitatea/
e�cacitatea tratamentului sau procedurii respective.

Clasa IIa
Ponderea dovezilor / opiniilor este în 
favoarea utilităţii /e�cienţei / Ar trebui 
luat in considerare

Ar trebui luat in considerare

Clasa IIb Utilitatea/e�cacitatea este mai puţin bine 
stabilită prin dovezi/opinii.

Ar putea � luat in 
considerare

Clasa III
Dovezi sau acord general că tratamentul sau 
procedura respectivă nu este util/e�cace, iar 
în unele cazuri poate � dăunător.

Nu este recomandat

Tabelul 2 Niveluri de evidenţă

Nivel de evidenţă A Date derivate din mai multe studii clinice randomizate sau 
meta-analize.

Nivel de evidenţă B Date derivate dintr-un singur studiu clinic randomizat sau 
din studii non-randomizate de mari dimensiuni.

Nivel de evidenţă C Consensul de opinie al experţilor și/sau studii mici, studii 
retrospective, registre.

2. Introducere
Obiectivul acestui Ghid al Societăţii Europene de Cardiolo-
gie (ESC) este de a ajuta profesioniștii din domeniul sănătă-
ţii să diagnosticheze și să gestioneze pacienţii cu cardiomi-
opatii conform celor mai bune dovezi disponibile. În mod 
unic, deși sunt afecţiuni cardiovasculare relativ comune, 
există foarte puţine studii clinice randomizate controlate 
la pacienţii cu cardiomiopatii. Din acest motiv, majoritatea 
recomandărilor din acest ghid se bazează pe studii obser-
vaţionale de cohortă și pe opinia consensului experţilor. 
Scopul este de a oferi profesioniștilor din domeniul sănătă-
ţii un cadru practic de diagnostic și tratament pentru paci-
enţi de toate vârstele, iar având în vedere că un număr tot 
mai mare de pacienţi au o cauză genetică cunoscută pentru 
boala lor, ghidul ia în considerare, de asemenea, implicaţi-
ile unui diagnostic pentru familiile acestora și oferă sfaturi 

privind reproducerea și contracepţia. Deoarece cardiomi-
opatiile pot apărea la orice vârstă și pot afecta indivizii și 
familiile lor pe tot parcursul vieţii, acest ghid urmează prin-
cipiul de a lua in considerare cardiomiopatiile ca entităţi de 
boală unice pentru toate grupele de vârstă, cu recomandări 
aplicabile copiilor și adulţilor cu cardiomiopatie pe întreg 
parcursul vieţii, recunoscând totuși că baza de dovezi pen-
tru multe dintre recomandări este mult mai limitată pentru 
copii. Diferenţele legate de vârstă sunt evidenţiate în mod 
speci�c.

Acesta este un ghid nou, nu o actualizare a ghidurilor 
existente, cu excepţia secţiunii privind cardiomiopatia hi-
pertro�că (CMH), în care am oferit o actualizare a Ghidu-
lui ESC din 2014 centrată pe diagnosticul și managementul 
cardiomiopatiei hipertro�ce. 1 Prin urmare, majoritatea reco-
mandărilor din acest ghid sunt noi. Este dincolo de scopul 
acestui ghid de a oferi descrieri detaliate sau recomandări 
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pentru �ecare fenotip individual de cardiomiopatie; în 
schimb, scopul este de a oferi un ghid pentru abordarea 
diagnostică a cardiomiopatiilor, evidenţiind aspectele gene-
rale de evaluare și management și îndrumând cititorul către 
recomandări bazate pe dovezi.

Adoptarea de�niţiilor morfologice și funcţionale ale bo-
lii înseamnă că numărul posibilelor etiologii este unul consi-
derabil, în special la copiii mici. Deoarece este nepractic să 
se ofere un compendiu exhaustiv al tuturor cauzelor posi-
bile ale cardiomiopatiei, ghidul se concentrează pe cele mai 
comune fenotipuri de boală, dar sunt furnizate și referin-
ţe suplimentare pentru patologiile mai puţin comune. De 
asemenea, recomandările de tratament se concentrează în 
mare măsură pe aspectele generice de management, dar 
fac referire și la boli rare speci�ce atunci când este necesar. 
Ilustraţia centrală (Figura 1) evidenţiază aspectele cheie în 
evaluarea și managementul cardiomiopatiilor abordate în 
acest ghid.

Acesta este primul ghid internaţional major care abor-
dează cardiomiopatiile, exceptând CMH. Alte inovaţii ma-
jore includ:
• O nouă descriere fenotipică a cardiomiopatiilor, inclusiv 

descrieri actualizate ale fenotipurilor cardiomiopatiilor 
dilatative și non-dilatative ale ventriculului stâng (VS), și 
evidenţiind rolul cheie al evaluării cicatricilor miocardice 
ventriculare folosind imagistica prin rezonanţă magneti-
că cardiacă (RMC).

• Focus asupra parcursului pacientului, de la prezentare, 
prin evaluarea și diagnosticul iniţial, până la management, 
evidenţiind importanţa de a lua în considerare cardio-
miopatia ca o cauză a prezentărilor clinice comune (ex. 
insu�cienţa cardiacă, aritmia) și importanţa utilizării unei 
abordări multiparametrice după identi�carea fenotipului 
prezent pentru a ajunge la un diagnostic etiologic.

• Recomandări actualizate privind screeningul clinic și ge-
netic în cascadă pentru rudele persoanelor cu cardio-
miopatii.

• Focus asupra cardiomiopatiilor pe tot parcursul vieţii, de 
la vârsta pediatrică până la vârsta adultă (inclusiv tran-
ziţia), și luând în considerare diferitele faze clinice (ex: 
ascunsă, manifestă, stadiul �nal).

• Noi recomandări privind strati�carea riscului de moarte 
subită de cauză cardiacă (MSC) pentru diferitele feno-
tipuri de cardiomiopatie, inclusiv în copilărie, și eviden-
ţiind rolul important al genotipului în evaluarea riscului 
de moarte subită.

• Recomandări actualizate pentru managementul obstruc-
ţiei tractului de ejecţie al ventriculului stâng (LVOTO) 
în CMH.

• O abordare multidisciplinară a cardiomiopatiilor având 
pacientul și familia sa în centrul ei.

3. Abordarea fenotipică a 
cardiomiopatiilor
În medicină, sistemele de clasi�care sunt folosite pentru 
a standardiza nomenclatura bolilor prin gruparea tulbură-
rilor în funcţie de caracteristicile comune. În 2008, ESC 
a promovat un sistem pragmatic pentru descrierea clinică 
a cardiomiopatiilor în care s-a păstrat accentul istoric pus 
asupra morfologiei și funcţiei ventriculare, în timp ce di-
versitatea etiologică a fost semnalată prin subdiviziunea în 

subtipuri genetice și non-genetice.2 De atunci, cunoștinţele 
asupra cardiomiopatiilor au crescut semni�cativ prin aplica-
rea noilor tehnologii imagistice și moleculare. 

În acest ghid, Grupul de lucru a luat în considerare mai 
multe aspecte atunci când a decis abordarea descrierii boli-
lor. Acestea includ: (i) abordarea istorică care, deși încă este 
utilă, a condus la terminologie contradictorie și confuză în 
multe situaţii; (ii) natura evolutivă a cardiomiopatiilor pe 
parcursul vieţii; (iii) complexitatea etiologică, cu mai multe 
procedee cauzatoare de boală ce contribuie la diversele 
fenotipuri ale bolilor; (iv) expresia diferită a bolii în cadrul 
unor familii; și (v) apariţia terapiilor axate pe etiologie.

Grupul de Lucru a concluzionat că un singur sistem de 
clasi�care care cuprinde toate cauzele posibile ale bolii și �-
ecare scenariu clinic rămâne un ideal care depășește scopul 
acestui ghid clinic. În schimb, Grupul de Lucru a actualizat 
clasi�carea clinică existentă pentru a include noi descrieri 
fenotipice și pentru a simpli�ca terminologia, furnizând si-
multan un cadru conceptual pentru diagnostic și tratament. 
Această nomenclatură îndeamnă medicii să ia în conside-
rare cardiomiopatia ca �ind cauza mai multor prezentări 
clinice (ex: aritmie, insu�cienţă cardiacă) și se concentrează 
pe caracteristicile morfologice și funcţionale ale miocardu-
lui (Figura 2). Este important sa recunoaștem că diferite 
fenotipuri de cardiomiopatii pot coexista în aceeași familie 
și că progresia bolii la un pacient poate include progresia 
de la un anumit fenotip al cardiomiopatiei la altul. Cu toate 
acestea, Grupul de Lucru recomandă o abordare a nomen-
claturii și a diagnosticului bolii bazată pe fenotipul cardiac 
predominant la prezentare. 

Recunoscând faptul că genele care codi�că canalele 
ionice cardiace pot � implicate în anumite fenotipuri de 
cardiomiopatie dilatativă (CMD), tulburări de conducere și 
aritmii, Grupul de Lucru nu a fost convins că există su�-
ciente dovezi pentru a considera canalopatiile cardiace ca 
�ind cardiomiopatii, în concordanţă cu abordarea adoptată 
de alte Ghidurile ESC recente3.

Cele mai importante schimbări din acest ghid se referă 
la grupul de afecţiuni incluse sub termenul generic de „car-
diomiopatii aritmogene”. Acest termen se referă la un grup 
de afecţiuni care prezintă anomalii structurale și funcţionale 
ale miocardului (identi�cate prin imagistică cardiacă și/sau 
analiză anatomopatologică macroscopică și microscopică) 
și aritmii ventriculare. Această nosologie s-a dezvoltat ca 
răspuns la recunoașterea suprapunerii clinice și genetice 
între cardiomiopatiile ventriculului drept (VD) și ventricu-
lului stâng (VS), dar lipsa unei de�niţii general acceptate a 
însemnat că termenul cuprinde o gamă largă de patologii 
diverse și a introdus un număr de inconsecvenţe și con-
tradicţii în aplicarea sa într-un cadru clinic4. Termenul „car-
diomiopatie (displazie) aritmogenă a ventriculului drept” 
(ARVC) a fost iniţial folosit de medicii care au descoperit 
pentru prima dată boala, în era pre-genetică și pre-RMC, 
pentru a descrie o nouă boală a miocardului care afectează 
predominant ventriculul drept, ale cărei manifestări clinice 
fundamentale erau apariţia aritmiilor ventriculare maligne. 
Ulterior, autopsiile, studiile de corelare genotip-fenotip și 
utilizarea tot mai frecventă a RMC cu contrast, au condus 
la identi�carea înlocuirii miocardului cu ţesut �bro-grăsos 
ca �ind o caracteristică fenotipică cheie a bolii care afec-
tează miocardul ambilor ventriculi, cu implicarea ventri-
culului stâng care poate chiar depăși severitatea implicării 
ventriculului drept. Acest lucru a condus la termenul gene-
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extracardiacă
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Evaluarea 
anatomopatologică

Descoperiri incidentale Screening familial

Managementul specific
fiecărui fenotip

Principii generale
de management

Managementul LVOTO
Prezicerea riscului SCD

GDMT pentru simptomele 
insuficienţei cardiace
Prezicerea riscului SCD
în funcţie de etiologie

Terapia antiaritmică
Prezicerea riscului SCD

GDMT pentru simptomele 
insuficienţei cardiace
Studiul PVR pentru a ghida
momentul necesităţii transplantului

Terapie medicamentoasă
Suport circulator
mecanic/transplant

Managementul simptomelor

Testare genetică și consiliere
Screening familial și monitorizare

Screeningul familial si stabilirea
riscului genetic al rudelor

Recomandări legate de activitatea fizică
Sarcina
Școală, loc de muncă,
suport psihologic

Stil de viaţă

Prevenţia complicaţiilor
legate de boală

SCD
Accident
vascular

profilaxia
trombembolismului

ICD

Scenariu clinic

Caracterizare
morfologică/funcţională

Fenotipul

Trăsături adiţionale

4 5 6

1

2 3

Prezicerea riscului SCD 
in funcţie de etiologie

Aritmii/tulburări 
de conduce

GDMT pentru simptomele 
insuficienţei cardiace

Figura 1. Ilustraţie centrală. Aspecte cheie în evaluarea și managementul cardiomiopatiilor. ARVC, cardiomiopatie aritmogenă 
de VD; RMC, rezonanţă magnetică cardiacă; CMD, cardiomiopatie dilatativă; GDMT, terapie medicală ghidată conform recoman-
dărilor; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; IC, insu�cienţă cardiacă; ICD, de�brilator cardiac implantabil; LVOTO, obstrucţie a tract-
ului de ejecţie al ventriculului stâng; MCS, suport circulator mecanic; CMNDVS, cardiomiopatie nondilatativa de VS; PVR, rezistenţa 
vasculară pulmonară; CMR, cardiomiopatie restrictivă; SCD (MSC), moarte  subită de cauză cardiacă.
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Cardiomiopatie suspectată

Morfologia/Funcţia ventriculară

Hipertrofie
Dilatare
Funcţia sistolică/diastolică

Cicatricea ventriculară și caracterizarea ţesutului
Cicatrice non-ischemică la RMC/examenul 
anatomopatologic
Altă caracterizare a ţesutului la RMC

Simptome Descoperiri incidentale  Screening familial

Dispnee
Durere în piept
Palpitaţii
Sincopă/Presincopă
Stop cardiac

Rudă de gradul I 
cu CMP
Istoric familial de
moarte subită
de cauză cardiacă 

ECG anormal
Murmur
Aritmie

Scenariu
clinic

Aritmii/tulburări de conducere
 (bloc atrial, ventricular, atrioventricular)

Analiza pedigreeului

Markerii de laborator Evaluarea anatomopatologică

Testarea genetică Implicarea extracardiacă

Diagnostic etiologic integrat bazat pe fenotip

Fenotipul

CMH CMD CMNDVS

CMR ARVC

Caracterizare
morfologică/
funcţională

Trăsături adiţionale

Figura 2. Parcursul diagnosticului clinic al cardiomiopatiilor. ARVC, cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept; CMP, cardio-
miopatie; RMC, rezonanţă magnetică cardiacă; CMD, cardiomiopatie dilatativă; ECG, electrocardiogramă; CMH, cardiomiopatie 
hipertro�că, CMNDVS, cardiomiopatie non-dilatativă de ventricul stâng; CMR,cardiomiopatie restrictivă

ral de cardiomiopatie aritmogenă (ACM), care reprezintă 
evoluţia termenului original de ARVC5. În conformitate cu 
abordarea sa generală, Grupul de Lucru a fost de acord să 
evidenţieze importanţa vitală a aritmiei ca �ind un semnal 
de alarmă prntru diagnostic și un marker prognostic într-o 
gamă de fenotipuri clinice, dar nu a recomandat utilizarea 
termenului ACM ca un subtip distinct de cardiomiopatie, 
deoarece lipsește o de�niţie morfologică sau funcţională 
consecventă cu schema de clasi�care existentă. Recunos-
când că „ACM”, ca termen umbrelă care cuprinde fenoti-

puri clinice diverse, a fost utilizat anterior, această decizie 
va ajuta la rezolvarea multor deazacorduri care afectează în 
prezent domeniul. Principiul fundamental în acest ghid este 
faptul că etiologia este vitală pentru managementul pacien-
ţilor cu boală miocardică și că o descriere atentă și consec-
ventă a fenotipului morfologic și funcţional este primul pas 
crucial în calea diagnosticului, în timp ce diagnosticul �nal, în 
mod ideal, va descrie etiologia alături de fenotip6,7.
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3.1 De�niţii
O cardiomiopatie este de�nită ca �ind „o afecţiune mio-
cardică în care mușchiul inimii este structural și funcţional 
anormal, în absenţa bolii coronariene (BC), hipertensiunii 
arteriale, bolii valvulare și bolii cardiace congenitale (BCC) 
su�cient încât să cauzeze anomalia miocardică observată”. 
(2) Această de�niţie se aplică atât copiilor, cât și adulţilor și 
nu face presupuneri a priori despre etiologie (care poate � 
familială/genetică sau dobândită) sau patologie miocardică. 
Chiar daca acest ghid se concentrează pe cardiomiopatiile 
genetice, abordarea sistematică a diagnosticului, pornind 
de la fenotipul prezent la prezentare, descris în acest ghid, 
permite clinicienilor să ajungă la diagnostice precise care 
pot include și cauze non-genetice (ex. in�amatorii, toxice și 
boli multisistemice). Este important de remarcat faptul că o 
cardiomiopatie poate coexista cu diverse afecţiuni ischemi-
ce, valvulare și hipertensive, iar prezenţa uneia nu exclude 
posibilitatea celeilalte.

Caracteristicile morfologice și funcţionale utilizate pen-
tru descrierea fenotipurilor de cardiomiopatie sunt pre-
zentate în Tabelul 3. Inovaţia majoră constă în includerea 
diverselor caracterizări a ţesutului miocardic, inclusiv cica-
tricea non-ischemică ventriculară sau înlocuirea grăsoasa, 
care pot apărea cu sau fără dilataţie ventriculară, anomalii 
de mișcare a peretelui sau disfuncţie sistolică sau diastolică 
globală. Este important ca acest fenotip sa �e recunoscut, 
deoarece poate � singurul indiciu pentru diagnosticul unei 
cardiomiopatii și are semni�caţie prognostică care variază 
în funcţie de etiologia subiacentă.

Dilatarea atrială (stângă și/sau dreaptă) este o desco-
perire clinică suplimentară importantă în descrierea feno-
tipică a cardiomiopatiilor. Au fost raportate cazuri extrem 
de rare, de obicei autozomal recesive, de cardiomiopatie 
dilatativă în care este afectat doar atriul,8 dar acestea se a�ă 
în afara domeniului de aplicare al acestui ghid.
Tabelul 3 Trăsături morfologice și funcţionale 
utilizate pentru descrierea fenotipurilor de car-
diomiopatie

Trăsături morfologice

•	 Hipertro�e ventriculară: stângă și/sau dreaptă

•	 Dilatare ventriculară: stângă și/sau dreaptă

•	 Cicatrice ventriculară non-ischemică și alte elemente de ca-
racterizare a ţesutului miocardic la rezonanţa magnetică cardiacă

Trăsături funcţionale

•	 Disfuncţie sistolică ventriculară (globală, regională)

•	 Disfuncţie diastolică ventriculară (�ziologie restrictivă)

3.2. Fenotipurile cardiomiopatiilor
3.2.1. Cardiomiopatia hipertro�că
Cardiomiopatia hipertro�că (CMH) este de�nită prin pre-
zenţa unei grosimi parietale sau a unei mase crescute a VS 
(cu sau fără hipertro�e de VD) care nu este explicată doar 
de condiţii de încărcare anormale2.

3.2.2. Cardiomiopatia dilatativă
Cardiomiopatia dilatativă (CMD) este de�nită prin prezen-

ţa dilatării VS și a disfuncţiei sistolice globale sau regionale 
neexplicate exclusiv de condiţii de încărcare anormale (de 
exemplu, hipertensiune arterială, boală valvulară, BCC) sau 
BC. Foarte rar, dilataţia VS poate apărea cu fracţie de ejec-
ţie (FE) normală în absenţa remodelării ce apare la sportivi 
sau a altor factori de mediu; acest lucru nu este în sine o 
cardiomiopatie, ci poate reprezenta o manifestare timpurie 
a CMD. Termenul preferat pentru acest lucru este dilatare 
izolată de ventricul stâng. Dilatarea și disfuncţia ventricu-
lului drept pot � prezente, dar nu sunt necesare pentru 
diagnostic. Atunci când dilatarea sau anomaliile de mișcare 
a peretelui sunt limitate sau predominante la nivelul ventri-
culul drept, trebuie luată în considerare posibilitatea ARVC. 
(vezi Secţiunea 3.2.4)

3.2.3. Cardiomiopatia non-dilatativă de 
ventricul stâng
Până în prezent, de�niţia CMD avea mai multe limitări im-
portante, în special excludera unor tulburări genetice sau 
dobândite care se manifestă ca fenotipuri intermediare ce 
nu întrunesc de�niţiile standard, în ciuda prezenţei bolii mi-
ocardice la imagistica cardiacă sau la biopsie. Într-o declara-
ţie anterioară a ESC, acest fenomen a inspirat crearea unei 
noi categorii de boli, cardiomiopatia hipokinetică non-dila-
tativă. 9 În acest ghid, propunem înlocuirea acestui termen 
cu termenul de cardiomiopatie non-dilatativă de ventricul 
stâng (CNDVS), care poate � caracterizată în continuare 
prin prezenţa sau absenţa disfuncţiei sistolice (regională sau 
globală). Disfuncţia izolată de VS (regională sau globală) fără 
cicatrice ar trebui, de asemenea, să �e luată în considerare 
în cadrul acestei categorii de diagnostic. Fenotipul CNDVS 
este de�nit prin prezenţa unei cicatrici non-ischemice a VS 
sau prin prezenţa înlocuirii grăsoase, indiferent de prezenţa 
anomaliilor globale sau regionale de mișcare a peretelui sau 
hipokinezia globală izolată a VS fără a � prezentă o cicatrice.

Fenotipul CNDVS va include persoanele care până în 
prezent au putut � descrise variabil ca având CMD (dar fără 
dilataţie de VS), cardiomiopatie ventriculară stângă aritmo-
genică (ALVC), ARVC cu dominanţă stângă sau CMD arit-
mogenic (dar adesea fără a îndeplini criteriile de diagnostic 
pentru ARVC) (Figura 3). Exemplul (Figura 4) arată cum 
identi�carea unui fenotip CNDVS ar trebui să declanșeze 
o abordare multiparametrică care să ducă la un diagnostic 
etiologic speci�c, cu implicaţii asupra tratamentului clinic.

3.2.4. Cardiomiopatia aritmogenă de 
ventricul drept
Cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept (ARVC) este 
de�nită prin prezenţa predominantă a dilataţiei și/sau dis-
funcţiei ventriculului drept, în prezenţa modi�cărilor his-
topatologice și/sau electrocardiogra�ce în conformitate cu 
criteriile publicate.10

De zeci de ani, ARVC a fost unul dintre principalele 
subtipuri de cardiomiopatie. A fost de�nită în conformitate 
cu criteriile de consens publicate, criterii care cuprind dis-
funcţia ventriculului drept (globală sau regională), anomaliile 
histologice ce presupun înlocuirea �bro-grăsoasă a cardio-
miocitelor, caracteristicile electrocardiogra�ce, aritmiile 
ventriculare cu originea în ventriculul drept și prezenţa bolii 
familiale și/sau a variantelor patogenice în genele proteine-
lor desmozomale.

De-a lungul timpului, modelul clinic al ARVC s-a extins 
catre un concept mai larg, de la concentrarea pe boala se-
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veră a ventriculului drept și pe aritmia ventriculară malignă, 
către fenotipuri ascunse sau subclinice, biventriculare sau 
chiar cu afectare predominant stângă a bolii. Aceasta a con-
dus la o multitudine de termeni noi, inclusiv „cardiomiopa-
tie aritmogenă de ventricul stâng (ALVC)”, „cardiomiopatie 
cu dominanţă stânga și dreaptă”, „cardiomiopatie dilatativă 
aritmogenă” și, cel mai recent, termenul general „cardiomi-
opatie aritmogenă”. Termenul ARVC poate � folosit pentru 
a descrie varianta originală în care dilatarea ventriculară sau 
anomaliile de mișcare a pereţilor sunt predominant limita-
te la ventriculul drept, cu sau fără implicarea ventriculului 
stâng, criteriile modi�cate ale Grupului de Lucru din 2010 
pentru diagnosticul ARVC putând � aplicate.10 Varianta ce 
afectează predominant ventriculul stâng poate apărea și în 
cadrul aceleiași familii; consultaţi Secţiunea 7.3 pentru reco-
mandări privind evaluarea si managementul acestui fenotip.

3.2.5. Cardiomiopatia restrictivă
Cardiomiopatia restrictivă (CMR) este de�nită prin pre-
zenţa unui caracter �ziopatologic restrictiv al ventriculului 

stâng și/sau al ventriculului drept în prezenţa unor volume 
diastolice normale sau reduse (ale unuia sau ale ambilor 
ventriculi), volume sistolice normale sau reduse și grosimea 
normală a peretelui ventricular.2

Cardiomiopatia restrictivă se prezintă frecvent printr-o 
mărire biatrială. Funcţia sistolică a ventriculului stâng poa-
te � păstrată, dar este rar ca ventriculul stâng să aibă o 
contractilitate complet normală. Caracterul �ziopatologic 
restrictiv poate să nu �e prezent pe tot parcursul evoluţiei 
bolii, ci doar într-o etapă iniţială (cu o evoluţie către o fază 
dilatativă și hipokinetică).11 Caracterul restrictiv poate apă-
rea și la pacienţii cu cardiomiopatie hipertro�că sau cu car-
diomiopatie dilatativă în stadiu terminal; termenii preferaţi 
�ind cei de cardiomiopatie hipertro�că sau cardiomiopatie 
dilatativă cu caracter restrictiv. Caracterul restrictiv poate 
�, de asemenea, cauzat de patologie endocardică (�broză, 
�broelastoză și tromboză) care afectează funcţia diastolică.

Figura 3 Exemple de fenotipuri de cardiomiopatie non-dilatativă de VS  și corelările lor etiologice. BAG3, cochaperonă BAG-3; DMD, distro�e 
musculară Duchenne; DSP, desmoplakina; FLNC, �lamină C; LGE, captarea tardivă de gadoliniu; LMNA, lamină A/C; CMNDVS, cardiomiopatie 
non-dilatativă de ventricul stâng; PLN, fosfolamban; RBM20, proteina 20 de legare ARN; TTN, titină. Distribuţia LGE (săgeţi) în CMNDVS și corelările 
etiologice. Genotipurile pentru desmoplakină (DSP), �lamină C (FLNC) și fosfolamban (PLN) prezintă un model caracteristic de LGE subepicardic, 
sub formă de inel, în timp ce genotipurile pentru titină (TTN), BAG3 (BAG3), lamină A/C (LMNA), DMD, RBM20 și miocardită sunt mai heterogene, 
dar cu mai putin ţesut cicatriceal (uneori chiar fără) și fracţie de ejecţie a ventriculului stâng mai redusă.

DSP LMNA PLN BAG3

FLNC LMNA TTN BAG3 (no LGE)

RBM20 LMNA (no LGE) Miocardită DMD
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Clasificari
anterioare

17 ani, bărbat, palpitaţii
Istoric familial de SCD
Examen obiectiv normal

CMD
ALVC
ACM

DSP Trp180*

VS nedilatat
FE=55%
Cicatrice 
subepicardică

Ritm sinusal, tulburare minoră de 
conducere intraventriculară

200 ExV, câteva cuplete

Prezentarea
clinică

Morfologia/
funcţia

cardiacă:

ECG/
aritmii

Genetic

Parcursul
diagnostic

Abordarea propusă 

centrată pe fenotip

Mutaţie autozomal dominantă 
de DSP cu fenotip de 

cardiomiopatie non-dilatativă
de VS cu cicatrice subepicardică 

și FE la limita inferioară 
a normalului

Figura 4 Exempli�carea fenotipului de cardiomiopatie non-dilatativă de ventricul stâng. ACM, cardiomiopatie aritmogenă; ALVC, cardiomiopatie 
aritmogenă de ventricul stâng; CMD, cardiomiopatie dilatativă; DSP, desmoplakină; ECG, electrocardiogramă; FE, fracţie de ejecţie; VS, ventricul stâng; 
CMNDVS, cardiomiopatie  non-dilatativa de ventricul stâng; SCD (MSC), moarte subită de cauză cardiacă; ExV, extrasistolă ventriculară. 
Acest exemplu al fenotipului CMNDVS arată cum o abordare multiparametrică sistematică a fenotipării clinice, pornind de la recunoașterea unui 
fenotip clinic și integrând informaţii fenotipice extinse și metode de diagnostic direcţionate, inclusiv testarea genetică, poate � folosită pentru a ajunge 
la descrieri fenotipice extrem de speci�ce care pot duce la planuri de tratament personalizate. În acest exemplu, diagnosticul se transformă dintr-o 
clasi�care simplistă într-o tulburare genetică complexă, caracterizată printr-o cicatrice miocardică și o tendinţă la aritmii ventriculare.

3.3. Alte trăsături și sindroame 
asociate cu fenotipuri de 
cardiomiopatie
3.3.1. Hipertrabeculaţia ventriculară stângă 
(non-compactarea ventriculară)
Termenul „non-compactare ventriculară stângă” (NCVS) a 
fost folosit pentru a descrie un fenotip caracterizat prin 
prezenţa trabeculelor ventriculare stângi proeminente și a 
receselor intertrabeculare adânci. Peretele miocardic este 
adesea îngroșat, cu un strat epicardic subţire, compact și 
un strat endocardic mai gros. La unii pacienţi, această arhi-
tectură trabeculară anormală este asociată cu dilataţia ven-
triculului stâng și cu disfuncţia sistolică. Non-compactarea 
ventriculară stângă este frecvent o trăsătură familială și este 
asociată cu diverse variante într-o gamă de gene, inclusiv 
în genele care codi�că proteinele sarcomerului, discului Z, 
cito-scheletului și învelișului nuclear. 12-16

Termenul de „non-compactare ventriculară stângă” a 
fost folosit și pentru a descrie un fenomen dobândit, uneori 
tranzitoriu, de trabeculaţie ventriculară stângă excesivă (ex: 
sportivi, în sarcină, după activitate �zică intensă) 17-19, care 
se prezintă ca o prominenţă a miocardului suprapusă unei 
arhitecturi miocardice normale, având în vedere că celulele 
miocardice sunt complet diferenţiate și formarea de noi 
structuri cardiace este imposibilă. 20

Grupul de Lucru nu consideră non-compactarea ventri-
culară stângă o cardiomiopatie în adevăratul sens al cuvân-
tului. În schimb, este văzută ca o trăsătură fenotipică care 
poate apărea �e izolat, �e în asociere cu alte anomalii de 
dezvoltare, hipertro�e ventriculară, dilataţie și/sau disfunc-
ţie sistolică. Având în vedere lipsa de dovezi morfometrice 
pentru compactarea ventriculară 21,22, se recomandă terme-
nul de „hipertrabeculare”, mai degrabă decât de „non-com-
pactare ventriculară stângă”, în special atunci când fenome-
nul este tranzitoriu sau cu debut clar la vârsta adultă.
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3.3.2. Sindromul Takotsubo
Sindromul de balonizare apicală tranzitorie a ventriculului 
stâng sau Sindromul Takotsubo, este caracterizat, în cea 
mai tipică variantă a sa, de disfuncţie sistolică regională 
tranzitorie, dilataţie și edem implicând vârful și/sau mijlocul 
ventriculului stâng în absenţa bolii coronariene la coronaro-
gra�e.22 Pacienţii se prezintă cu un debut abrupt al durerii 
în piept, asemănătoare anginei, cu unde T inversate difuz 
(TWI), uneori precedată de supradenivelarea segmentului 
ST și cu ușoară creștere a enzimelor cardiace. Cele mai 
multe cazuri raportate apar la femei în post-menopauză. 
Simptomele sunt adesea precedate de stres emoţional sau 
�zic. Concentraţia de norepinefrină este crescută la majo-
ritatea pacienţilor și în câteva cazuri a fost raportat un gra-
dient tranzitoriu dinamic în tractul de ejecţie al VS. Funcţia 
ventriculului stâng se normalizează de obicei într-un inter-
val de zile până la săptămâni, iar recurenţa este rară. Același 
tip de disfuncţie miocardică reversibilă este uneori întâlnită 
la pacienţii cu hemoragie intracraniană sau alte accidente 
cerebrale acute (“stunning” miocardic neurogen). Sindro-
mul Takotsubo este uneori denumit simplu doar Takotsubo 
sau Cardiomiopatie de stres. Având în vedere natura tran-
zitorie a fenomenului, Grupul de Lucru nu recomandă cla-
si�carea sa ca o cardiomiopatie propriu-zisă.

4. Epidemiologie
Cardiomiopatiile au o expresie variabilă de-a lungul vieţii.24 
Distribuţia geogra�că a variantelor genetice in�uenţează 
prevalenţa estimată în diferite populaţii, etnii, regiuni și 
ţări. Complexitatea criteriilor de diagnostic pentru unele 
cardiomiopatii, cum ar � ARVC, limitează evaluarea preva-
lenţei reale a bolii în populaţia generală. În plus, datele epi-
demiologice nu sunt adesea colectate sistematic la nivel de 
populaţie. De exemplu, prevalenţa CMD idiopatice a fost 
recent estimată ca �ind de aproape 10 ori mai mare, aceas-
tă constatare bazându-se pe mai multe estimări facute în 
populaţie și pe presupuneri indirecte legate de prevalenţa 
variantelor genetice asociate cu boala în populaţii genera-
le,25 și cu criterii diagnostice mai puţin stricte.9

Nu există date speci�ce privind epidemiologia fenotipu-
lui CNDVS, dar pacienţii afectaţi de aceasta au fost ante-
rior incluși în cohorte de CMD sau de ARVC, din care se 
pot face extrapolări. Măsuratorile epidemiologice contem-
porane pentru principalele cardiomiopatii sunt prezentate 
în Tabelul 4. Mai multe detalii despre epidemiologia cardio-
miopatiilor pot � găsite in Supliment, Secţiunea 1.

Tabelul 4 – Valori epidemiologice cheie la adulţi 
și copii pentru diferitele fenotipuri de cardiomi-
opatie
Fenotipul de 
cardiomiopatie Adulti Copii

CMH Prevalenţa 
0,2% 26-33

Incidenţa în copilărie 0,002-
0,005%34-36

Prevalenţă în copilărie 0,029%36

CMD Prevalenţa 
0,036-0400%25,37

Incidenţa în copilărie 0,003-
0,006% 

Incidenţa la vârsta infantilă 
0,038-0,46% 34-36,38

CNDVS Încă nedeterminată Încă nedeterminată

ARVC Prevalenţa 
0,078% 39-41

Foarte rară la vârsta infantilă și 
în copilăria timpurie, încă nede-
terminată la copiii de vârstă mai 
mare și la adolescenţi

CMR Rară Incidenţa în copilărie 0,0003% 34

ARVC, cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept; CMD, cardiomi-
opatie dilatativă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; CNDVS, cardiomi-
opatie non-dilatativă de ventricul stâng; CMR,cardiomiopatie restrictive

4.1. Populaţii speciale
Mai multe forme de cardiomiopatie anterior considerate 
secundare factorilor externi au fost dovedite recent a avea 
contribuţii genetice, conducând la „teoria celei de-a doua 
lovituri”, astfel o etiologie genetică ar trebui să �e luată în 
considerare în cadrul evaluării istoricului familial și a testării 
genetice.
•	 Variantele trunchiate ale genei titinei (TTNtv) reprezin-

tă o predispoziţie genetică prevalentă pentru cardiomi-
opatia alcoolică (prezentă în 13,5% din pacienţi faţă de 
2,9% în grupul de control), �ind asociate cu o fracţie 
de ejecţie a ventriculului stâng (FEVS) mai scazută la 
pacienţii cu CMD care consumă alcool peste nivelurile 
recomandate.42 

•	 Variantele rare nerecunoscute în genele asociate cardio-
miopatiei, în special TTNtv (în 7,5% din cazuri), par a � 
asociate cu un risc crescut de cardiomiopatie indusă de 
tratamentul cancerului la copii și la adulţi.43

•	 Variantele rare trunchiate în opt gene sunt găsite la 15% 
dintre femeile cu cardiomiopatie peripartum (PPCM), 
iar două treimi sunt TTNtv (10% dintre pacienţi faţă de 
1,4% din populaţia de referinţă).44,45 În plus, alte variante 
trunchiate au fost identi�cate în genele DSP (1%), FLNC 
(1%) și BAG3 (0,2%).45

•	 Boala Anderson–Fabry este găsită la 0,94% dintre băr-
baţii și 0,90% dintre femeile a�ati/a�ate în programe-
le de screening cardiac pentru hipertro�e ventriculară 
stângă (HVS) în populaţiile selectate și CMH.46

•	 Screening-ul prin scintigra�e osoasă a identi�cat o pre-
valenţă ridicată a amiloidozei cardiace ATTR în populaţii 
speci�ce: 8% în stenoza aortică severă, 12% în insu�ci-
enţa cardiacă cu fracţie de ejectie păstrată (HFpEF) cu 
HVS, 7% în HVS/CMH în funcţie de vârstă și 7% în sin-
dromul de tunel carpian ce a avut nevoie de intervenţie 
chirurgicală (o prevalenţă mai mare dacă este bilateral), 
în special pentru forma wild-type.47-48

•	 Variante cauzatoare de boală în genele implicate în 
CMD, CNDVS și ARVC au fost identi�cate la 8–22% 
dintre adulţii și copiii care s-au prezentat cu miocardi-
tă acută.49-51 Persoanele cu o prezentare de miocardită 
acută și variante ale genelor proteinelor desmozomale 
au prezentat o rată mai mare de recurenţă a miocarditei 
și a aritmiilor ventriculare în comparaţie cu pacienţii cu 
miocardită fără o variantă desmozomală identi�cată.52 

5. Managementul integrat al 
pacientului
Diagnosticul, evaluarea și managementul pacienţilor cu car-
diomiopatie necesită o cale coordonată, sistematică și indi-
vidualizată care oferă îngrijiri optimizate de către o echipă 
multidisciplinară și de experţi. Centrul acestei abordări este 
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Figura 5 Îngrijirea multidisciplinară a cardiomiopatiilor. Lista prezentată nu este exhaustivă și reprezintă exemple de specialităţi care 
interacţionează adesea în îngrijirea pacienţilor cu cardiomiopatie.

nu numai pacientul ca individ, ci și familia ca întreg; consta-
tările clinice la rude sunt esenţiale pentru a înţelege ceea ce 
se întâmplă cu pacientul și invers.53-54 

5.1 Echipe multidisciplinare în 
cardiomiopatii
Profesioniștii din domeniul sănătăţii se confruntă cu boli 
care afectează miocardul în numeroase și variate contexte 
clinice. Unele pot să se manifeste pentru prima dată prin-
tr-un eveniment acut, inclusiv decesul subit neexplicat, în 
timp ce altele se prezintă cu simptome progresive sau sunt 
detectate întâmplător. Pacienţii cu cardiomiopatie pot pre-
zenta și manifestări extracardiace (de exemplu, neurolo-
gice, neuromusculare, oftalmologice, nefrologice). Îngrijirea 
pacientului necesită colaborarea diferitelor specialităţi.55Al-
cătuirea echipei multidisciplinare va depinde de nevoile pa-
cientului și ale familiei și de disponibilitatea locală a servici-
ilor (Figura 5). Pacienţii cu nevoi complexe bene�ciază de 
pe urma unei echipe multidisciplinare, care include specia-

lităţile relevante, precum si cardiologul generalist, medicul 
de familie și familia/îngrijitorul, sunt implicate în procesul 
de îngrijire. În plus, integrarea geneticii în serviciile de car-
diologie de masa, necesită expertiză din partea diferitelor 
specialităţi:

•	 Cardiologi și cardiologi pediatri specializaţi în cardioge-
netică.

•	 Specialiști în imagistică cardiacă (tehnicieni, cardiologi, 
radiologi), inclusiv experţi în RM cardiac.

•	 Asistente specializate și/sau consilieri genetici cu abilităţi 
în evaluarea istoricului familial, realizarea arborelui gene-
alogic și gestionarea pacienţilor/familiei, în special atunci 
când îngrijirea unui pacient/familii este foarte complexă 
și implică un număr mare de specialităţi.

•	 Psihologi clinici pentru a sprijini pacienţii și rudele lor.
•	 Geneticieni și bioinformaticieni pentru interpretarea re-

zultatelor investigaţiilor genetice.
•	 Patologi experţi în interpretarea rezultatelor biopsiei 
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endomiocardice (EMB) și autopsiei persoanelor deceda-
te la care există suspiciunea de boala cardiacă ereditară. 
Centrele specializate în patologie cardiovasculară joacă 
un rol crucial în diagnosticul post-mortem al cardiomi-
opatiei atunci când expertiza locală nu este disponibi-
lă.56-57

În �nal, asociaţiile de pacienţi ar trebui să �e promo-
vate și integrate în procesul de îngrijire medicală pentru 
afecţiunile cardiace rare și foarte rare. Un aspect deose-
bit de important al abordării multidisciplinare în îngrijirea 
pacienţilor cu cardiomiopatii este necesitatea unei tranziţii 
adecvate de la serviciile pediatrice, la cele pentru adulţi. 
Copiii cu o cardiomiopatie genetică au, în general, nevoie 
de monitorizare cardiacă pe tot parcursul vieţii. Tranziţia la 
vârsta adultă, inclusiv transferul către serviciile de îngrijire 
pentru adulţi, poate � di�cilă atât pentru copil, cât și pentru 
părinţi. Procesul de tranziţie ar trebui să includă pregătire 
adecvată și timpurie și consulturi comune, luând în consi-
derare dorinţele copilului, nivelul de înţelegere și indepen-
denţa în diferitele etape ale vieţii. Dovezile din domeniul 
malformaţiilor cardiace congenitale subliniază importanţa 
intervenţiilor speci�ce care pot ajuta procesul de tranziţie 
a servicilor de îngrijirii clinice, inclusiv pregătirea adecvată și 
timpurie pentru tranziţie și consulturi comune.58,59

5.2. Coordonarea între diferitele 
nivele de îngrijire
Este recomandată o abordare comună a îngrijirii între spe-
cialiștii în cardiomiopatie și centrele generale de cardiologie 
pentru adulţi și cardiologie pediatrică. În timp ce unităţile 
de referinţă în cardiomiopatie sunt esenţiale pentru cazurile 
complexe cu di�cultăţi de diagnostic și/sau tratament care 
necesită expertiză ce poate � disponibilă doar în centrele 
cu un volum mare de cazuri, cardiologii generaliști și cardi-
ologii pediatri au un rol esenţial în diagnosticul, gestionarea 
și urmărirea pacienţilor cu cardiomiopatie (vezi Secţiunea 
9). Se recomandă în mod ferm o abordare comună între 
unităţile de cardiomiopatie și între cardiologii generaliști/
pediatrici. Această abordare poate � facilitată prin imple-
mentarea contactului telemedical între unităţi și utilizarea 
monitorizării la distanţă a pacienţilor.60 Crearea de reţele 
locale/regionale/naţionale/internaţionale, precum Reţeaua 
Europeană de Referinţă pentru Boli complexe ale inimii, 
rare sau cu prevalenţă scăzută. (ERN GUARD-Heart) (htt-
ps://guardheart.ern-net.eu), permite clinicienilor și profesi-
oniștilor din domeniul sănătăţii să împărtășească informaţii 
despre aceste patologii, în bene�ciul pacienţilor cu cardio-
miopatie.61 

6. Parcursul pacientului
Diagnosticul de cardiomiopatie se bazează pe identi�carea 
unor anomalii miocardice structurale și/sau funcţionale, in-
clusiv �broza miocardică, ce nu pot � explicate doar prin 
condiţii anormale de umplere sau BCI. Totuși, fenotipuri-
le bolii pot include tulburări de ritm cardiac și manifestări 
electrocardiogra�ce, anomalii morfologice la nivelul valve-
lor cardiace și tulburări la nivelul microcirculaţiei corona-
riene. Ca un element cheie pe tot parcursul acestui ghid, 
Grupul de Lucru subliniază importanţa utilizării unei abor-
dări sistematice pentru identi�carea și evaluarea pacienţilor 
la care se ridica suspiciunea unei cardiomiopatii. În centrul 

acestei abordări se a�ă necesitatea ca medicul clinician să ia 
în considerare diagnosticul de cardiomiopatie în contextul 
mai multor prezentări clinice comune atât la adulţi, cât și 
la copii. Identi�carea unui fenotip de cardiomiopatie este 
doar începutul procesului de diagnosticare și ar trebui să 
includă o căutare sistematică a etiologiei subiacente, care 
poate � genetică sau dobândită.

6.1 Prezentarea clinică
Pacienţii cu cardiomiopatie pot accesa serviciile de sănăta-
te prin mai multe căi. Trimiterea către specialiști prin ser-
viciul de asistenţă medicală primară (de exemplu, medici 
de familie, pediatri) poate � determinată de simptome (cel 
mai frecvent dispnee, durere toracică, palpitaţii, sincopă) 
sau descoperiri incidentale (de exemplu, o electrocardio-
gramă [ECG] anormală în contextul unui control medical 
de rutină, în comunitate, la școală, la locul de muncă sau în 
timpul unui screening pentru participarea la activităţi spor-
tive; detectarea incidentală a unui su�u cardiac; sau, din ce 
în ce mai des, identi�carea genotipului în timpul cercetării 
sau al secvenţierii clinice pentru alte indicaţii). În centrele 
de asistenţa medicală secundară și terţiară (cardiologie și 
cardiologie pediatrică), pacienţii cu cardiomiopatie se pot 
prezenta în centrele dedicate insu�cienţei cardiace prezen-
tând simptome de insu�cienţă cardiacă cu fracţie de ejecţie 
redusă (IC-FER), fracţie de ejecţie ușor redusă (IC-FEUR) 
sau fracţie de ejecţie păstrată (IC-FEP), în departamentele 
de aritmologie pentru boli ale sistemului de conducere cu 
debut precoce, aritmii atriale sau ventriculare; sau în ser-
viciul de urgenţă cu suspiciune de miocardită. Frecvent, 
pacienţii intră în atenţia medicilor din îngrijirea primară, se-
cundară sau terţiară datorită screening-ului familial în urma 
diagnosticului de cardiomiopatie sau a unei morţi subite la 
un membru al familiei, și de asemenea, pot � identi�caţi în 
cadrul investigaţiilor pentru boli cu afectare multiorganică 
cunoscute ca �ind asociate cu afectare cardiacă. Astfel, în 
aceste scenarii, clinicienii ar trebui să ia în considerare car-
diomiopatia ca o posibila cauză și să utilizeze o evaluare 
clinica sistematică, orientată spre cardiomiopatie.

6.2 Evaluarea iniţială
Abordarea orientată spre cardiomiopatie se bazează pe 
interpretarea constatărilor clinice și paracinice pentru a 
suspiciona și în �nal a stabili un diagnostic etiologic bazat 
pe fenotip pentru a ghida managementul speci�c al bolii.62 
Această abordare necesită o analiză atentă a investigaţii-
lor multiparametrice ale pacientului și ale rudelor sale și o 
analiză de probabilitate a datelor clinice. Reanalizarea date-
lor clinice este necesară pe măsură ce apar noi informaţii, 
iar datele familiale pot oferi indicii importante pentru dia-
gnostic, având în vedere variabilitatea în expresie și pene-
tranţa incompletă a majorităţii cardiomiopatiilor, și poate 
duce la diferenţe în criteriile de diagnostic între proband și 
membrii familiei. În acest context, rudele persoanelor cu 
cardiomiopatie pot prezenta anomalii morfologice și elec-
trocardiogra�ce non-diagnostice care pot indica o expresie 
fenotipică ușoară și timpurie a bolii, și pot crește acura-
teţea diagnosticului pentru boala suspicionată în grupurile 
de pacienţi cu anumite genotipuri. Identi�carea indiciilor de 
diagnostic sau a semnalelor de alarmă sunt aspecte cruciale 
în evaluarea iniţială.
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6.3. Abordarea sistematică a 
diagnosticului de cardiomiopatie
Se recomandă o abordare multiparametrică a evaluării pa-
cienţilor cu suspiciune de cardiomiopatie, cu următoarele 
obiective: (i) stabilirea și caracterizarea fenotipului cardio-
miopatiei; și (ii) identi�carea diagnosticului etiologic. 62 Cli-
nicienii ar trebui să abordeze un pacient cu suspiciune de 
cardiomiopatie folosind o gândire orientată către cardiomi-
opatie (Figura 2):

•	 Ultilizarea imagisticii multimodale pentru a descrie fe-
notipul și a identi�ca morfologia ventriculară anormală 
(de exemplu, hipertro�a, dilatarea), funcţia (sistolică/
diastolică, globală/regională), și a detecta modi�cări în 
caracterizarea tisulară (de exemplu, cicatricea miocardi-
că non-ischemică sau înlocuirea grăsoasă).

•	 Utilizarea istoricului medical personal și familial, exa-
menului clinic, electrocardiogramei și a analizelor de 
laborator pentru a stabili diagnosticul etiologic, căutând 
semne și simptome speci�ce, precum și markeri de la-
borator sugestivi pentru un diagnostic ţintit; identi�ca-
rea prezenţei aritmiilor ventriculare și atriale, precum și 
a tulburărilor de conducere pentru a facilita diagnosti-
cul, sugerarea unor cauze speci�ce, monitorizarea evo-
luţiei bolii și strati�carea riscului; folosirea indiciilor din 
arborele genealogic poate releva modul de transmitere 
ereditară și poate ajuta la identi�carea membrilor fami-
liei expuși la risc. Această metodă de abordare ar trebui 
să conducă la un diagnostic precis și rapid, care să per-
mită iniţierea unui tratament precoce al simptomelor și 
prevenirea complicaţiilor asociate bolii.

Recomandări Tabel 2- Recomandări pentru 
evaluarea diagnostică în cardiomiopatii

Recomandări Clasăa Nivelb

Se recomandă ca toţi pacienţii cu suspiciune de car-
diomiopatie sau cu diagnostic cert de cardiomiopatie 
să �e evaluaţi sistematic prin utilizarea unei abordări 
multiparametrice care include evaluarea clinică, ana-
liza arborelui genealogic, ECG, monitorizare Holter, 
teste de laborator și imagistică multimodală. 63

I C

Se recomandă ca toţi pacienţii cu suspiciune de car-
diomiopatie să �e evaluaţi din punct de vedere al 
istoricului familial și să se realizeze un arbore gene-
alogic pe trei sau patru generaţii pentru a ajuta la 
diagnostic, pentru a oferi indicii în privinţa etiologiei, 
pentru a determina modul de transmitere ereditară 
și pentru identi�carea membrilor familiei predispuși 
să dezvolte boala. 64-66

I C

ECG, electrocardiograma.
aClasă de recomandări.
bNivel de evidenţă.

6.4 Anamneza și examenul clinic
Vârsta este unul dintre cei mai importanţi factori de care 
trebuie să se ţină cont atunci când se iau în considerare 
cauze posibile ale cardiomiopatiei. De exemplu, tulburările 
metabolice moștenite și sindroamele dismor�ce congenita-
le sunt mai frecvente la nou-născuţi și sugari (vezi Secţiunea 
6.9.1) decât la copiii mai mari sau adulţi, în timp ce ami-

loidoza tip transtiretină wild-type (ATTRwt) este o boală 
care afectează mai ales adulţii cu vârsta de peste 65 de ani 
(vezi secţiunea 7.6).

Realizarea unui arbore genealogic pe trei sau patru 
generaţii ajută la identi�carea modelelor mendeliene de 
moștenire și identi�că alţi membri ai familiei care ar pu-
tea � expuși riscului de a dezvolta boala.62 Caracteristicile 
speci�ce care trebuie urmărite în istoricul familial includ 
decesele premature (de luat în considerare faptul că, une-
ori, MSC pot � raportate ca �ind decese accidentale, de 
exemplu înec, accident de circulaţie inexplicabil și, rareori, 
ca mortinatalitate sau sindroame de moarte subită a suga-
rului), insu�cienţă cardiacă inexplicabilă, transplantul cardi-
ac, implantarea de stimulatoare cardiace sau de�brilatoare 
și dovezi de boală sistemică (de exemplu, accident vascular 
cerebral la vârste fragede, slăbiciune musculară, disfuncţie 
renală, diabet, surditate). Majoritatea modelelor de trans-
mitere mendeliană ale cardiomiopatiilor sunt autozomal 
dominante și, prin urmare, se caracterizează prin prezenţa 
indivizilor afectaţi în mai multe generaţii, cu transmiterea 
de la părinţi de ambele sexe (inclusiv de la bărbat la bărbat) 
și un risc de 50% de transmitere a alelei la descendenţi 
(deși, datorită penetranţei incomplete, proporţia de indivizi 
afectaţi într-un arbore genealogic va � mai mică). Trans-
miterea X-linkată ar trebui suspectată dacă bărbaţii sunt 
mai afectaţi și nu există transmitere de la bărbat la bărbat. 
Transmiterea autozomal recesivă, cea mai puţin frecven-
tă, este probabilă atunci când părinţii probandului nu sunt 
afectaţi și sunt consanguini, deși se pot întâlni cardiomio-
patii severe autozomal recesive și în absenţa consanguini-
tăţii familiale.67,68 Atunci când femeile - dar nu și bărbaţii 
- transmit boala copiiilor de ambele sexe, ar trebui luate 
în considerare mutaţiile de ADN mitocondrial (Tabelul 5). 
Este important de reţinut faptul că absenţa bolii în familie 
nu exclude o cauză genetică (vezi secţiunea 6.8).

Pacienţii cu cardiomiopatie pot prezenta dispnee, du-
reri toracice, palpitaţii, sincopă și/sau pre-sincopă, deși 
mulţi pacienţi sunt pauci/asimptomatici (vezi Secţiunea 6.4 
pentru evaluarea simptomelor în subtipuri speci�ce de car-
diomiopatie). Anumite simptome non-cardiace pot indica 
diagnostice speci�ce (Tabelul 6). Similar, examinarea �zică 
poate oferi indicii privind diagnosticul la pacienţii cu cardio-
miopatie cauzată de sindroame sau tulburări metabolice.62
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Tabelul 5 Exemple ale modurilor de transmitere ereditară care ar trebui să ridice suspiciunea unor 
cauze genetice speci�ce, clasi�cate în funcţie fenotipul cardiomiopatiei.
Fenotipul cardiomiopatiei AD AR X-Linkat Linie maternă

CMH

Sarcomeric X

Anderson-Fabry X

Danon X

Amiloidoza TTR X

RASopatii X (X)

Ataxia Friedreich X

Mitocondrial

 ADN mitocondrial X

 ADN nuclear X X X

CMD

LMNA X

RBM20 X

Sarcomeric X

Distro�na X

Emerina X

Sindromul Barth X

Mitocondrial

 ADN mitocondrial X

 ADN nuclear X X X

CNDVS

LMNA X

DES X X

FLNC X

TMEM43 X

RBM20 X

ARVC

PLN X

Desmozomal X X

TMEM43 X

CMR

Sarcomeric X

DES X X

FLNC X

BAG3 X

RASopatii X (X)

AD, autozomal dominant; AR, autozomal recesiv; ARVC, cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept; CMD, cardiomiopatie dilatativă; CMH, car-
diomiopatie hipertro�că; CNDVS, cardiomiopatie nondilatativă de ventricul stâng; CMR, cardiomiopatie restrictivă; TTR, transtiretină; ADN, acid 
dezoxiribonucleic; RASopatii, mutaţii în calea Ras/protein-kinazei activate de mitogen.
(X) indică prezenţa unei corelaţii între o cardiomiopatie și un mod de transmitere.

6.5 Electrocardiograma de repaus și 
ambulatorie
ECG-ul de repaus în 12 derivaţii este adesea primul test 
care sugerează posibilitatea unei cardiomiopatii. Deși ECG-
ul poate � normal la o mică parte din pacienţii cu cardio-
miopatie, modi�cări ale ECG-ului standard sunt frecvente 
în toate subtipurile de cardiomiopatii și pot precede dez-
voltarea unui fenotip morfologic sau funcţional manifestat 
cu mulţi ani; de exemplu, la persoanele cu genotip pozitiv 
identi�cate în timpul screening-ului familial. Atunci când 
sunt interpretate împreună cu rezultatul ecocardiogra�ei și 
imagistica CMR, caracteristici care în mod normal ar indica 
alte afecţiuni, precum ischemia sau infarctul miocardic, pot 
- în funcţie de vârsta la diagnostic, modul de transmitere și 
caracteristicile clinice - să sugereze un diagnostic de bază 

sau să ofere indicii cu privire la diagnosticul subiacent. Din 
acest motiv, ECG-ul este recomandat la prima vizită pentru 
toţi pacienţii cu cardiomiopatie con�rmată sau suspectată 
și trebuie repetat ori de câte ori apar modi�cări în simp-
tomele pacienţilor cu diagnostic stabilit. Deși ECG-ul este 
adesea nespeci�c, există caracteristici particulare care pot 
sugera o anumită etiologie sau diagnostic morfologic, cum 
ar � blocul atrioventricular (AV), aspectul de pre-excitaţie 
ventriculară, distribuţia modi�cărilor de repolarizare, hiper 
sau hipovoltajul (Tabelul 7).

Pacienţii cu cardiomiopatie pot solicita evaluare cardio-
logică din cauza simptomelor legate de aritmie sau a aritmi-
ei documentate, incluzând bradiaritmii și tahiaritmii, variind 
de la extrasistole atriale/ventriculare simptomatice până la 
aritmii ventriculare ameninţătoare de viaţă. Frecvenţa arit-
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miilor detectate în timpul monitorizării electrocardiogra�-
ce ambulatorii este legată de vârstă și variază între diferitele 
subtipuri de cardiomiopatii. Unele tulburări de ritm sunt 
relativ frecvente în contextul cardiomiopatiei (de exemplu, 
�brilaţia atrială sau extrasistolele ventriculare), în timp ce 

altele pot sugera un diagnostic speci�c. Prin urmare, moni-
torizarea ECG este utilă la momentul evaluării clinice iniţi-
ale și la intervale regulate pentru a evalua riscul de MSC și 
de accident vascular cerebral.

Tabelul 6 Exemple de semne și simptome care ar trebui să ridice suspiciunea unor etiologii speci�-
ce, grupate în funcţie de fenotipul cardiomiopatiei
Caracteristici Fenotipul cardiomiopatiei

CMH CMD CNDVS ARVC CMR

Di�cultăţi de învăţare, 
întârziere în dezvoltare

Boli mitocondriale Distro�nopatii Sindrom Noonan

Sindromul Noonan Boli mitocondriale

Boala Danon Distro�a miotonică

Mutaţii FKTN

Surditate neurosenzorială
Boli mitocondriale

Mutaţii 
de epicardină

NSML Boli mitocondriale

Tulburări de vedere

Boli mitocondriale CRYAB

ATTRv sau ATTR 
familială

Distro�a miotonică tip 2

Boala Danon

Boala Anderson-Fabrya

Tulburări de mers

Ataxia Friedreich Distro�nopatii Miopatii mio�brilare

Sarcoglicanopatii

Miopatii mio�brilare

Miotonie Distro�a miotonică

Parestezii/anomalii 
senzoriale/durere neuropată

Amiloidoza Amiloidoza

Boala Anderson-Fabry

Sindrom de tunel carpian Amiloidoza ATTR

Slabiciune musculară

Boli mitocondriale Distro�nopatii Laminopatii Desminopatii

Glicogenoze Sarcoglicanopatii Desminopatii

Mutaţii FHL1 Laminopatii 

Distro�e miotonică

Desminopatii

Ptoză palpebrală
Boli mitocondriale Boli mitocondriale

Distro�e miotonică

Lentigo NSML

Angiokeratoame Boala Anderson-Fabry

Pigmentarea pielii și cicatrici Hemocromatoză

Keratodermie palmo-plantră 
și păr lânos 

Sindromul Carvajal Mutaţii DSP
Sindroamele 
Carvajal și Naxos

Mutaţii DSP Mutaţii DSP

ARVC, cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept; ATTR, amiloidoză cu transtiretina; ATTRv, amiloidoză familială cu transtiretină; CMD, cardio-
miopatie dilatativă; DSP, desmoplakină; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; CNDVS, cardiomiopatie nondilatativă de ventricul stâng; NSML, sindrom 
Noonan cu lentigo multiple; CMR, cardiomiopatie restrictivă; TTR, transtiretină.
aCorneea verticillata, caracteristică bolii Anderson-Fabry, nu cauzează tulburări de vedere în sine.
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Tabelul 7 Exemple de semne electrocardiogra�ce care ar trebui să ridice suspiciunea unor etiologii 
speci�ce, grupate în funcţie de fenotipul cardiomiopatiei

Fenotipul  
cardiomiopatiei

Semne Boli speci�ce ce trebuie luate în considerare

CMH Interval PR scurt/preexcitaţie Glicogenoze

Boala Danon

Cardiomiopatii PRKAG2

Boala Anderson-Fabry

Boli mitocondriale

Bloc atrioventricular Amiloidoza

Boala Anderson-Fabry (faza tardivă)

Boala Danon

Sarcoidoza

Cardiomiopatii PRKAG2

HVS extrem de severă Boala Danon

Glicogenoze (de exemplu, Boala Pompe)

Cardiomiopatii PRKAG2

Microvoltaja Amiloidoza

Ataxia Friedreich

Axa QRS superioară („axa nord-vest”) Sindrom Noonan

Unde Q/aspect de pseudoinfarct Amiloidoza

CMD Bloc atrioventricular Laminopatii
Emery-Dreifuss 1
Miocardita (în special oala Chagas, boala Lyme, difte-
ria)
Sarcoidoza
Desminopatii
Distro�a miotonică

Amplitudine scăzută a undei P Emery-Dreifuss 1 și 2

Paralizie atrială Emery-Dreifuss 1 și 2

Aspect de infarct posterolateral Distro�nopatii
Distro�a musculară a centurilor
Sarcoidoza

Amplitudine QRS extrem de scăzută Mutaţii PLN

CNDVS Bloc atrioventricular Laminopatii
Desminopatii

Amplitudine QRS extrem de scăzută Mutaţii PLN

Microvoltaj + BRD atipic Mutaţii desmozomale

ARVC Unde T inversate V1-V3 + potenţiale tardive ± 
microvoltaj în derivaţiile corespunzătoare VD ± 
BRD atipic

CMR Bloc atrioventricular Desminopatii
Amiliodoza

ARVC, cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept; AV, atrioventricular; CMD, cardiomiopatie dilatativă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; HVS, 
hipertro�e ventriculară stângă; CNDVS, cardiomiopatie nondilatativă de ventricul stâng; PKP2, plakophilina 2; PLN, fosfolamban; PRKAG2, pro-
tein-kinaza AMP-activată non-catalitic subunitatea gamma 2; QRS, undele Q, R și S ale ECG; BRD, bloc de ramură dreaptă; CMR, cardiomiopatie 
restrictivă.
aÎn absenţa obezităţii, a revăratului pericardic, a bolii pulmonare obstructive cronice, a anomaliilor toracice sau a altor motive care pot cauza mi-
crovoltaj.
Adaptat după Rapezzi et al.62
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6.6. Teste de laborator
Testele de laborator de rutină ajută la depistarea afecţiuni-
lor extracardiace care cauzează sau exacerbează disfuncţia 
ventriculară (de exemplu, afecţiuni ale tiroidei, disfuncţia re-
nală și diabetul zaharat) și disfuncţia secundară de organ în 
cazul pacienţilor cu insu�cienţă cardiacă severă. Nivelurile 
ridicate ale peptidului natriuretic de tip B (BNP), ale pep-
tidului natriuretic de tip pro-B N-terminal (NT-proBNP) și 
ale troponinei T înalt sensibile (hs-cTnT) sunt asociate cu 
evenimente cardiovasculare, insu�cienţă cardiacă și deces, 
și pot avea rol diagnostic, prognostic și de monitorizare te-
rapeutică.69 Analizele de sânge de rutină pentru evaluarea 
comorbidităţilor, incluzând hemoleucograma completă, pa-
rametrii funcţiei renale și hepatice, electroliţii, funcţia tiroi-
diană, glicemia a jeun și hemoglobina A1C (HbA1c) sunt 
recomandate pentru toţi pacienţii cu simptome de insu�ci-
enţă cardiacă.69 Un nivel persistent crescut al creatinkinazei 
serice (CK) poate � sugestiv pentru miopatii sau afecţiuni 
neuromusculare, precum distro�nopatii (de exemplu, dis-
tro�a musculară Becker sau CMD X-linkată), laminopatii, 
desminopatii sau, mai rar, miopatie mio�brilară.62 Nivelurile 
crescute ale proteinei C reactive pot � prezente la pacienţii 
cu ARVC și CNDVS, în special în contextul unor episoade 
recurente de tip miocardită.70 Nivelurile serice crescute ale 
�erului și feritinei și saturaţia transferinei crescută pot indica 
diagnosticul de hemocromatoză și necesită investigaţii su-
plimentare pentru determinarea cauzei (primare vs. secun-
dare) prin teste genetice. Acidoza lactică, mioglobinuria și 
leucopenia pot � sugestive pentru boli mitocondriale. O lis-
tă de teste de laborator recomandate pentru adulţi și copii 
este prezentată în Tabelul 8. În urma evaluării de specialita-
te, la copii sunt deseori necesare teste suplimentare pentru 
depistarea unor cauze metabolice rare, printre care deter-
minarea lactatului, piruvatului, pH-ul, acidului uric, amoni-
acului, cetonelor, acizilor grași liberi, pro�lului acil-carnitină, 
acizilor organici în urină și aminoacizilor (vezi secţiunea 6.9).

Recomandări Tabel 3 – Recomandări pentru 
testele de laborator necesare diagnosticului de 
cardiomiopatie

Recomandări Clasăa Nivelb

Testele de laborator de rutină (de primă etapăc sunt 
recomandate pentru toţi pacienţii cu cardiomio-
patie suspicionată sau con�rmată pentru a evalua 
etiologia, severitatea bolii și pentru a ajuta la iden-
ti�carea manifestărilor extracardiace și la evaluarea 
disfuncţiei secundare de organ.

I C

Testele suplimentare (de etapa a doua)c trebuie 
luate în considerare la pacienţii cu cardiomiopatie 
și manifestări extracardiace pentru a contribui la 
depistarea unor cauze metabolice sau a unor sin-
droame, în urma unei evaluări de specialitate.

IIa C

aClasă de recomandări.
bNivel de evidenţă.
cVezi Tabel 8.

6.7 Imagistica multimodală
6.7.1 Consideraţii generale
Modalităţile imagistice noninvazive reprezintă baza diagnos-
ticului și urmăririi pacienţilor cu cardiomiopatii, cuprinzând 

tehnici bazate pe ultrasonogra�e, imagistica CMR, tomo-
gra�a computerizată (CT) și tehnicile nucleare, cum ar � 
tomogra�a cu emisie de pozitroni (PET) și scintigra�a (Figu-
ra 6).1,71,72 Medicii ar trebui să ia întotdeauna în considerare 
raportul cost-e�cienţă al rezultatelor obţinute, avantajele 
și limitările �ecărei tehnici, precum și siguranţa pacientului 
și expunerea acestuia la radiaţii ionizante și substanţă de 
contrast. Ar trebui să se folosească algoritmi standardizaţi 
pentru a trece ierarhic de la investigaţiile simple și ieftine 
la cele complexe și mai scumpe. Un schimb de informaţii 
bidirecţional între clinician și imagist este esenţial pentru a 
asigura o interpretare corectă: clinicienii ar trebui să for-
muleze și să împărtășească ipoteze clare înainte de testare, 
pe baza informaţiilor disponibile, pentru a ajuta la inter-
pretarea noilor rezultate. Imagistul ar trebui să răspundă 
într-un mod ţintit, evaluând probabilitatea diagnosticelor 
alternative și abţinându-se de la diagnosticele care nu sunt 
compatibile/plauzibile în contextul clinic.
6.7.2 Ecocardiogra�a
Fiind o metodă neinvazivă și disponibilă pe scară largă, eco-
cardiogra�a este instrumentul principal pentru diagnosticul 
și monitorizarea pacienţilor cu cardiomiopatie. Ecocardio-
gra�a transtoracică (ETT) oferă informaţii relevante despre 
anatomia și funcţia globală și regională a VD și VS, precum 
și despre funcţia valvelor și prezenţa obstrucţiei dinamice, 
a hipertensiunii pulmonare sau a revărsatelor pericardi-
ce.71-73 Analiza deformării miocardice (speckle tracking sau 
Doppler tisular) prin deformarea globală longitudinală este 
un marker mai sensibil decât FE pentru a detecta disfunc-
ţia ventriculară precoce (de exemplu, în cazul rudelor cu 
genotip pozitiv pentru CMH, CMD și ARVC72,74,75) și poate 
ajuta la diferenţierea între diverse etiologii de hipertro�e76 
(de exemplu, amiloidoza, CMH și cordul atletului). Disper-
sia mecanică este un marker al inomogenităţii contracţiei și 
evidenţiază modi�cări structurale �ne care pot � omise prin 
alte modalităţi.77-80 Ecocardiogra�a tridimensională oferă o 
evaluare precisă a volumelor cavităţilor cardiace, dar este 
necesară o fereastră acustică adecvată. Agenţii de contrast 
pot � luaţi în considerare pentru o mai bună delimitare a 
endocardului pentru a descrie prezenţa hipertrabeculării, a 
CMH apicală sau a anevrismelor apicale și pentru a exclude 
trombii. Ecocardiogra�a de stres poate � utilă în cazuri se-
lecţionate pentru a evalua ischemia miocardică, iar ecocar-
diogra�a de efort este utilă pentru a identi�ca obstrucţia 
în TEVS (tractul de ejecţie al ventriculului stâng) provocată 
la pacienţii simptomatici cu CMH (vezi secţiunea 7.1.1.1.3). 
Utilizarea ecocardiogra�ei transoesofagiene este restrânsă 
la indicaţii selectate, cum ar � excluderea trombilor atriali 
legaţi de FA, clari�carea mecanismului de regurgitare mi-
trală sau în plani�carea intervenţiilor invazive (de exemplu, 
miectomia septală în CMH). 

Atunci când se măsoară dimensiunile cardiace și gro-
simea peretelui la copii, este important ca valorile să �e 
indexate în funcţie de suprafaţa corporală, utilizând scoru-
rile z (de�nite ca numărul de deviaţii standard de la media 
populaţiei). De notat faptul că există limitări inerente în 
utilizarea scorurilor z în diagnosticarea cardiomiopatiilor, 
precum faptul că există mai multe date normative publica-
te, ceea ce determină o variaţie semni�cativă a scorurilor 
z pentru același pacient.81 În plus, nu există date normative 
pentru grosimea peretelui, în afară de cea de la nivelul sep-
tului interventricular bazal sau a peretelui posterior. Re-
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comandarea este să se folosească directivele furnizate de 
grupul Paediatric Heart Network.82

Recomandări Tabel 4 – Recomandări privind 
evaluarea ecocardiogra�că la pacienţii cu cardio-
miopatie

Recomandări Clasăa Nivelb

O evaluare detaliată a dimensiunilor cardiace și a 
funcţiei sistolice VS și VD (globale și regionale) și a 
funcţiei diastolice VS este recomandată la toţi pa-
cienţii cu cardiomiopatie la evaluarea iniţială și pe 
parcursul urmăririi, pentru a monitoriza evoluţia 
bolii și pentru a ajuta la management și strati�carea 
riscului.78,83-102

I B

VS, ventricul stâng; VD, ventricul drept.
aClasă de recomandări.
bNivel de evidenţă.

Tabel 8 Teste de laborator de primă etapă (care se efectuează la toţi pacienţii) și de etapa a 
doua (care se efectuează la pacienţii selectaţi după evaluare de specialitate pentru identi�carea 
etiologiilor speci�ce), grupate în funcţie de fenotipul cardiomiopatiei

Etapa CMH CMD CNDVS ARVC CMR

Prima
etapă

CK
Funcţia hepatică
NT-proBNPa

Proteinuria
Funcţia renală
Troponina

Calciu
CK
Feritina
Hemograma
Funcţia hepatică
NT-proBNPa

Fosfat
Proteinuria
Funcţia renală
Fierul seric
Funcţia tiroidiană
Troponina
Vitamina D (la copii)

Calciu
CK
Proteina C reactivă
Hemograma
Funcţia hepatică
NT-proBNPa

Fosfat
Proteinuria
Funcţia renală
Troponina

Proteina C reactivă
Funcţia hepatică
NT-proBNPa

Funcţia renală
Troponina

CK
Feritina
Hemograma
Funcţia hepatică
NT-proBNPa

Proteinuria
Funcţia renală
Angiotensinconvertaza 
serică
Fierul seric
Troponina
Imuno�xarea proteinelor 
serice și urinare, lanţuri 
ușoare libere

A doua
etapă

Nivelul alfa-galactozidazei 
A (bărbaţi) și lyso-Gb3
Pro�lul carnitinei
Acizi grași liberi
Imuno�xarea proteinelor 
serice și lanţurile libere 
ușoare
Acidul lactic
Mioglobinuria
Piruvatul
PTH
Proteinele plasmatice și 
urinare
Acizi organigi urinari și 
aminoacizi plasmatici

Pro�luol carnitinei
Acizi grași liberi
Acidul lactic
Autoanticorpii organo și 
non-organo speci�ci
Angiotensinconvertaza 
serică
Tiamina
Serologia virală
Acizi organigi urinari și 
aminoacizi plasmatici

Autoanticorpii organo și 
non-organo speci�ci
Serologia virală

Autoanticorpii organo și 
non-organo speci�ci
Angiotensinconvertaza 
serică

ARVC, cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept; BNP, peptid natriuretic cerebral; CK, creatinkinaza; CMD, cardiomiopatie dilatativă; Gb3, 
globotriaosilceramidă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; CNDVS, cardiomiopatie nondilatativă de ventricul stâng; NT-proBNP, = porţiunea N-ter-
minală a peptidului natriuretic pro-B; PTH, parathormonul ; CMR, cardiomiopatie restrictivă.
aAlternativ, se poate lua în considerare BNP, în funcţie de disponibilitate.

6.7.3. Rezonanţa magnetică cardiacă
Imagistica prin rezonanţă magnetică cardiacă (IRM) combi-
nă avantajele non-invazivităţii și independenţei de fereastra 
acustică cu abilitatea de caracterizare a ţesuturilor. Acest 
ultim avantaj este deosebit de important în formularea 
diagnosticului de CNDVS, ARVC, miocardită, amiloidoză, 

sarcoidoză și alte forme de boli in�amatorii, sau supraîn-
cărcărcare cu �er/hemocromatoză. Rezonanţa magnetică 
cardiacă este deosebit de utilă în cazul în care ecocardio-
gra�a furnizează imagini de slabă calitate. Evaluarea iniţială 
ar trebui să includă în mod obișnuit secvenţe cine, secven-
ţe ponderate T2, hărţi T1 pre și postcontrast, precum și 
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captarea tardivă de gadolinium (LGE). În cazul în care se 
suspectează hemocromatoza, este recomandată maparea 
T2*. Rezultatele obţinute prin rezonanţa magnetică cardi-
acă pot oferi indicii importante privind etiologia (Figura 7), 
cu potenţiale implicaţii terapeutice (Tabelul 9) și ar trebui să 
�e analizate împreună cu rezultatele testelor genetice și ca-
racteristicile clinice de către operatori experimentaţi în do-
meniul imagisticii cardiace și al evaluării bolilor mușchiului 
cardiac. Evaluarea CMR seriată în perioada de urmărire, la 
�ecare 2-5 ani, în funcţie de severitatea iniţială și de evolu-
ţia clinică, poate ajuta la evaluarea progresiei bolii, precum 
și a bene�ciilor terapiei (de exemplu, evaluarea volumului 
extracelular [ECV] în amiloidoză sau a depunerilor de �er 
în hemocromatoză), și ar trebui luată în considerare la toţi 
pacienţii cu cardiomiopatie.

6.7.3.1 Consideraţii speciale
•	 Noile tehnici CMR rapide recent dezvoltate permit 

efectuarea de scanări fără anestezie generală chiar și la 
copiii foarte mici.103 În cazul copiiilor (și al adulţilor) care 
nu pot � supuși CMR fără anestezie generală, trebuie 
luate în considerare riscurile și bene�ciile relative ale 
procedurii. 

•	 Artefactele de imagine cauzate de dispozitivele electro-
nice cardiace implantabile au reprezentat limitări pentru 
imagistica CMR în trecut.104-110 O serie de soluţii sunt 

disponibile pentru a reduce artefactele, incluzând redu-
cerea inomogenităţii, ajustări tehnice și utilizarea unor 
secvenţe speciale care scad rata examinărilor neinter-
pretabile la una din cinci.111,112 Prin urmare, rezonanţa 
magnetică cardiacă poate � luată în considerare la pa-
cienţii cu dispozitive compatibile și pentru majoritatea 
dispozitivelor non-IRM compatibile, dacă sunt puse în 
aplicare protocoale adecvate.113

•	 Fibroza sistemică nefrogenică este o complicaţie rară 
raportată la pacienţii cu chelatori de gadolinium instabili 
liniari de primă generaţie și cu boală renală severă.114 
Cu toate acestea, agenţii de contrast pe bază de gadoli-
nium pot � administraţi în siguranţă la pacienţii cu o rată 
a �ltrare glomerulară estimată >30 ml/min/1,73 m2, iar 
�broza sistemică nefrogenă nu a fost raportată la utili-
zarea noilor agenţi de contrast pe baza de gadolinium, 
liniari sau macrociclici. Pentru pacienţii cu disfuncţie re-
nală severă, noile metode CMR și proceduri de mapa-
re, care sunt foarte informative și nu necesită utilizarea 
substanţei de contrast, sunt deosebit de valoroase în 
evaluarea bolilor precum Anderson-Fabry și amiloidoza 
cardiacă.115-117

•	 Utilizarea contrastului cu gadolinium nu este în general 
recomandată în timpul sarcinii din cauza potenţialului de 
apariţie a unor rezultate adverse la făt și nou-născut.118

Imagistica
multimodală

Modificări funcţionale și structurale VS

Funcţie ventriculară
Hipertrofie
Dilatare

Ecocardiografie și CMR

Caracterizare tisulară  (T1/T2/T2* /LGE)
CMR

Amilolidoză
Scintigrafia osoasă

 Inflamaţia miocardică
PET-CT

Examinări ţintite

Gradienţi valvulari și dinamici
Ecocardiografia de stress

Ischemia miocardică
CTCA/teste de stress

Modificări funcţionale

Suspiciunea clinică de cardiomiopatie

Stratificarea riscului
 și prognosticul bolii

Progresia bolii
 (monitorizare)

Diagnosticul
 de cardiomiopatie

Identificarea fenotipului

Excluderea fenocopiilor

Figura 6 Procesul imagisticii multimodale în cardiomiopatii. CMR, rezonanţă magnetică cardiacă; CTCA, angiogra�e coronariană prin 
tomogra�e computerizată; LGE, late gadolinium enhancement; VS, ventriculul stâng; PET, tomogra�e cu emisie de pozitroni.
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CaracteristiciFenotipul
 cardiomiopatiei

Exemple de imagini RM cardiac Specific diseases to be considered

LGE posterolateral și HVS concentrică
Hiposemnal T1 nativ Boala Anderson-Fabry

Amiloidoza

CMH sarcomerică

Hemocromatoza

Post-miocardită

Distrofinopatii

Sarcoidoza

Boala Chagas

Mutaţii DSP
Mutaţii FLNC
Mutaţii DES

Laminopatii

Mutaţii desmozonale

EMF/hipereosinofilia

LGE subendocardic difuz
Hipersemnal T1 nativ

Fibroză cu aspect pătat mid-miocardică
în zonele cu hipertrofie

T2 scurt*

LGE subepicardic

LGE epicardic perete lateral

LGE subepicardic și mid-miocardic sept 
bazal +/- extensie către peretele 
inferolateral si punctele de inserţie VD

LGE transmural apical

LGE cu apect inelar și/sau subepicardic

LGE mid-miocardic septal

Depozite de grăsime și LGE (transmural VD 
plus sub-epicardic-mid-miocardic 
perete liberVS)

Obliterare apicală parţială VD sau VS + 
LGE cu dispoziţie endocardică

CMH

CMD

CNDVS

ARVC

CMR

Figura 7 Exemple de aspecte ale caracterizării tisulare obţinute prin rezonanţă magnetică cardiacă ce ar trebui să ridice suspiciunea 
unor etiologii speci�ce, grupate în funcţie de fenotipul cardiomiopatiei. ARVC, cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept; CMR, 
rezonanţă magnetică cardiacă; CMD, cardiomiopatie dilatativă; DES, desmină; DSP, desmoplakină; EMF, �broză endomiocardică; FLNC, 
�lamină C; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; LGE, late gadolinium enhancement; VS, ventriculul stâng; HVS, hipertro�e ventriculară 
stângă; CNDVS, cardiomiopatie nondilatativă de ventricul stâng; CMR,  cardiomiopatie restrictivă; VD, ventriculul drept. Exemple de 
aspecte ale caracterizării tisulare CMR care ar trebui să ridice suspiciunea unor etiologii speci�ce (coloana 4), grupate în funcţie de 
fenotipul cardiomiopatiei (coloana 1). Rezultatele imaginilor CMR (coloana 3) corespund caracteristicilor enumerate (coloana 2).
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Recomandări Clasăa Nivelb

CMR cu contrast este recomandată la pacienţii 
cu cardiomiopatie la evaluarea iniţială.10,90,116,119 I B

CMR cu contrast ar trebui să �e luată în consi-
derare la pacienţii cu cardiomiopatie pe parcur-
sul urmăririi, pentru a monitoriza evoluţia bolii 
și pentru a ajuta la management și strati�carea 
riscului.89,90,120–122,127,129,136–147

IIa C

CMR cu contrast ar trebui să �e luată în con-
siderare pentru urmărirea seriată și evaluarea 
răspunsului la tratament la pacienţii cu amiloido-
ză cardiacă, boala Anderson-Fabry, sarcoidoza, 
cardiomiopatii in�amatorii și hemocromatoză cu 
afectare cardiacă. 148-152

IIa C

În familiile cu cardiomiopatie în care a fost 
identi�cată o variantă patogenă, CMR cu 
substanţă de contrast ar trebui să �e luată în 
considerare la rudele cu genotip pozitiv/fenotip 
negativ pentru a ajuta la diagnostic și la detecţia 
precoce a bolii.10,122,126,128,129,135–143,145,153–159

IIa B

În cazurile de cardiomiopatie familială fără 
diagnostic genetic, CMR cu contrast poate � 
luată în considerare la membrii familiei cu fenotip 
negativ pentru a ajuta la diagnostic și la detecţia 
precoce a bolii.10,128

IIb C

CMR, rezonanţă magnetică cardiacă.
aClasă de recomandări
bNivel de evidenţă

Tabel 9 Rezultate utile întâlnite frecvent în ima-
gistica multimodală

Parametru/rezultat Utilitate

Tulburări de cinetică segmentară 
(TCS) la ecocardiogra�e sau 
CMR

Ridică suspiciunea de BC 
concomitentă,
miocardită, ARVC, CNDVS sau
sarcoidoză

Disfuncţie sistolică la 
ecocardiogra�e sau CMR

Evaluarea riscului în CMD, 
CNDVS,
și ARVC; evaluarea e�cacităţii 
tratamentului

Măsurarea grosimii pereţilor la 
ecocardiogra�e sau CMR

Diagnosticul de CMH (atunci când
ecocardiogra�a nu este 
concludentă); strati�carea riscului 
în CMH

Disfuncţia diastolică la 
ecocardiogra�e

Explică simptomele; evaluarea 
e�cacităţii tratamentului

Dimensiunea atriului stâng la 
ecocardiogra�e

Predicţia riscului de MSC în CMH; 
screening sistematic pentru FA în 
cazul dilatării atriului stâng

Obstrucţie a TEVS în CMH în 
repaus/ecocardiogra�a de efort

Explică simptomele, ghidează 
managementul

Măsurarea noninvazivă a 
presiunilor pulmonare

Explică simptomele, ghidează 
managementul

Caracterizarea tisulară prin 
CMR

Diagnostic; strati�carea riscului

In�amaţie la CMR sau 18F-FDG-
PET

Diagnostic; evaluarea e�cacităţii 
tratamentului în cardiomiopatiile 
in�amatorii

18F-FDG-PET, tomogra�e cu emisie de pozitroni cu �uorodeoxiglucoză; FA, �-
brilaţie atrială; ARVC, cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept; BC, boală 
coronariană; CMR, rezonanţă magnetică cardiacă; CMD, cardiomiopatie dilata-
tivă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; TEVS, tractul de ejecţie al ventriculului 
stâng; CNDVS, cardiomiopatie nondilatativă de ventricul stâng; TCS, tulburări de 
cinetică segmentară; MSC, moarte cardiacă subită.

6.7.4. Tehnicile de tomogra�e computerizată 
și medicină nucleară
Alte modalităţi de imagistică, precum tehnici bazate pe 
medicina nucleară și tomogra�a computerizată, sunt in-
dicate pentru anumite subseturi de pacienţi cu cardio-
miopatie.160,161 Indicaţiile și raportul risc-bene�ciu trebuie 
personalizate pentru �ecare pacient, luând întotdeauna în 
considerare aspectele legate de radioprotecţie, care sunt 
deosebit de relevante la tineri. Medicină nucleară este de-
osebit de utilă în diagnosticul etiologic al amiloidozei car-
diace (vezi secţiunea 7.7). 18FDG-PET este utilă în identi-
�carea in�amaţiei miocardice asociate cu sarcoidoza activă 
și, posibil, în alte forme atipice de miocardită.162-164 Totuși, 
un rezultat negativ nu exclude sarcoidoza în forma sa inac-
tivă. La pacienţii cu CMH, CMD și boala Anderson-Fabry, 
pot � utilizate H

2
15O, 13NH

3
 dipiridamol sau regadenoson 

PET pentru a evalua disfuncţia microvasculară, un predictor 
important al prognosticului negativ.165 Aceste teste nu au 
însa în prezent rol în diagnosticul etiologic (de exemplu, în 
distingerea fenocopiilor) și sunt în mare parte restrânse la 
scopuri de cercetare. 

Imagistica bazată pe tomogra�a computerizată este 
utilizată în principal la pacienţii cu suspiciune de cardio-
miopatie pentru a exclude boala coronariană (BC), �e ca 
diagnostic alternativ (de exemplu, la pacienţii cu fenotipuri 
CMD, CNDVS sau ARVC), �e ca o comorbiditate care in-
�uenţează manifestările clinice și evoluţia bolii. La copii și 
adolescenţi, angiogra�a CT poate � utilă pentru a exclude 
malformaţii vasculare congenitale (de exemplu, originea 
anormală a arterei coronare stângi din artera pulmonară 
[ALCAPA] sau întoarcerea venoasă pulmonară anormală). 
Imaginile CT standard oferă informaţii suplimentare privind 
afecţiunile pulmonare asociate (de exemplu, sarcoidoza), 
bolile pericardului și deformările peretelui toracic care 
afectează cordul.

Recomandări Tabel 6 - Recomandări pentru 
tomogra�a computerizată și imagistica nucleară

Recomandări Clasăa Nivelb

Scintigra�a osoasă DPD/PYP/HMDP este recoman-
dată la pacienţii cu suspiciune de amiloidoză cardiacă 
ATTR pentru a ajuta la stabilirea diagnosticului.166-168

I B

Tomogra�a computerizată cardiacă cu contrast ar 
trebui să �e luată în considerare la pacienţii cu suspi-
ciune de cardiomiopatie și imagine ecocardiogra�că 
inadecvată și contraindicaţii pentru CMR.169,170

IIa C

La pacienţii cu suspiciune de cardiomiopatie, imagis-
tica pe bază de CT ar trebui să �e luată în considera-
re pentru a exclude
boli coronariene congenitale sau dobândite drept ca-
uză a anomaliei miocardice identi�cate.171

IIa C

Scanarea 18F-FDG-PET ar trebuit sa �e luată în con-
siderare pentru diagnosticarea pacienţilor cu cardio-
miopatie la care se suspectează sarcoidoza cardia-
că.164,172,173

IIa C

18F-FDG-PET, tomogra�e cu emisie de pozitroni cu 18F-�uorodeoxiglu-
coză; ATTR, amiloidoză cu transtiretină; CMR, rezonanţă magnetică car-
diacă; CT, tomogra�e computerizată; DPD, acid 3,3-difosfono-1,2-pro-
panodicarboxilic; HMDP, difosfonat de hidroximetilenă; PYP, pirofosfat.
aClasa de recomandare. 
bNivel de evidenţă
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6.7.5. Biopsia endomiocardică
Biopsia endomiocardică (BEM) alături de cuanti�carea 
imunohistochimică a celulelor in�amatorii și identi�ca-
rea genomurilor virale rămâne standardul de aur pentru 
identi�carea in�amaţiei cardiace. Aceasta poate con�rma 
diagnosticul de boală autoimună la pacienţii cu insu�cienţă 
cardiacă inexplicabilă și suspiciune de miocardită cu celule 
gigante, miocardită eozino�lică, vasculită sau sarcoidoză. 
Microscopia electronică ar trebui să �e utilizată atunci când 
se suspectează cardiomiopatii asociate bolilor de stocare 
sau mitocondriale. Biopsia endomiocardică ar trebui să �e 
rezervată pentru situaţii speci�ce, de exemplu atunci când 
rezultatele acesteia pot in�uenţa tratamentul, și numai 
după o evaluare atentă a raportului risc-bene�ciu. Este im-
portant de menţionat faptul că BEM nu este complet lipsită 
de riscuri și ar trebui să �e efectuată de echipe cu experien-
ţă. De asemenea, rezultatele biopsiilor trebuie interpretate 
de către anatomopatologi cu expertiză în cardiomiopatii.

Recomandări Tabel 7 – Recomandări privind 
biospia endomiocardică la pacienţii cu 
cardiomiopatie

Recomandări Clasăa Nivelb

La pacienţii cu suspiciune de cardiomiopatie, BEM 
ar trebui să �e luată în considerare pentru a ajuta la 
diagnostic și management atunci când rezultatele al-
tor investigaţii clinice sugerează in�amaţie miocardi-
că, in�ltrare sau depozite care nu pot � identi�cate 
prin alte metode.174-177

IIa C

BEM, biopsie endomiocardică.
aClasă de recomandări.
bNivel de evidenţă.

6.8 Testarea și consilierea genetică
6.8.1 Arhitectura genetică
Formele familiale ale cardiomiopatiilor prezintă diverse 
moduri de transmitere. Evaluarea genică s-a concentrat 
în principal, în ultimele trei decenii, pe identi�carea gene-
lor bolilor mendeliene (monogenice) care cel mai frecvent 
prezintă o moștenire autozomal dominantă, deși sunt ob-
servate și alte modele de moștenire, inclusiv autozomal 
recesiva, legate de cromozomul X și mitocondrială (ma-
triliniar) (Tabelul 5). Genele majore asociate în prezent cu 
diferite tipuri de cardiomiopatii sunt enumerate în Tabelul 
10. Cardiomiopatiile sunt caracterizate printr-o heteroge-
nitate genetică și alelică semni�cativă, adică multe variante 
diferite în multe gene diferite pot provoca același fenotip. 
Variantele patogene rare asociate cu cardiomiopatii prezin-
tă adesea fenomenele de penetranţă incompletă legate de 
vârstă și expresivitate variabilă.178,179. Astfel, nu toţi indivizii 
care poartă o variantă cauzatoare de boală manifestă boala 
și, printre cei care o fac, există o variabilitate largă legată de 
vârsta de debut și severitatea bolii. Astfel, în timp ce unii 
indivizi pot avea o boală severă care necesită transplant 
cardiac la o vârstă fragedă, alţii pot rămâne neafectaţi pe 
tot parcursul vieţii sau sunt doar puţin afectaţi. Această 
variabilitate ar putea � cauzată de heterogenitatea dintre 
variantele cauzatoare, contribuţia suplimentară a factorilor 
non-genetici (clinici, de mediu-de exemplu, hipertensiunea 
în CMH, exerciţiul în ARVC), și co-moștenirea de factori 

genetici suplimentari, care acţionează pentru a exacerba 
sau atenua efectul variantei genetice Mendeliene principale 
asupra fenotipului. Acesta este un domeniu activ de cer-
cetare, iar studiile recente de asociere la nivel de genom 
efectuate la pacienţii cu CMH au furnizat dovezi puternice 
pentru rolul modulator al variantelor genetice comune cu 
efect individual mic care modulează în mod colectiv efecte-
le variantelor mendeliene (Figura 8).182,183

Între diferitele cardiomiopatii, proporţia de cazuri cu un 
diagnostic genetic concludent (adică cu identi�carea unei 
variante genetice mendeliene cauzatoare probabile) este 
relativ scăzută (de exemplu, până la ∼40% în cazul CMH124 
și ∼30% în cazul CMD184-186). Studiile asociate la nivel de 
genom a variantelor comune în CMH și CMD au furnizat 
dovezi empirice pentru o transmitere poligenică substanţi-
ală în aceste cardiomiopatii.182,183,187 Spre deosebire de moș-
tenirea Mendeliană, în care o singură variantă cu efect mare 
determină în principal susceptibilitatea la afecţiune, moște-
nirea complexă se bazează pe co-moștenirea mai multor 
variante de susceptibilitate. Deși nu au fost încă studiate în 
mod sistematic, pe lângă variantele comune cu efect mic, 
se așteaptă ca variantele cu efect intermediar, cu dimen-
siuni și frecvenţe ale efectului între variantele comune și 
cele mendeliene, să contribuie, de asemenea, la o astfel de 
transmitere complexă.188 Este probabil ca cardiomiopatii-
le să acopere un continuum de complexitate genetică, cu 
forme mendeliene la un capăt, determinate în principal de 
moștenirea unei variante genetice ultrarare cu efect mare, 
și forme foarte poligene la celălalt capăt (a se vedea Figura 
8). Variantele care contribuie la susceptibilitatea la boală în 
cadrul unei moșteniri complexe se suprapun probabil cu 
cele care modulează penetranţa și expresivitatea bolii în 
forma Mendeliană a bolii.182,183

6.8.1 Testarea genetică
Testarea genetică a genelor cardiomiopatiei mendeliene a 
devenit un aspect standard al managementului clinic în fa-
miliile afectate.3 Testarea de primă linie trebuie să se con-
centreze pe genele asociate în mod robust cu fenotipul 
prezentat. În cazul în care testarea iniţială nu dezvăluie o 
cauză, dar suspiciunea unei cauze monogenice rămâne ri-
dicată, atunci poate � indicată o secvenţiere sau o analiză 
mai extinsă, în funcţie de structura familiei și de alţi factori. 
Odată stabilită o cauză genetică la un membru al familiei, 
ceilalţi membri ai familiei pot � supuși testării doar pentru 
varianta cauzatoare.

Testarea genetică la o persoană cu cardiomiopatie (cu-
noscută sub numele de testare de con�rmare sau testare 
de diagnosticare) este recomandată pentru bene�ciul di-
rect al acesteia: (i) pentru a con�rma diagnosticul; (ii) atunci 
când poate aduce informaţii despre prognostic; (iii) atunci 
când poate informa despre alegerea tratamentului; sau (iv) 
atunci când poate in�uenţa managementul reproducerii. 
Testarea genetică a unei persoane afectate poate � indica-
tă, chiar dacă este puţin probabil să schimbe managementul 
acestora, dacă există rude care ar putea bene�cia de tes-
tare, în special dacă există rude care vor � incluse în supra-
vegherea longitudinală în cazul în care etiologia genetică nu 
este stabilită și care ar putea � scutite de această povară 
dacă se pune un diagnostic genetic în familie (Tabelul 11).

Testarea genetică poate �, de asemenea, utilă în contex-
te mai largi, chiar și atunci când nu este evident informativă 
pentru managementul imediat; de exemplu, un diagnostic 
genetic poate oferi bene�cii psihologice unei persoane care 
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Gena Fenotipuri ale cardiomiopatiilor Variante patogene asociate 

HCM DCM NDLVC ARVC RCM

ABCC9 Sindromul Cantu

ACTA1

b

Miopatii miofibrilare

CACNA1C
Sindromul Timothy

CACNB2

Caveolinopatii

CDH2

Sindromul Leigh

CRYAB Cristalinopatie Alfa-B

CSRP3

Desminopatii

DMD
Distrofia musculară progresivă X linkată

DMPK

Distrofia musculară Emery-Dreifuss

FLNC Miopatii miofibrilare

FHOD3

Ataxia Friedreich

GAA Boala Pompe

Continued 

Tabelul 10 Prezentare generală a genelor asociate cu cardiomiopatiile monogenice, non-sindromice, 
și contribuţiile lor relative la diferitele fenotipuri ale cardiomiopatiilor.
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GATA4

GATAD1

GLA c c Boala Anderson-Fabry

HCN4

ILK

JPH2

JUP a Boala Naxos (sindromul cardiocutanat)

KCNQ1

KLF10

LAMA4

LAMP2 c c Boala Danon

LDB3 a a Miopatii miofibrilare

LMNA

LRRC10

MIB1

MYBPC3

MYH6

MYH7

MYL2

MYL3

MYLK2

MYOM1

MYOZ2

MYPN

NEBL

NEXN

NKX2–5

NNT

NONO

NPPA

OBSCN

PDLIM3

PKP2

PLEKHM2

PLN b

Continued 

D
o
w

n
lo

a
d
e
d
 fro

m
 h

ttp
s
://a

c
a
d
e
m

ic
.o

u
p
.c

o
m

/e
u
rh

e
a
rtj/a

rtic
le

/4
4
/3

7
/3

5
0
3
/7

2
4
6
6
0
8
 b

y
 g

u
e
s
t o

n
 2

5
 F

e
b
ru

a
ry

 2
0
2
4



30Ghidurile ESC

PRDM16

PRKAG2 c c Cardiomiopatia PRKAG2 

PSEN1

PSEN2

PTPN11 c c Sindromul Noonan

RAF1 c c Sindromul Noonan

RBM20

RIT1 c c Sindromul Noonan

RYR2

SCN5A

SGCD

SLC25A4 a a Boală mitocondrială

TAZ

TBX5

TBX20

TCAP

TGFB3

TJP1

TMEM43 a

TMEM70

TMPO

TNNC1

TNNI3

TNNI3K

TNNT2

TPM1

TRIM63

TTN

TTR c c Amiloidoza cu transtiretină

VCL
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ARVC, Cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept, DCM, cardiomiopatia dilatativă; HCM, cardiomiopatia hipertro�că; HVS, hipertro�e ventricu-
lară stângă; DM, distro�e musculară; CNDVS, cardiomiopatie ventriculară stângă non-dilatativă; RCM cardiomiopatia restrictivă. Pe baza eforturilor 
de validare a genelor ClinGen;189-191: foarte frecvent (>10% din cazurile testate): frecvent (1-10% din cazurile testate): mai puţin frecvent (<1% din 
cazurile testate); cerc albastru: dovezi de�nitive/puternice; cerc albastru deschis: dovezi moderate; cerc alb: dovezi limitate, nicio asociere sau dovezi 
in�rmate/neîndoielnice; celule goale: neclasi�cate; cerc gri: a fost descrisă (în general, cazuri rare, sporadice), dar nu a fost clasi�cată/evaluată de Clin-
Gen. Randamentul poate � mai mare în subgrupuri cu fenotipuri mai speci�ce, de exemplu, randamentul testării LMNA este mai mare la grupurile 
cu CMD și boală de conducere. Deoarece CNDVS este o nouă descriere fenotipică, genele nu au fost în mod formal dovedite pentru asocierea 
cu acest fenotip. Valorile indicate sunt bazate pe dovezile pentru cardiomiopatiile înrudite în care se înţelege că spectrul fenotipic include CNDVS.
aIndică gene asociate cu prezentări sindromice care pot include cardiomiopatia ca o caracteristică, dar în cazul în care cardiomiopatia nu este de 
așteptat să apară ca singura sau caracteristica principală a sindromului.
bACTN2 și PLN pot prezenta un tablou fenotipic mixt care poate să nu se încadreze în descrierile clasice ale cardiomiopatiei.
cIndică genele asociate cu prezentări sindromice care pot include cardiomiopatia ca o caracteristică și în cazul în care cardiomiopatia poate � singura 
sau caracteristica principală a sindromului. Aceste sunt denumite uneori genocopii. De exemplu, GLA este prezentată ca �ind de�nitivă pentru 
CMH, deoarece provoacă boala Anderson-Fabry, care se poate prezenta cu HVS, îndeplinind criteriile de diagnostic pentru CMH.
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Severitate

Susceptibilitate

Pragul 

bolii

Severitate

Susceptibilitate

Pragul 

bolii

Variantă patogenă rară

Variantă cu efect intermediar

Variantă comună cu efect mic

Factori non-genetici

Panou A Panou B Panou C

Severitate

Susceptibilitate

Pragul 

bolii

Agregare familială

scăzută

Transmitere autozomal 
dominantă cu penetranţă 
incompletă și cu severitate/

expresie variabilă

Prezentare sporadică

(Istoric familial negativ)

Transmitere autozomal 

dominantă cu penetranţă 

completă

Rare Mendelian variant

Population MAF <0.01%

Intermediate effect variant

Population MAF <1–2%

Common variants (GWAS)

Population MAF >1–5%

Figura 8. Arhitectura genetică a cardiomiopatiilor. GWAS, studii de asociere la nivel de genom; MAF, frecvenţa alelei minore. Cardiomiopatia poate � 
mendeliană, cauzată de variante genetice care sunt ultra-rare în populaţia generală și care au dimensiuni mari ale efectului. Astfel de variante pot pre-
zenta penetranţă completă; adică toţi indivizii cu varianta respectivă din familie manifestă boala (panoul A). Cu toate acestea, variantele individuale sunt 
adesea insu�ciente pentru a produce un fenotip de boală în mod izolat, iar efectul lor este modulat de co-moștenirea factorilor genetici modulatori și 
de factorii non-genetici (panoul B). Pe lângă creșterea penetranţei bolii, aceste variante modulatoare afectează, de asemenea, severitatea bolii (panoul 
B). Factorii genetici modulatori sunt consideraţi a � cuprinși din variante comune cu efecte individuale mici și variante cu efecte intermediare care au 
frecvenţe ale populaţiei și dimensiuni ale efectului între variantele rare și comune. Unii pacienţi au o etiologie mai complexă (moștenire non-mende-
liană/poligenetică), în care este necesar un număr substanţial de factori genetici non-mendelieni și de factori non-genetici pentru a ajunge la pragul 
pentru boală (panoul C). Astfel de pacienţi au de obicei o prezentare sporadică sau prezintă o grupare familială mai puţin pronunţată a bolii. Arborele 
genealogic demonstrează membrii familiei de sex masculin (pătrat) și de sex feminin (cerc) care sunt afectaţi (umplutură neagră), cu fenotip incomplet 
(umplutură gri) sau neafectaţi (umplutură albă).  Prezenţa sau absenţa variantei de interes este notată cu „+” sau, respectiv, „-”

se luptă să înţeleagă boala lor. Testarea genetică la o rudă 
neafectată clinic a unui individ cu cardiomiopatie poate � 
indicată indiferent de vârstă, chiar și la copiii foarte mici, 
dacă un diagnostic genetic a fost stabilit cu cerditudine la 
individul afectat (cunoscut sub numele de testare în casca-
dă, testare predictivă sau testare presimptomatică). Odată 
ce a fost identi�cată o variantă patogenă/posibil patogenă 
(P/LP) în cadrul unui pacient index în urma investigaţiilor 
asupra genelor relevante ale bolii asociate cu fenotipul spe-
ci�c, este posibil să se ofere testarea genetică în cascadă a 
rudelor de gradul întâi a�ate la risc, inclusiv consiliere gene-
tică înainte de testare (a se vedea Secţiunea 6.8.3). Într-un 
scenariu în care o rudă de gradul întâi a decedat, ar trebui 
să se ia în considerare și evaluarea rudelor apropiate ale 
persoanei decedate (adică rudele de gradul doi ale pacien-
tului index).

Indivizii care nu moștenesc varianta familială pot � de 
obicei scoși din urmărirea clinică. Pentru cei care sunt pur-
tători ai variantei familiale, se recomandă să �e supuși eva-
luării clinice și, de obicei, supravegherii continue. Testarea în 

cascadă nu este indicată atunci când la proband este iden-
ti�cată o variantă cu semni�caţie incertă.

Secvenţierea poate �, de asemenea, indicată pentru 
analiza segregării (mai degrabă decât ca test de diagnosti-
care) pentru a informa interpretarea unei variante cu sem-
ni�caţie incertă găsită la un individ afectat. De obicei, acest 
lucru se limitează la indivizii care sunt în mod clar afectaţi 
sau la testarea părinţilor pentru a identi�ca o variantă de 
novo. Consilierea genetică în aceste circumstanţe ar impli-
ca o comunicare clară către membrii familiei că acesta nu 
este un test de diagnosticare, ci mai degrabă contribuie la 
clari�carea patogenităţii variantei incerte.

În cele din urmă, evaluarea genelor cardiace pentru des-
coperiri secundare, în cazul în care datele sunt generate în 
cadrul testării genetice pentru o altă indicaţie clinică (de-
numită și screening oportunist), poate � rezonabilă atunci 
când echilibrul între bene�cii și prejudicii este cunoscut și 
dacă costul este acceptabil. Un screening mai larg al po-
pulaţiei ar putea, de asemenea, să �e rezonabil dacă echi-
librul între bene�cii și prejudicii este favorabil. În prezent, 
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nu există date su�ciente pentru a evalua echilibrul dintre 
bene�cii și prejudicii în ambele contexte, iar în prezent, 
pentru a obţine astfel de date, acest lucru ar trebui să �e 
efectuat numai în cadrul unui context de cercetare. Consi-
lierea genetică atentă pentru a explica pe deplin bene�ciile 
și riscurile în acest context este crucială. În prezent, există 
foarte puţine date pentru a evalua acest echilibru, existand 

un de�cit important de dovezi. În Statele Unite ale Ameri-
cii, Colegiul American de Genomică și Genetică Medicală 
a recomandat ca genele asociate cu cardiomiopatiile să �e 
evaluate pentru descoperiri secundare ori de câte ori se 
efectuează secvenţierea clinică largă, indiferent de indicaţia 
iniţială pentru testare192,193. În prezent, nu există un consens 
internaţional în jurul acestei recomandări.

6.8.2.1 Cardiomiopatiile non-mendeliene și implicaţiile pentru 
testele genetice
Discuţia anterioară s-a concentrat pe testarea genetică 
pentru identi�carea formelor monogenice de cardiomiopa-
tie. Recunoașterea faptului că o proporţie importantă de 
cardiomiopatii au o arhitectură genetică mai complexă are 
implicaţii importante pentru utilizarea testelor genetice.  
Absenţa unei variante genetice monogenice cauzatoare de 
boală la testarea genetică convenţională (ex secvenţierea 
pentru variante rare cu efect mare) lasă trei posibilităţi: (i) 
�e există o cauză monogenică care nu a fost identi�cată 
(adică nu a fost detectată sau recunoscută ca �ind cauza-
toare prin testele actuale); (ii) cardiomiopatia nu are o etio-
logie genetică; sau (iii) cardiomiopatia se datorează efecte-
lor multiple ale mai multor variante cu efect individual mai 
mic (Figura 8). Datele recente sugerează că pentru multe 
cardiomiopatii, absenţa unei variante rare cauzatoare de 
boală la testarea comprehensivă indică faptul că boala este 
puţin probabil să aibă o etiologie monogenică182,183,194. Acest 
lucru, la rândul său, implică un model de transmitere dife-

rit, cu un risc mai mic pentru rudele de gradul întâi, astfel 
încât supravegherea continuă poate să nu �e indicată dacă 
o evaluare clinică iniţială este liniștitoare. Utilizarea testelor 
genetice pentru a identi�ca familiile în care este puţin pro-
babil ca boala să �e monogenică reprezintă o nouă aplicaţie 
probabilă a testelor convenţionale, care este în curs de a 
aduna dovezi, dar nu este încă stabilită.

Scorurile de risc poligenic (PRS) (cunoscute uneori sub 
denumirea de scoruri de risc genomic) reprezintă o altă 
formă de test genetic care ar putea, în viitor, să aibă rele-
vanţă în managementul cardiomiopatiilor. În loc să se încer-
ce să se identi�ce o singură variantă genetică responsabilă 
de boală, sunt evaluate mai multe variante din întregul ge-
nom, �ecare asociată cu un efect mic asupra riscului de 
boală, și se calculează un scor care reprezintă riscul agregat 
182,183,195-197. Până în prezent, valoarea unui PRS în manage-
mentul clinic al cardiomiopatiilor nu a fost încă demonstra-
tă, iar accesul la consilierea genetică va � și mai important 
în transmiterea riscurilor și incertitudinilor către pacienţi 
și familii.

Tabelul 11 Utilitatea testării genetice în cardiomiopatii

Pentru pacient

Diagnostic: Pentru individul afectat, diagnosticul de cardiomiopatie este realizat în primul rând pe baza unei de�niţii 
fenotipice a bolii, fără referire la etiologia genetică. Cu toate acestea, cu consiliere genetică adecvată și recunoscând că 
identi�carea va � utilă clinic doar atunci când este găsită o variantă P/LP, testarea genetică poate � de valoare în clari�carea 
cazurilor la limită (de exemplu, când se observă HVS în contextul hipertensiunii ușoare sau controlate, dar medicul nu 
poate distinge cu încredere între CMH sarcomeric formă precoce și o fenocopie). Testarea genetică poate identi�ca, de 
asemenea, genocopii: condiţii genetice distincte care imită o anumită cardiomiopatie.

Prognostic: pentru un număr tot mai mare de afecţiuni, diagnosticul genetic poate oferi informaţii prognostice. De 
exemplu, în CMD datorată mutaţiilor în gena LMNA ce asociază un prognostic negativ care necesită o supraveghere 
mai frecventă și schimbarea pragurilor de decizie terapeutică, cu un prag mai scăzut pentru implantarea ICD în preveţie 
primară.

Terapie: un diagnostic genetic poate strati�ca în mod direct alegerea terapiei. În plus faţă de deciziile privind implan-
tarea ICD în prevenţie primară, un număr tot mai mare de tratamente sunt �e stabilite, �e în curs de testare pentru un 
subtip molecular speci�c de cardiomiopatie. În plus, cu un set de instrumente din ce în ce mai avansate pentru manipula-
rea genomului, se anticipează alte valuri de terapii care vizează înlocuirea, modi�carea sau eliminarea genelor și transcrierii 
anormale responsabile de cardiomiopatii, odată ce o etiologie moleculară precisă este stabilită la un pacient.

Consiliere în materie de reproducere: un diagnostic genetic oferă consiliere și gestionare în materie de re-
producere pentru un adult afectat și/sau pentru părinţii unui copil afectat, permiţând o consiliere personalizată privind 
modelele de moștenire și riscul de transmitere la viitorii copii și deschizând ușa către managenierea riscului; de exemplu 
prin diagnostic prenatal sau diagnostic genetic preimplantare.

Pentru rude

Cardiomiopatiile prezintă penetranţă incompletă și legată de vârstă, cu o mare variabilitate, prin urmare este foarte 
di�cil să identi�căm clinic rudele care nu prezintă riscul de a dezvolta o cardiomiopatie. O evaluare normală unică are o 
valoare limitată, iar rudele fără cardiomiopatie la evaluarea iniţială pot necesita supraveghere longitudinală pe termen lung. 
Testarea genetică poate elimina această incertitudine: o persoană care nu poartă varianta genetică dovedită a � respon-
sabilă pentru boala în familia lor poate � liniștită și fără supraveghere în continuare, în timp ce o persoană care poartă o 
variantă cauzatoare de boală poate � urmărită îndeaproape și, potenţial, tratată precoce.

CMD, cardiomiopatie dilatativă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; ICD, de�brilator cardiac implantabil; LMNA, lamin A/C; HVS, hipertro�e de 
ventricul stâng; P/LP, patogenă/posibil patogenă.
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6.8.2.2 Rapoartele testelor genetice și interpretarea variantelor
Multe laboratoare de diagnostic genetic utilizează un cadru 
standardizat pentru interpretarea și raportarea rezultate-
lor testelor genetice de diagnostic. Un rezultat negativ al 
unui test genetic la un proband indică faptul că nu a fost 
găsită nicio variantă cauzală într-o genă cunoscută asociată 
bolii. Acest lucru nu înseamnă neapărat că pacientul nu are 
o boală genetică, ci re�ectă cunoștinţele noastre limitate 
despre arhitectura genetică a cardiomiopatiilor ereditare în 
acest moment. Aspectele legate de abordarea testelor ge-
netice, metodele de testare genetică și interpretarea vari-
antelor sunt dezvoltate în continuare în Datele Suplimentare 
Online, Secţiunea 2, și în Declaraţia de Consens Expert a 
Asociaţiei Europene de Ritm Cardiac (EHRA)/Societăţii de 
Ritm Cardiac (HRS)/Societăţii de Ritm Cardiac din Asia-Pa-
ci�c (APHRS)/Societăţii de Ritm Cardiac din America La-
tină (LAHRS) privind starea testării genetice pentru bolile 
cardiace.

6.8.3 Consilierea genetică
Consilierea genetică este un proces care are ca scop spri-
jinirea pacienţilor și a familiilor acestora pentru a înţelege 
și a se adapta la impactul medical, psihosocial și familial al 
bolilor genetice.201,202 Ea ar trebui să �e realizată de profe-
sioniști din domeniul sănătăţii cu pregătire speci�că, cum 
ar � consilierii genetici, asistenţii geneticieni sau geneticienii 
cliniceni/medicali, indiferent dacă se ia în considerare sau 
nu testarea genetică. Consilierea genetică poate include o 
discuţie despre riscurile de moștenire, furnizarea de edu-
caţie, inclusiv necesitatea unei evaluări clinice, efectuarea 
consilierii înainte și după efectuarea testelor genetice, poa-
te revizui clasi�cările variantelor, poate obţine un istoric fa-
milial pe trei generaţii și poate oferi sprijin psihosocial.203-205 
Pentru pacienţii cu un diagnostic nou de cardiomiopatie, 
pot exista di�cultăţi de adaptare la viaţa cu o cardiomio-
patie genetică, provocări în a trăi cu un de�brilator cardiac 
implantabil (ICD) și traume și suferinţă continuă pentru cei 
care au avut în familie un tânăr cu o boală cardiacă gravă. 
Atenţia acordată nevoilor de sprijin psihologic ale pacienţi-
lor este, prin urmare, esenţială (a se vedea Secţiunea 6.12). 
Într-adevăr, în contextul general, consilierea genetică poa-
te îmbunătăţi cunoștinţele, abordarea și responsabilizarea 
pacientului; poate crește satisfacţia cu privire la procesul 
decizional și poate reduce anxietatea.

6.8.3.1 Consilierea genetică la copii
Există aspecte speci�ce care trebuie luate în considerare 
atunci când se consiliază copiii și familiile lor și când se ia 
în calcul screeningul clinic și testarea genetică în casca-
dă,75,210,211 (Tabelul 12) și este necesară o abordare centra-
tă pe pacient care să ţină cont de experienţele și valorile 
familiei (Figura 9). Principiul rămâne acela că orice testare, 
clinică sau genetică, ar trebui să �e în interesul al copilului și 
să aibă un impact asupra managementului, stilului de viaţă 
și/sau asupra testelor clinice în curs de desfășurare.75 Cu 
un sprijin multidisciplinar adecvat într-un cadru pediatric, 
rezultatele psihosociale la copiii supuși screeningului clinic 
și testării genetice în cascadă nu sunt diferite de cele ale 
populaţiei generale.212

Tabelul 12 Aspecte speci�ce ce trebuie luate în 
considerare în consilierea copiilor
Aspect Implicaţii

Autonomie Competenţa copilului de a decide 
cu privire la testare

Consinţământul informat Adecvat pentru înţelegerea 
copilului

Dreptul de a ști/a nu ști rezultatul A se lua în considerare dorinţele 
copilului și ale familiei

Con�denţialitatea Contextul istoricului familiar

Penentranţa incompletă și legată 
de vârstă

Simptomele/caracteristicile bolii 
pot să nu devină evidente timp de 
mulţi ani.

Stilul de viaţă Școală, sport, serviciu

Etapele vieţii și tranziţia Trecerea de la învăţământul 
primar la cel secundar; trecerea la 
serviciile medicale pentru adulţi

6.8.3.2 Consilierea genetică pre și post-testare genetică (pro-
bandul)
Un rol esenţial pentru consilierea genetică este acela că 
aceasta ar trebui să se desfășoare în paralel cu testarea 
genetică (a se vedea Secţiunea 6.8.2). Aceasta include o dis-
cuţie înainte de decizia de a efectua testarea genetică (pre-
test) și în momentul în care se primesc rezultatele (post-
test). Punctele cheie ale discuţiei în timpul consilierii pre și 
post-test sunt rezumate în Tabelul 13.

Tabelul 13 Puncte cheie de discuţie ale consilierii 
genetice pre- și post-test
Consiliere 
pre-testare 
genetică

Detalierea istoricului familiar

Educaţie genetică

Procesul și logistica testării genetice și obţinerea rezul-
tatului
Explicarea tuturor rezultatelor posibile

Implicaţii pentru îngrijirea clinică

Implicaţiile stilului de viaţă, inclusiv sportul, exerciţiile 
�zice și locul de muncă

Implicaţiile pentru familie

Riscul reclasi�cării
Constatări genetice secundare

Implicaţii potenţiale asupra asigurărilor (în funcţie de ţară)

Explorarea sentimentelor și înţelegerea

Suport psihosocial

Consilierea 
post-testare 
genetică

Recapitularea punctelor cheie ale sesiunii de pretestare 
genetica

Dezvăluirea rezultatelor

Implicaţii speci�ce pentru îngrijirea clinică

Implicaţii speci�ce pentru familie și modul de abordare 
a rudelor

Risc de reclasi�care, plan de soluţionare a statutului de 
variantă incertă, dacă este cazul
Explorarea sentimentelor și înţelegerea

Furnizarea de detalii despre modul în care membrii fa-
miliei pot accesa consilierea genetică

Oferiţi informaţii despre opţiunile de testare genetică 
reproductivă pentru cei cu diagnostic genetic
Suport psihosocial

Modi�ed from Ingles et al.213
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A se supune testării genetice în cascadă

Genotip pozitiv Genotip negativ

Continuă screening-ul 
clinic

Fără nevoia de a efectua 
alte screening-uri

Riscul de dezvoltare 
al bolii

Continuă
screening-ul clinic

Riscul de dezvoltare
 al bolii

Eliminarea 
îngrijorării inutile

Refuzul testării genetice în cascadă

Înţelegerea 
motivaţiei pentru 

testare

Minimizarea povarei 
asistenţei medicale 

prin reducerea 
screening-urilor inutile

Toleranţă faţă 
de incertitudine 

Dorinţa de a se
supune periodic unor
  screening-uri clinic

Vârsta copilului

Experienţa familiei
cu boala

Etapa din viată

Exploraţi
îngrijorarea și frica

Consiliere
genetică

Accesul la
 informaţie

și resurse

Preferinţele
 părinţilor

Dorinţa de a include 
copiii în procesul 

decizional pe măsură 
ce aceștia cresc

Respectarea
deciziei

Impactul potenţial
asupra stilului de viaţă,
 sportului și bunăstării

Valorile și
credinţele familiei

Testarea genetică în cascadă a copiilor- abordare centrată pe pacient

Figura 9. O abordare centrată pe pacient pentru testarea genetică în cascadă a copiilor. Factorii de luat în considerare în sprijinirea familiilor pentru 
a decide dacă să urmeze sau nu testarea genetică în cascadă la copii.

6.8.3.3 Consiliere genetică pentru testarea în cascadă
Odată ce a fost identi�cată o variantă P/LP la un pacient 
index, în urma investigaţiilor asupra genelor relevante ale 
bolii asociate cu fenotipul speci�c, este posibil să se ofere 
testarea genetică în cascadă a rudelor de gradul întâi a�ate 
la risc, inclusiv consiliere genetică înainte de testare (a se ve-
dea Secţiunea 6.8). Într-un scenariu în care o rudă de gradul 
întâi a decedat, ar trebui să se ia în considerare și evaluarea 
rudelor apropiate ale persoanei decedate (adică rudele de 
gradul doi ale pacientului index). Atribuirea corectă a nive-
lului de patogenitate a unei variante este crucială pentru 
testarea genetică în cascadă. Utilizarea necorespunzătoare 
a testării genetice într-o familie are potenţialul de a adu-
ce îngrijorare și teamă nejusti�cată, precum și potenţiale 
prejudicii legate de interpretarea eronată a variantelor ge-
netice. Prin urmare, variantele ar trebui să �e clasi�cate de 
către o echipă multidisciplinară specializată în genetică car-

diacă, cu un nivel adecvat de expertiză. Reclasi�carea siste-
matică a variantelor identi�cate și comunicarea către familii 
este crucială. Transmiterea informaţiilor despre importanţa 
testării clinice și genetice a rudelor la risc se bazează în 
mod tipic pe înţelegerea informaţiei de către persoana in-
dex din familie și transmiterea acesteia rudelor potrivite. 
Barierele comune în comunicare pot include relaţii familiale 
nepotrivite, sentimente de vinovăţie în legătură cu transmi-
terea unei variante mutante către copii, factorii psihosociali 
precum disstresul și înţelegerea rezultatului.214,215 Un paci-
ent va comunica adesea selectiv informaţii genetice rudelor, 
evaluându-le capacitatea de a înţelege și de a face faţă in-
formaţiilor, perioada lor din viaţă și statutul lor de risc. Cu-
noștinţele slabe în domeniul sănătăţii reprezintă o barieră 
importantă în comunicarea e�cientă a informaţiilor despre 
riscul genetic rudelor, subliniind necesitatea resurselor și 
mecanismelor de sprijin direcţionate.217



35Ghidurile ESC

6.8.3.4 Dignosticul genetic pre-natal sau pre-implantare
Testarea genetică prenatală sau pre-implantare poate � 
oferită părinţilor care au avut un copil anterior afectat de 
o cardiomiopatie moștenită din cauza unei sau mai mul-
tor variante patogene, sau cuplurilor în care unul sau ambii 
parteneri poartă o variantă patogenă (familială) cunoscută. 
Decizia de a urma testarea genetică prenatală sau pre-im-
plantare ar trebui să ia în considerare o gamă largă de as-
pecte legate de boală și părinţi, inclusiv aspecte culturale, 
religioase, legale și de disponibilitate.218 Opţiunile pentru di-
agnosticul genetic prenatal sau pre-implantare ar trebui dis-
cutate ca parte a procesului de consiliere genetică într-un 
moment potrivit. Dacă se efectuează diagnosticul prenatal, 
ar trebui să �e realizat su�cient de devreme în sarcină pen-
tru a oferi pacientei opţiuni privind continuarea sarcinii sau 
coordonarea sarcinii, nașterea și îngrijirea neonatală.219

Opţiunile pentru diagnosticul genetic prenatal și preim-
plantaţional sunt rezumate în Tabelul 14. Cele mai multe 
opţiuni de testare diagnostică reproductivă sunt pentru 
sarcini stabilite, cu excepţia diagnosticului genetic preim-
plantaţional care permite implantarea selectivă a embrio-
nilor neafectaţi.

Tabelul 14 Opţiunile diagnostice și implicaţiile 
prenatale și pre-implantare
Prelevarea de 
vilozităţi coriale

• Prelevare transcervicală sau transabdominală 
a placentei între săptămânile 10 și 14 de 
gestaţie. Rata pierderii fetale asociată 
procedurii este de aproximativ 0,2%. 220

• Se efectuează la o vârstă gestaţională 
timpurie; timp scurt de procesare a testelor.
Top of Form

Amniocenteza • Prelevarea directă a lichidului amniotic se 
efectuează după săptămâna a 15-a de gestaţie. 
Rata pierderii fetale este de aproximativ 
0,1%.220

Teste prenatale 
non-invazive

• Efectuat pentru o singură tulburare genetică
• ADN-ul fetal liber izolat din proba de plasmă 
maternă. 
• Efectuat în timpul sarcinii timpurii 
(aproximativ săptămâna a 9-a); riscul de avort 
spontan nu este crescut. 
• Nu este larg disponibil (metoda este încă 
în mare parte în curs de dezvoltare și, prin 
urmare, nu este ușor de accesat).

Diagnosticul 
genetic pre-
implantare

• Procedura FIV (fertilizare in vitro) cu o 
rată de succes de 25–30% pentru �ecare 
transfer de embrion, deși depinde de vârsta și 
fertilitatea mamei, urmată de biopsie și testare 
genetică a unei singure celule a embrionului.
 • Riscurile pentru mamă și copilul rezultat 
din FIV, cum ar � nașterea multiplă, nașterea 
prematură și greutatea redusă la naștere, 
precum și efectele emoţionale asupra celor 
care urmează procedura. 
• Disponibilitatea și metodele diferă în funcţie 
de ţările respective.

FIV- fertilizare in vitro

Recomandări Tabelul 8 Recomandări pentru con-
silierea și testarea genetică în cardiomiopatii
Recomandări Clasăa Nivelb

Consiliere genetică

Consilierea genetică, furnizată de un profesionist în 
domeniul sănătăţii pregătit corespunzător și inclu-
zând educaţie genetică pentru informarea procesu-
lui decizional și sprijin psihosocial, este recomanda-
tă pentru familiile cu o cardiomiopatie moștenită 
sau suspectată de a � moștenită, indiferent dacă se 
ia în considerare testarea genetică.204,206,208,209,221-224

I B

Se recomandă ca testarea genetică pentru cardio-
miopatie să �e efectuată având acces la o echipă 
multidisciplinară, inclusiv la cei cu expertiză în me-
todologia testării genetice, interpretarea variante-
lor de secvenţă și aplicarea clinică a testării gene-
tice, de obicei în cadrul unui serviciu specializat de 
cardiomiopatie sau într-un model de reţea cu acces 
la o expertiză echivalentă.222,224-226

I B

Se recomandă consilierea genetică pre și post-tes-
tare pentru toţi pacienţii care urmează testarea ge-
netică pentru cardiomiopatie.204,208,227-236

I B

Dacă testarea diagnostică prenatală este urmărită 
de către familie, se recomandă să �e efectuată în 
stadiile timpurii ale sarcinii, pentru a permite luarea 
deciziilor referitoare la continuarea sau coordona-
rea sarcinii.

I C

Ar trebui luată în considerare o discuţie despre op-
ţiunile de testare genetică a reproducerii cu un pro-
fesionist în domeniul sănătăţii pregătit corespunză-
tor pentru toate familiile cu un diagnostic genetic.

IIa C

Pacientul index

Se recomandă testarea genetică la pacienţii care 
îndeplinesc criteriile de diagnostic pentru cardio-
miopatie în cazurile în care aceasta permite dia-
gnosticul, prognosticul, strati�carea terapeutică sau 
managementul de reproducere al pacientului, sau în 
cazurile în care permite evaluarea genetică în casca-
da a rudelor care altfel ar � incluse în supravegherea 
pe termen lung.227-231,237,238

I B

Se recomandă testarea genetică pentru un individ 
decedat identi�cat să �i avut cardiomiopatie la au-
topsie dacă un diagnostic genetic ar facilita gestio-
narea rudelor supravieţuitoare.239-243

I C

Testarea genetică poate � luată în considerare la 
pacienţii care îndeplinesc criteriile de diagnostic 
pentru cardiomiopatie atunci când va aduce un 
bene�ciu net pacientului, având în vedere impac-
tul psihologic și preferinţele acestuia, chiar dacă nu 
permite diagnosticul, prognosticul sau strati�carea 
terapeutică, sau screeningul genetic în cascadă al 
rudelor lor.

IIb C

Testarea genetică la pacienţii cu un fenotip la limită 
care nu îndeplinesc criteriile de diagnostic pentru o 
cardiomiopatie poate � luată în considerare doar 
după o evaluare detaliată de către echipele de spe-
cialiști.

IIb C

Membrii familiei

Se recomandă testarea genetică în cascadă, cu con-
siliere pre și post-testare, oferită rudelor adulte 
care sunt la risc dacă s-a stabilit un diagnostic ge-
netic concludent (adică o variantă patogenă/posibil 
patogenă) la un individ din familie cu cardiomiopa-
tie (începând cu rudele de gradul întâi dacă sunt 
disponibile, și continuând secvenţial).204,227-232

I B
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Testarea genetică în cascadă cu consiliere pre și 
post-testare ar trebui luată în considerare în cazul 
copiilor a�aţi la risc, dacă s-a stabilit un diagnos-
tic genetic concludent (adică o variantă patogenă/
posibil patogenă) la un individ din familie cu cardio-
miopatie (începând cu rudele de gradul întâi, dacă 
sunt disponibile, și continuând secvenţial), luând în 
considerare cardiomiopatia subiacentă, vârsta aș-
teptată de debut, prezentarea în familie și conse-
cinţele clinice/juridice.233-236,244

IIa B

Ar trebui luată în considerare testarea pentru 
prezenţa unei variante familiale cu semni�caţie ne-
cunoscută, în mod obișnuit la părinţi și/sau rudele 
afectate, pentru a determina dacă varianta se se-
gregă cu fenotipul de cardiomiopatie, dacă acest 
lucru ar putea permite interpretarea cu încredere 
a variantei.

IIa C

Testarea genetică diagnostică nu este recomandată 
la un membru al familiei cu un fenotip negativ în 
absenţa unui diagnostic genetic concludent (adică o 
variantă patogenă/posibil patogenă) în familie.

III C

P/LP- patogen/posibil patogen
aClasă de recomandare
bNivel de evidenţă

6.9. Abordarea diagnostică pentru 
pacienţii pediatrici
Tradiţional, cardiomiopatiile la copii au fost considerate 
entităţi distincte faţă de cardiomiopatiile adolescenţilor și 
adulţilor, având etiologii, evoluţie naturală și management 
diferite. Cu toate că sunt mult mai rare decât în cazul adul-
ţilor, datele contemporane au arătat că, dincolo de primul 
an de viaţă, în majoritatea cazurilor, cardiomiopatiile pedi-
atrice reprezintă o parte din spectrul acelorași boli obser-
vate la adolescenţi și adulţi.245 Dat �ind caracterul lor rar, 
datele privind managementul clinic și rezultatele sunt mai 
limitate decât în cazul adulţilor, dar datele provenite din 
studii populationale ample sau din cohorte internaţionale 
au furnizat informaţii importante despre prezentarea clini-
că, evoluţia naturală și rezultatele cardiomiopatiilor la co-
pii.245 Cardiomiopatiile cu debut în copilărie reprezintă ade-
sea două extreme opuse ale spectrului bolilor muschiului 
inimii: (i) boală severă, cu debut precoce, progres rapid al 
bolii și prognostic slab, în concordanţă cu prezentările cele 
mai severe la adulţi; sau (ii) expresie fenotipică timpurie a 
fenotipurilor de cardiomiopatie adultă, identi�cate din ce în 
ce mai mult ca rezultat al screening-ului familial. Din acest 
motiv, Grupul de Lucru subliniază principiul de a considera 
cardiomiopatiile în toate grupele de vârstă ca entităţi ale 
unei singure boli, cu recomandări aplicabile populaţiilor pe-
diatrice și adulte pe parcursul acestei directive, acceptând 
că baza de dovezi pentru multe dintre recomandări este 
semni�cativ mai limitată pentru copii. În cazul în care există 
diferenţe legate de vârstă, acestea sunt evidenţiate în mod 
speci�c.

Abordarea generală a cardiomiopatiilor în populaţia pe-
diatrică și adultă se bazează pe vârsta debutului, prezen-
tarea clinică și fenotipul cardiac și sistemic.246 Atunci când 
este suspectată o boală sindromică sau metabolică, este 
recomandată o abordare pas cu pas care să ia în considera-
re vârsta debutului, consanguinitatea și istoricul familial, im-
plicarea cardiacă și sistemică, ECG-ul și imagistica, precum 
și evaluarea de laborator pentru a de�ni fenotipul, etiologia 

și managementul adaptat.247 La fel ca la adulţi, prezentarea 
clinică variază de la absenţa simptomelor la moartea subită 
cardiacă ca prima și unică manifestare.35,81,248249

6.9.1 Cardiomiopatie cu debut în perioada 
de sugar și în copilăria precoce
În contrast, etiologia, evoluţia naturală și rezultatele car-
diomiopatiilor cu debut în perioada de sugari (sub 1 an) pot 
� semni�cativ diferite faţă de cele observate la copiii mai 
mari, adolescenţi și adulţi.

În cardiomiopatiile cu debut în perioada de sugari și la 
vârste fragede, prezentarea clinică, fenotipul cardiac și eti-
ologia sunt principalele determinante ale managementului. 
De obicei, debutul clinic sever al cardiomiopatiilor infantile 
este gestionat în unităţile de terapie intensivă sau subin-
tensivă de către neonatologi și cardiologi pediatrii, pen-
tru probleme precum di�cultăţi respiratorii și/sau acidoză 
metabolică, și/sau hipoglicemie, și/sau hipotonie.247,250-252 O 
abordare clinică cuprinzătoare, care ia în considerare atât 
fenotipul cardiac, cât și pe cel sistemic (consangvinitate; 
dismor�sme sau anomalii scheletice; retard mintal; hipoto-
nie și slăbiciune musculară; hipoglicemie cu sau fără acidoză 
metabolică; creșterea CK și a transaminazelor; prezenţa 
corpurilor cetonici în urină, aciduria organică, pro�lurile 
acilcarnitinelor și acizilor grași liberi; și metabolismul calciu-
lui și al vitaminei D), și care implică o echipă multidisciplina-
ră (genetician și experţi în boli metabolice și neurologice), 
este obligatorie pentru a ghida managementul atunci când 
sunt prezente boli reversibile sau speci�ce (Figura 10).

 La sugarii cu cardiomiopatie hipertro�că, după exclu-
derea cauzelor reversibile (diabetul matern, 253sindromul 
geamăn–geamăn, utilizarea de corticosteroizi254,255), este 
important să se de�nească, alături de tiparul hipertro�ei 
(asimetric, concentric, biventricular), prezenţa obstrucţiei 
tractului de ejecţie al ventriculului stâng (LVOTO), disfunc-
ţia diastolică și/sau sistolică1,256 și implicarea ventriculului 
drept. Boala sarcomerică cu debut precoce (inclusiv vari-
antele duble/compuse) ar trebui excluse chiar și în absenţa 
unui istoric familial pentru cardiomiopatie hipertro�că și 
moarte subită cardiacă; acești sugari prezintă simptome se-
vere de insu�cienţă cardiacă, iar supravieţuirea dincolo de 
primul an de viaţă este neobișnuită.257

În contrast, prezentarea clinică cu insu�cienţă cardiacă 
este rară la sugarii cu boală sarcomerică heterozigotă în com-
paraţie cu malformaţiile sau tulburările metabolice, la care 
ratele de supravieţuire sunt <90% și <70% la 1 an.248,258,259 
La sugarii cu cardiomiopatie hipertro�că, în prezenţa ob-
strucţiei tractului de ejecţie biventricular și a ≥1 semn de 
alarmă pentru un sindrom neurocardiofaciocutanat (dismor-
�sme, anomalii cutanate, anomalii scheletice etc.), trebuie 
să se suspecteze puternic un diagnostic de RASopatii.260-263 

Obstrucţia severă a tractului de ejecţie al ventriculului stâng 
în cardiomiopatia hipertro�că legată de RASopatii necesită 
adesea beta-blocante în doze mari și, în unele cazuri, luarea 
în considerare a miectomiei septale.264-267

La sugarii cu cardiomiopatie hipertro�că, hipertro�e 
biventriculară, care adesea se prezintă cu semne de insu�-
cienţă cardiacă și disfuncţie sistolică, și ≥1 semn de alarmă 
pentru boală metabolică (hipotonie musculară, creștere a 
CK-ului și a transaminazelor, consangvinitate), este obliga-
toriu să se excludă erorile congenitale ale metabolismu-
lui, inclusiv glicogenoza tip II (boala Pompe), defectele de 
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oxidare a acizilor grași și tulburările mitocondriale.268-272 La 
sugarii cu boala Pompe, terapia de substituţie enzimatică 
(ERT) s-a dovedit că determină reversul hipertro�ei ventri-
culare stângi.269,273-275

 La sugarii cu cardiomiopatie dilatativă (CMD), cauzele 
reversibile (adică rahitismul hipocalcemic dependent de vi-
tamina D) și bolile cardiace congenitale (coarctaţia de aortă 
și ALCAPA, care necesită management chirurgical imediat) 
ar trebui excluse.249,276,277 De asemenea, miocardita virală ar 
trebui exclusă prin investigaţii non-invazive (adica de labo-
rator) și invazive (BEM), în cazuri selectate. 278-279Tulbură-
rile neuromusculare (cardiomiopatiile legate de distro�nă 
și sarcoglican) ar trebui excluse la pacienţii care prezintă 
hipotonie musculară și creștere a CK-ului, iar o abordare 
multidisciplinară care implică un neurolog și experţi în boli 
metabolice este necesară.280-282 Atunci când un fenotip de 
CMD este asociat cu hipertrabeculaţia ventriculului stâng, 
ar trebui luate în considerare și alte boli mitocondriale/me-
tabolice, inclusiv sindromul Barth.283-285

CMR izolată este rară la sugari, dar un fenotip mixt de 

CMR/CMH este întâlnit mai frecvent. Cazurile familiale 
sunt frecvente, în special la pacienţii cu un fenotip de CMR/
CMH.286-289 Independent de fenotip, aceasta este în general 
asociată cu un prognostic slab, cu toate că fenotipul de 
CMR/CMH are o supravieţuire semni�cativ mai bună fără 
transplant decât CMR izolată.286

Cardimiopatia aritmiogenă de ventricul drept (ARVC) și 
fenotipurile de cardiomiopatie non-dilatativă a ventriculului 
stâng (CNDVS) sunt foarte rare la sugari și sunt cel mai 
frecvent forme autozomal recesive asociate cu manifestări 
cutanate (de exemplu, boala Naxos și sindromul Carva-
jal),290-292 cu toate că acest lucru ar putea re�ecta o lipsă de 
screening clinic sistematic pentru aceste condiţii în copilăria 
timpurie. Date recente sugerează că aproximativ 15% din-
tre pacienţii cu ARVC prezintă boală cu debut în copilărie, 
iar pacienţii pediatrici cu ARVC prezintă mai des un fenotip 
sever și un risc mai mare de moarte subită cardiacă.293 În 
mod tot mai frecvent, copiii cu fenotipurile ARVC și CND-
VS care se prezintă cu manifestări acute de miocardită sunt 
recunoscuţi.294-297

Figura 10 Abordare clinică a cardiomiopatiei infantile și in copilărie. ALT, alanină aminotransferază; ARVC, cardiomiopatie aritmiogenică a ventriculu-
lui drept; AST, aspartat transaminază; BCC, boală cardiacă congenitală; CMD, cardiomiopatie dilatativă; ECG, electrocardiogramă; GSD, tulburare de 
stocare a glicogenului; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; LSD, boală de stocare lizozomală; HVS, hipertro�e ventriculară stângă; MYH7, lanţ greu de 
miozină 7; CMNDVS, cardiomiopatie non-dilatativă de ventricul stâng; NSML, sindrom Noonan cu multiple efelide; CMR, cardiomiopatie restrictivă. 
a Vezi Tabelul 5. b Vezi Tabelul 7.
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6.10 Principii generale în 
managementul pacienţilor cu 
cardiomiopatii
6.10.1 Evaluarea simptomelor 
Anumite persoane cu cardiomiopatie și anomalii structu-
rale subtile rămân asimptomatice și au o speranţă de via-
ţă normală; altele, însă, pot dezvolta simptome, de obicei 
la mulţi ani de la apariţia dovezilor ECG sau imagistice de 
boală. La bebeluși, semnele și simptomele de insu�cienţă 
cardiacă includ tahipneea, alimentaţia de�citară, transpi-
raţia excesivă sau restricţia de creștere. Copiii mai mari, 
adolescenţii și adulţii acuză fatigabilitate, dispnee, precum 
și durere toracică, palpitaţii și sincopă. Deoarece clasi�ca-
rea NYHA (New York Heart Association) nu este aplicabilă 
copiilor sub vârsta de 5 ani, Clasi�carea Ross a Insu�cienţei 
Cardiace a fost adoptată pentru copiii cu vârsta sub 5 ani, 
însă nu a fost validată în raport cu rezultatele.298 Evalua-
rea sistematică prin ecocardiogra�e bidimensională (2D) și 
Doppler, monitorizarea ECG de repaus și ambulatorie și 
testele de efort sunt de obicei su�ciente pentru determi-
narea celei mai probabile cauze a simptomatologiei. Investi-
gaţiile suplimentare [de ex. angioCT coronarian, angiogra�a 
coronariană, testul de efort cardio-pulmonar (TECP), stu-
diul electro�ziologic, monitorizarea electrocardiogra�că pe 
termen lung] ar trebui luate în considerare pentru a inves-
tiga simptome speci�ce precum durerea toracică, sincopa 
și palpitaţiile conform practicii clinice curente și ghidurilor. 
1,4, 69, 299-301 Cateterismul cardiac pentru evaluarea funcţiei 
inimii drepte și stângi, a rezistenţei arteriale pulmonare și 
TECP cu măsurarea simultană a gazelor respiratorii nu re-
prezintă o parte standard a bilanţului, însă sunt recoman-
date în cazul pacienţilor sever simptomatici cu disfuncţie 
sistolică și/sau diastolică de VS când există incertitudine 
asupra presiunilor de umplere sau în cazul pacienţilor la 
care se are în vedere transplantul pulmonar sau suportul 
circulator mecanic.69

6.10.2 Managementul insu�cienţei cardiace
Managementul clinic al insu�cienţei cardiace a fost descris 
în Ghidul ESC pentru diagnosticul și tratamentul insu�cien-
ţei cardiace acute și cronice din 2021.69 În acel document, 
recomandările sunt în general independente de etiologia 
insu�cienţei cardiace și includ terapia medicală curentă, dis-
pozitivele cardiace și dispozitivele de asistare mecanică a 
VS (LVAD)/transplantul cardiac. Drept urmare, recomandă-
rile de tratament trebuie să �e considerate generice și nu 
speci�ce diferitelor forme de cardiomiopatii. Tratamentul 
medicamentos pentru insu�cienţa cardiacă cu fracţie de 
ejecţie redusă (IC-FEr) bazat pe studii clinice randomizate 
controlate efectuate pe cohorte mari de pacienţi, ce inclu-
de inhibitorii enzimei de conversie a angiotensinei (IECA)/ 
inhibitorul receptorului angiotensinei și neprilizinei (ARNI), 
beta-blocantele, antagoniștii receptorilor de mineralocor-
ticoizi (ARM) și inhibitorii co-transportorului de sodiu-glu-
coză 2 (iSGLT2) ar � în general aplicabil CMD genetice, 
cardiomiopatiei non-dilatative a VS (CNDVS) și altor fe-
notipuri asociate cu disfuncţia VS [de ex. CMH în stadiul 
terminal (end-stage), cardiomiopatia restrictivă (CMR) și 
cardiomiopatiei aritmogene de ventricul drept (ARVC)]. 
Terapia de resincronizare cardiacă și transplantul cardiac 
respectă, de asemenea, indicaţiile generale. Recomandările 
pentru managementul insu�cienţei cardiace cu fracţie de 

ejecţie prezervată (IC-FEp) ar � în principal aplicabile CMH 
non-obstructive, CMR și amiloidozei cardiace. Un update 
ţintit urmează a � publicat în 2023. 69a 

Răspunsul individual la tratamentul insu�cienţei cardiace 
poate să nu �e același, în funcţie de diferitele cauze geneti-
ce speci�ce, după cum a fost observat în mai multe studii 
observaţionale. 302, 303 Mai multe aspecte legate de mana-
gement, aplicabile subtipurilor speci�ce de cardiomiopatii 
la adulţi și copii și în situaţii particulare, precum sarcina și 
genocopiile metabolice rare, se dezvoltă rapid 304 și sunt 
discutate în secţiunile dedicate formelor speci�ce de car-
diomiopatii (vezi Secţiunile 7.6 și 8.2.2)

Amiloidoza cardiacă și anumite forme de CMR merită 
o atenţie specială în ceea ce privește managementul insu�-
cienţei cardiace. Controlul hidric și menţinerea euvolemiei 
sunt elemente centrale. Dacă simptomele speci�ce insu�-
cienţei cardiace sunt prezente, diureticele de ansă ar trebui 
administrate, deși hipotensiunea ortostatică poate deter-
mina intoleranţă la administrarea acestora, iar depletizarea 
hidrică excesivă poate agrava simptomatologia, din cauza 
restricţiei (de exempli în CMH sau amiloidoză). Rolul be-
ta-blocantelor, al IECA, al blocanţilor de receptori de angi-
otensină (BRA) sau al ARNI în tratamentul acestor pacienţi 
nu a fost stabilit, iar aceste clase de medicamente pot să nu 
�e tolerate din cauza hipotensiunii.305 În plus, întreruperea 
acestor medicamente determină frecvent îmbunătăţirea 
simptomelor și ar trebui luată în considerare. 

Insu�cienţa cardiacă cu FEVS >40-50%, îmbunătăţită de 
la IC-FEr sau de la insu�cienţa cardiacă cu FEVS moderat 
redusă (IC-FEmr) - (FEVS îmbunătăţită306) nu este abordată 
separat în Ghidul ESC pentru diagnosticul și tratamentul insu-
�cienţei cardiace acute și cronice din 2021, dar este în mod 
particular importantă pentru CMD genetică, întrucât în ca-
drul unei proporţii substanţiale a acestor pacienţi cu IC-FEr 
sau IC-FE mr va surveni o îmbunătăţire a FEVS sub terapia 
medicală orientată de ghid (GDMT).69 Pacienţii și medicii se 
confruntă cu dilema continuării inde�nite a farmacoterapiei 
sau întreruperii sale la un moment dat. Studiul TRED-HF 
(Therapy withdrawal in REcovered Dilated cardiomyo-
pathy-Heart Failure) este singurul studiu clinic randomizat 
care a evaluat siguranţa întreruperii GDMT. Rezultatele au 
arătat că o proporţie mare de pacienţi au avut disfuncţie 
de VS sau insu�cienţă cardiacă recurente, astfel că actual 
se recomandă precauţie în ceea ce privește întreruperea 
medicaţiei. 307

6.10.2.1 Terapia medicală de prevenţie a insu�cienţei car-
diace la purtătorii genetici asimptomatici/în cadrul expresiei 
precoce a bolii
Terapia insu�cienţei cardiace ar trebui să �e orientată 
conform Ghidului ESC pentru diagnosticul și tratamentul 
insu�cienţei cardiace acute și cronice din 2021 pentru IC-
FER, IC-FEMR și IC-FEP la pacienţii cu cardiomiopatii și 
simptome de insu�cienţă cardiacă. 69, 69a Dovezile în ceea 
ce privește recomandările de tratament pentru disfuncţia 
asimptomatică de VS sunt puţine, ceea ce reprezintă o pro-
vocare pentru cardiomiopatiile genetice, unde o proporţie 
semni�cativă de pacienţi este tânără, cu simptomatologie 
minimă sau fără simptome și unde pacienţii asimptomatici 
sunt diagnosticaţi prin screening-ul în cascadă. Deoarece 
s-a dovedit că terapia speci�că insu�cienţei cardiace in�u-
enţează remodelarea VS la pacienţii simptomatici cu dis-
funcţie de VS, terapia de linie I a insu�cienţei cardiace poate 
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� considerată la pacienţii cu forme precoce de CMD/car-
diomiopatie non-dilatativă de VS pentru prevenţia progre-
siei dilatării și disfuncţiei VS (ex. IECA, BRA, beta-blocante, 
ARM, Clasa IIb, nivel de evidenţă C). Biomarkerii pot ajuta 
la identi�carea pacientilor pre-simptomatici ce ar putea 
bene�cia de iniţierea precoce a terapiei cu antagoniști ne-
uro-hormonali.308 Efectul medicaţiei speci�ce insu�cienţei 
cardiace pentru prevenţia progresiei către boala manifes-
tă la purtătorii genetici de variante care cauzează CMD/
CNDVS nu este actual stabilit. Un studiu placebo controlat 
(EARLY-Gene trial) este în curs de desfășurare pentru a 
testa utilitatea candesartan în prevenţia disfuncţiei/dilatării 
de VS în acest scenariu (EudraCT: 2021-004577-30). 

Managementul pacienţilor asimptomatici cu diagnosti-
cul de CMH, cardiomiopatie aritmogenă și CMR ar trebui 
stabilit individual, deoarece nu a fost demonstrat faptul că 
medicaţia afectează expresia bolii.

Nu există dovezi care să susţină utilizarea agenţilor far-
macologici actuali pentru prevenţia apariţiei bolii la purtă-
torii neafectaţi. Sunt necesare studii controlate randomiza-
te pentru a evalua utilitatea noilor agenţi farmacologici în 
acest scenariu.309

Terapia speci�că insu�cienţei cardiace este administrată 
copiilor cu cardiomiopatii, extrapolând dovezile de la adulţi 
la copii sau bazat pe un număr limitat de studii clinice.310 

Medicaţia utilizată de rutină în cazul copiilor cu disfuncţie 
de VS este reprezentată de IECA, beta-blocante, diuretice 
și antagoniștii de aldosteron. BRA sunt o alternativă pentru 
IECA. Primele rezultate ale studiului multicentric randomi-
zat controlat PANORAMA-HF Trial și ulterior aprobarea 
de către FDA (Food and Drug Administration) a utilizării 
ARNI la copii a deschis calea acestei noi clase terapeuti-
ce pentru a � utilizată la pacienţii pediatrici cu insu�cienţă 
cardiacă simptomatică și disfuncţie sistolică a ventriculului 
sistemic cu vârsta de peste un an. Dozele recomandate 
pentru copiii sub această vârstă nu sunt actual stabilite311, 
însă pentru copiii cu greutatea sub 40 de kg, o doză de ini-
ţiere de 1.6 mg/kg titrată până la doza maximă de 3,1 mg/
kg a fost propusă.312 Nu există actual niciun studiu clinic sau 
date legate de e�cacitatea inhibitorilor de SGLT2 la copii. 

6.10.2.2 Transplantul cardiac
Transplantul cardiac ortotopic trebuie luat în considerare 
la pacienţii cu simptome moderate-severe refractare la te-
rapia farmacologică (clasa funcţională NYHA III-IV) ce în-
deplinesc criteriile standard de eligibilitate (vezi Ghidul ESC 
pentru diagnosticul și tratamentul insu�cienţei cardiace acute 
și cronice din 2021).69 Acesta poate include și pacienţii cu 
CMR și CMH cu FEVS normală, dar cu simptome severe 
refractare la terapia farmacologică (clasa funcţională NYHA 
III-IV) cauzate de disfuncţia diastolică.313-316 În cazul pacien-
ţilor cu aritmii ventriculare refractare ce nu pot � atribuite 
exclusiv unei decompensări acute în contextul insu�cienţei 
cardiace în stadiu terminal, o evaluare extensivă a tuturor 
potenţialelor opţiuni terapeutice (ex. farmacoterapie; abla-
ţia tahicardiei ventriculare (TV), incluzând accesul epicardic 
dacă este indicat și fezabil; denervarea simpatică cardiacă la 
pacienţii cu furtună electrică/ TV polimorfă refractară sau 
TV monomorfă rapidă) ar trebui efectuată înaintea reco-
mandării transplantului cardiac (vezi Secţiunea 6.10.4). 

Tabel de recomandări 9 - Recomandări 
legate de transplantul cardiac la pacienţii cu 
cardiomiopatii 
Recomandări Clasaa Nivelb

Transplantul cardiac ortotopic este recomandat 
pacienţilor eligibili cu cardiomiopatie și insu�cienţă 
cardiacă avansată (clasa NYHA III-IV) sau cu aritmii 
ventriculare refractare la medicaţie/terapia invazivă/
terapia prin dispozitive și care nu prezintă contrain-
dicaţii absolute317-319

I C

NYHA, New York Heart Association
aClasa de recomandare
bNivelul de evidenţă

6.10.2.3 Dispozitivele de asistare ventriculară stângă
Întrucât există un număr tot mai mare de pacienţi cu insu�-
cienţă cardiacă în stadiul terminal iar disponibilitatea dona-
torilor de organe rămâne limitată, suportul circulator me-
canic (SCM) prin dispozitivul de asistare ventriculară stângă 
(LVAD) sau prin dispozitivul de asistare biventriculară sunt 
din ce în ce mai utilizate ca punte către transplant. SCM pe 
termen lung ar trebui, de asemenea, considerat ca terapie 
de destinaţie la pacienţii cu cardiomiopatie și insu�cienţă 
cardiacă avansată în ciuda terapiei medicale optime și care 
nu sunt eligibili pentru transplant.69 

Tabel de recomandări 10 – Recomandări 
legate de terapia prin dispozitive de asistare 
ventriculară stângă la pacienţii cu cardiomiopatii
Recomandări Clasăa Nivelb

Suportul circulator mecanic ar trebui considerat în 
cazul pacienţilor selectaţi cu cardiomiopatie și insu�-
cienţă cardiacă avansată (clasa NYHA III-IV) în ciuda 
terapiei farmacologice optime și a terapiei prin dis-
pozitive, care sunt de altfel eligibili pentru transplan-
tul cardiac, în vederea îmbunătăţirii simptomelor și 
a reducerii riscului de spitalizare pentru insu�cienţa 
cardiacă datorat insu�cienţei cardiace în agravare și 
pentru a reduce decesul prematur în timpul așteptă-
rii transplantului cardiac. 317-319

IIa
 

B

Suportul circulator mecanic ar trebui considerat la 
pacienţii selectaţi cu cardiomiopatie și insfucienţă 
cardiacă avansată (clasa NYHA III-IV) în ciuda tera-
piei farmacologice optime și a terapiei prin dispozi-
tive, care nu sunt eligibili pentru transplantul cardiac 
sau pentru alte opţiuni chirurgicale și care nu au dis-
funcţie ventriculară dreaptă severă, pentru a reduce 
riscul de deces și pentru îmbunătăţirea simptomelor. 
321, 325-330

IIa B

NYHA, New York Heart Association
aClasa de recomandare
bNivelul de evidenţă

6.10.3 Managementul aritmiilor atriale 
Fibrilaţia atrială este cea mai frecventă aritmie întâlnită în 
toate subtipurile de cardiomiopatii și este asociată cu un 
risc crescut de evenimente cardioembolice, insu�cienţă 
cardiacă și deces.331-333 Datele de la 3208 de pacienţi adulţi 
din cadrul registrului de cardiomiopatii EURObservational 
Research Programme (EORP) au arătat o prevalenţă a �-
brilaţiei atriale de 28,2% la momentul iniţial și de 31,1 % 
în timpul perioadei de urmărire331-333, deși aceasta a fost 
diferită în funcţie de tipul de cardiomiopatie (a se vedea 
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Tabelul 15). În ansamblu, incidenţa anuală a �brilaţiei atriale 
în cadrul acestui registru a fost de 3%.332,333 La pacienţii cu 
cardiomiopatii, prezenţa �brilaţiei atriale este asociată cu 
simptome mai severe, cu o prevalenţă crescută a factorilor 
de risc cardiovascular și a comorbidităţilor și cu o incidenţă 
crescută a accidentelor vasculare cerebrale și a decesului 
(de orice cauză precum și din cauza insu�cienţei cardiace). 
332, 334-336

Atât Ghidul ESC pentru diagnosticul și managementul �bri-
laţiei atriale din 2020, cât și Ghidul ESC pentru diagnosticul și 
tratamentul insu�cienţei cardiace acute și cronice din 2021 re-
comandă o abordare integrată și structurată pentru facilita-
rea managementului conform ghidurilor. S-a demonstrat că 
abordarea Atrial Fibrillation Better Care (ABC) reduce riscul 
de accident vascular cerebral (AVC) și embolie sistemică, 
infarct miocardic și mortalitatea în populaţia generală. 337-361 
Deși această abordare nu a fost evaluată în cazul pacienţilor 
cu cardiomiopatii, insu�cienţa cardiacă a fost prezentă în 
aproximativ 20% din populaţia acestui studiu și, unde a fost 
speci�cat, cardiomiopatia în aproximativ 5,5-6,5% din ca-
zuri. Studiul RACE 3, ce combină componentele căii ABC 
într-o îngijire structurată, a rezultat în reducerea încărcă-
turii �brilaţiei atriale și la un control mai bun al ritmului în 
rândul celor 245 de pacienţi cu �brilaţie atrială persistentă 
precoce și insu�cienţă cardiacă stabilă (119 pacienţi rando-
mizaţi pentru a primi medicaţia ţintită și 126 pentru a primi 
medicaţia convenţională).347 Studiul mobile Atrial Fibrillation 
App Trial (mAFA-II), ce a inclus 714 pacienţi cu insu�cien-
ţă cardiacă (21,5%), 54 cu CMH (1,6%) și 105 cu CMD 
(3,2%) a arătat superioritatea îngrijirii integrate sprijinită de 
tehnologia mobilă în ceea ce privește efectul compozit re-
prezentat de „accidentul vascular cerevral ischemic/trom-
bembolismul sistemic/decesul și respitalizarea” (1,9% vs 6%, 
risc relativ [RR] 0,39; 95% interval de încredere [IC], 0,22 
- 0,67; p<0,001) și de ratele de respitalizare (1,2% vs 4,5%; 
RR 0,32; IC 95%, 0,17-0,60; P<0,001).361 Aderenţa la teh-
nologia de sănătate mobilă dincolo de 1 an a fost bună și a 
fost asociată cu o reducere a rezultatelor clinice adverse.362

6.10.3.1 Anticoagularea
Riscul trombo-embolic variază în cadrul diferitelor fenoti-
puri de cardiomiopatii (vezi Secţiunea 7). 332,363-367 Amiloido-
za cardiacă, CMH și CMR368 sunt în mod particular asoci-
ate cu un risc crescut de AVC. 332,365,369, 70 Registrul EORP 
a indicat un prognostic mai prost în rândul populaţiei cu 
cardioimiopatie și �brilaţie atrială concomitentă, cu o in-
cidenţă anuală a AVC/atacului ischemic tranzitor (AIT) de 
aproximativ 3 ori mai mare în rândul grupului cu cardiomi-
opatie și �brilaţie atrială. 332,334 Prin urmare, este esenţial a 
se lua în considerare anticoagularea la pacienţii cu orice tip 
de �brilaţie atrială sau �utter atrial. 

În mod important, pacienţii cu cardiomiopatie și �bri-
laţie atrială prezintă mai mulţti factori de risc pentru eve-
nimente cardio-embolice, precum vârsta înaintată, clasa 
NYHA mai avansată și un istoric mai frecvent de AVC/AIT, 
HTA și diabet zaharat, printre altele.332,333 Scorul CHA

2
DS

2
-

VASc [insu�cienţă cardiacă congestivă sau disfuncţie de VS, 
hipertensiune, vârsta ≥ 75 de ani (2 puncte), diabetul, acci-
dentul vascular (2 puncte), boala vasculară, vârsta între 65 
și 74 de ani, sexul (feminin)] nu a fost testat în mod speci�c 
la pacienţii cu cardiomiopatii369, iar dovezile retrospective 
sugerează că ar putea avea performanţe suboptime în pre-
dicţia accidentului vascular la pacienţii cu CMH și amiloido-

ză ATTR.334, 369, 371-374 Din acest motiv, deși nu există studii 
clinice randomizate care să evalueze rolul anticoagulării 
la pacienţii cu CMH, având în vedere incidenţa crescută 
a accidentelor vasculare, anticoagularea pro�lactică este 
recomandată la toţi pacienţii cu CMH și �brilaţie atria-
lă.334,371,372,374 O recomandare similară se aplică și pacienţilor 
cu �brilaţie atrială și CMR sau amiloidoză cardiacă.375 La 
pacienţii cu CMD, CNDVS sau ARVC și �brilaţie atrială, 
anticoagularea orală cronică ar trebui luată în considerare 
în mod individual, luând în considerare și scorul CHA

2
DS

2
-

VASc, după cum a fost propus în Ghidul ESC pentru diagnos-
ticul și managementul �brilaţiei atriale din 2020.336 Fibrilaţia 
atrială este întâlnită rar în rândul copiilor cu cardiomiopatii 
genetice și nu există date disponibile în ceea ce privește 
utilitatea CHA

2
DS

2
-VASc sau a altor scoruri de strati�care 

a riscului, nici asupra riscului sau bene�ciilor prescrierii anti-
coagulării orale. Nu există date referitoare la anticoagularea 
pro�lactică pe termen lung la copiii cu CMD în ritm sinusal. 

În populaţia generală, anticoagulantele orale directe 
(DOAC) sunt de preferat în prevenţia evenimentelor tro-
mbo-embolice la pacienţii cu �brilaţie atrială în absenţa ste-
nozei mitrale severe și/sau protezelor valvulare metalice, 
deoarece prezintă e�cacitate similară anticoagulantelor an-
ti-vitaminice K (AVK), cu un risc de sângerare intracraniana 
mai mic.376 Nu există date randomizate care să compare 
DOAC cu AVK la pacienţii cu cardiomiopatii, deși datele 
sugerează că pot � utilizate într-o manieră similară cu po-
pulaţia generală. 373,374,377-380

6.10.3.2 Controlul frecvenţei cardiace
Controlul frecvenţei cardiace ar trebui luat în considera-
re la orice pacient cu cardiomiopatie ce se prezintă cu �-
brilaţie atrială.336 Un control strict al frecvenţei (frecvenţa 
cardiacă de repaus sub 80 de bătăi pe minut (bpm) și frec-
venţa cardiacă în timpul efortului moderat sub 110 bpm) 
nu a arătat bene�cii comparativ cu un control mai per-
misiv al frecvenţei (frecvenţa cardiacă de repaus sub 110 
bpm) în RACE II381 și într-o analiză combinată a RACE II 
și AFFIRM.382 Totuși, doar 8-12% dintre pacienţi au avut 
istoric de cardiomiopatie (fără speci�carea tipului) în stu-
diul RACE II și doar 10% dintre pacienţii din RACE II și 
17% din cei din cadrul analizei combinate au avut istoric 
de spitalizare pentru insu�cienţa cardiacă sau s-au încadrat 
în clasa funcţională NYHA II, respectiv III.381,382 Nu există 
date disponibile pentru diferitele subtipuri de cardiomiopa-
tii, dar studii observaţionale au sugerat că frecvenţele car-
diace mai înalte sunt asociate cu un prognostic mai prost 
la pacienţii cu insu�cienţă cardiacă.383,384 Astfel, Ghidul ESC 
pentru diagnosticul și tratamentul insu�cienţei cardiace acute 
și cronice din 2021 consideră un control mai permisiv ca 
�ind acceptabil în abordarea iniţială, însă cu ţintirea unei 
frecvenţe cardiace mai mici în cazul persistenţei simptome-
lor sau în cazul suspicionării unei disfuncţii cardiace induse 
de tahicardie asociate.69 

Există foarte puţine date disponibile cu privire la ale-
gerea tratamentului farmacologic de control al frecvenţei 
la pacienţii cu cardiomiopatii. Beta-blocantele sunt de pre-
ferat la pacienţii cu cardiomiopatii, având în vedere e�caci-
tatea lor de mult stabilită în prezenţa disfuncţiei VS.385, 386 
Digoxinul este o alternativă, în mod special la pacienţii cu 
contraindicaţie sau intoleranţă la beta-blocante, în rândul
pacienţilor cu �brilaţie atrială și simptomatologie de insu-
�cienţă cardiacă (studiul RATE-AF) ne�ind demonstrată 
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nicio diferenţă în ceea ce privește calitatea vieţii (QoL) la 
6 luni comparativ cu bisoprolul.387 Când se administrează 
digoxin, o monitorizare atentă a nivelurilor plasmatice este 
necesară, studiile oservaţionale sugerând o mortalitate mai 
mare la pacienţii cu �brilaţie atrială, indiferent de prezenţa 
insu�cienţei cardiace; riscul de deces este legat de nivelul 
digoxinemiei, �ind cel mai mare la pacienţii cu o concentra-
ţie plasmatică ≥ 1,2 ng/ml. Dimpotrivă, o mortalitate mai 
mică sub terapie beta-blocantă a fost observată în răndul 
pacienţilor cu �brilaţie atrială și insu�cienţă cardiacă con-
comitentă. Blocantele de calciu non-dihidropiridinice (ve-
rapamil sau diltiazem) pot � utilizate doar la pacienţii cu 
FEVS ≥40%.336 

Ablaţia nodului atrio-ventricular este, de asemenea, o 
alternativă la pacienţii cu un control slab al frecvenţei ven-
triculare în ciuda terapiei medicamentoase, neeligibili pen-
tru controlul ritmului prin intermediul ablaţiei prin cateter 
sau la pacienţii cu stimulare biventriculară.336 La pacienţii 
cu �brilaţie atrială persistentă simptomatică (peste 6 luni), 
neeligibili pentru ablaţia �brilaţiei atriale sau la care ablaţia 
�brilaţiei a eșuat, cu complex QRS îngust și cel puţin o 
internare pentru insu�cienţă cardiacă, ablaţia nodului atrio-
ventricular în asociere cu terapia de resincronizare cardiacă 
(CRT) a fost demonstrată ca �ind superioară controlului 
frecvenţei cu terapia farmacologică, reducând riscul com-
pozit de deces sau spitalizare cauzate de insu�cienţa car-
diacă sau agravarea insu�cienţei cardiace388 și mortalitatea 
de toate cauzele389, indiferent de fracţia de ejecţie de bază 
(APAF-CRT Trial). Rămâne de studiat dacă stimularea sis-
temului de conducere este o alternativă mai bună faţă de 
CRT, existând doar un studiu mic încrucișat (ALTERNA-
TIVE-AF) care compară stimularea hisiană (HBP) cu sti-
mularea biventriculară la 50 de pacienţi cu FEVS≤ 40% și 
�brilaţie atrială persistentă ce au fost supuși ablaţiei nodului 
atrio-ventricular.390 În acest studiu, ambele braţe au suferit 
o îmbunătăţire semni�cative a FEVS la 9 luni cu o superio-
ritate ușoară, dar semni�cativă statistic a HBP.69,336

6.10.3.3 Controlul ritmului cardiac
Fibrilaţia atrială poate determina decompensarea hemodi-
namică și clinică prin scurtarea timpului de umplere diasto-
lică datorat frecvenţelor cardiace rapide și prin dependenţa 
umplerii VS de contracţia atrială. Astfel, menţinerea ritmu-
lui sinusal este de preferat, în special în prezenţa simpto-
melor. 

În ceea ce privește terapia farmacologică pe termen 
lung,336antiaritmicele au demonstrat succes limitat în men-
ţinerea ritmului sinusal pe termen lung, atât în cadrul po-
pulaţiei generale, cât și în cadrul pacienţilor cu cardiomio-
patii,391-393 cu rate crescute de întrerupere a acestora din 
cauza intoleranţei, și, cel mai important, �ind asociate cu 
efecte adverse multiple, inclusiv efecte proaritmice și ex-
tracardiace și, în anumite cazuri (sotalolul și antiaritmicele 
de clasă IA, precum chinidina și disopiramida), creșterea 
mortalităţii.394 Drept consecinţă, se recomandă precauţie 
în utilizarea medicaţiei antiaritmice în cadrul acestei popu-
laţii. Date referitoare la tratamentul antiaritmic în cadrul 
managementului speci�c al �brilaţiei atriale în cardiomio-
patiile genetice, exceptând CMH, sunt puţine. Este impor-
tant de menţionat potenţialul proaritmic al antiartimicelor 
de clasă IA, în special în prezenţa bolii cardiace structurale 
semni�cative; astfel, utilizarea acestora necesită prudenţă. 
Tratamentul medicamentos antiaritmic a fost în principal 

limitat la amiodaronă și sotalol, neexistând su�ciente date 
referitoare la alte antiaritmice precum dofetilida și drone-
darona. În mod important, sotalolul nu ar trebui utilizat 
la pacienţii cu IC-FEr, hipertro�e VS semni�cativă, interval 
QT prelungit, hipopotasemie sau clearance al creatininei 
sub 30 ml/min. De asemenea, dronedarona ar trebui evita-
tă la pacienţii cu istoric de decompensare recentă a IC sau 
�brilaţie atrială permanentă, deoarece a fost demonstrat că 
crește mortalitatea.395,396 

Ablaţia prin cateter a �brilaţiei atriale este o alternativă 
superioară și sigură terapiei antiaritmice pentru menţinerea 
ritmului sinusal, reducerea simptomelor asociate �brilaţiei 
atriale și îmbunătăţirea calităţii vieţii, putând � considera-
tă drept alternativă la terapia antiartimică în orice tip și 
context de �brilaţie atrială.336, 397 La pacienţii cu �brilaţie 
atrială si FEVS normală, nu a fost demonstrat că ablaţia prin 
cateter a redus mortalitatea sau AVC. În cazul pacienţilor 
selectaţi cu IC-FEr, ablaţia a fost asociată cu o reducere a 
mortalităţii de toate cauzele și a spitalizărilor și ar trebui 
considerată drept prima opţiune de tratament. Studiul Tre-
atment of Atrial Fibrillation for Stroke Prevention (EAST-AF-
NET 4) a randomizat 2789 de pacienţi cu �brilaţie atria-
lă recentă ce asociază comorbidităţi cardiovasculare la o 
strategie de control al ritmului precoce sau la tratamentul 
obișnuit (28,6% cu insu�cienţă cardiacă).402 Studiul a fost 
întrerupt prematur după o perioadă de urmărire medie 
de 5,1 ani din cauza apariţiei mai reduse a outcome-ului 
primar reprezentat de deces, AVC, spitalizare pentru agra-
varea insu�cienţei cardiace sau sindrom coronarian acut 
la pacienţii din grupul de control precoce al ritmului faţă 
de cei repartizaţi spre a primi terapia obișnuită. O analiză 
pre-speci�cată a evaluat efectele la pacienţii cu insu�cienţă 
cardiacă, demonstrând efectele terapiei precoce de control 
al ritmului la acest subgrup de pacienţi,403 constatări ce se 
coroborează cu cele din studiul CABANA.400 La pacienţii 
cu �brilaţie atrială și insu�cienţă cardiacă, mai multe stu-
dii clinice randomizate au arătat rezultate îmbunătăţite în 
urma ablaţiei prin cateter comparativ cu terapia medica-
lă.399-401,404-409

Anumite studii observaţionale efectuate la pacienţii cu 
IC-FEp au arătat, de asemenea, rezultate superioare în ceea 
ce privește perioada de timp petrecută fără �brilaţie atrială 
și mortalitatea de toate cauzele,401 însă sunt necesare studii 
clinice randomizate adecvate. 

Rolul ablaţiei �brilaţiei atriale prin cateter la pacienţii 
cu cardiomiopatii a fost raportat în mai multe registre, în 
special la pacienţii cu CMH.397,411-420 În general, menţinerea 
ritmului sinusal este realizată în până la două treimi din pa-
cienţi, deși repetarea procedurii sau continuarea medicaţiei 
antiaritmice sunt deseori necesare.397,411,415-419 Pacienţii cu 
cardiomiopatii pot avea un risc crescut de recurenţă a �bri-
laţiei atriale, în special în prezenţa remodelării sau dilatării 
atriale.397

6.10.3.5 Managementul comorbidităţilor și al factorilor de risc
Factorii de risc cardiovascular și comorbidităţile sunt de 
asemenea mai frecvent întâlnite la pacienţii cu cardiomio-
patii și �brilaţie atrială. Printre aceștia se numără fumatul, 
consumul de alcool, hipertensiunea, diabet zaharat tip II, 
hiperlipidemia, insu�cienţa renală, bronhopneumopatia ob-
structivă cronică, boala cardiacă valvulară sau ischemică și 
anemia.322,334 În plus, acești acienţi au un indice de masă cor-
porală mai mare și raportează activitate �zică mai scăzută 
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în comparaţie cu cei fără �brilaţie atrială. Aceste comor-
bidităţi și factori de risc sunt asociate cu riscul de a dez-
volta �brilaţie atrială și complicaţiile sale și, astfel, ar trebui 
identi�cate și manageriate corespunzător pentru a preveni 
progresia �brilaţiei atriale și apariţia efectelor adverse.336

Tabel de recomandări 11 - Recomandări pentru 
managementul �brilaţiei atriale și �utterului 
atrial la pacienţii cu cardiomiopatii
Recomandări Clasăa Nivelb

Anticoagularea
Anticoagularea orală în vederea reducerii riscului 
de accident vascular cerebral și evenimente tro-
mbo-embolice este recomandată la toţi pacienţii 
cu CMH sau amiloidoză cardiacă și �brilaţie atri-
ală sau �utter atrial (în absenţa contraindicaţii-
lor).332,365,369,371,373,378,413, 427,428,456-464

I B

Anticoagularea orală în vederea reducerii riscului 
de accident vascular cerebral și evenimente trom-
bo-embolice este recomandată la pacienţii cu CMD, 
CNDVS sau ARVC și �brilaţie atrială sau �utter atri-
al cu un scor CHA

2
DS

2
-VASc ≥ 2 (bărbaţi) sau ≥ 3 

(femei).465-469

I B

Anticoagularea orală în vederea reducerii riscu-
lui de accident vascular cerebral și evenimente 
trombo-embolice ar trebui considerată la paci-
enţii cu CMR și �brilaţie/�utter atrial (în absenţa 
contraindicaţiilor). 

IIa C

Anticoagularea orală în vederea reducerii riscului 
de accident vascular cerebral și evenimente trom-
bo-embolice ar trebui considerată la pacienţii cu 
CMD, CNDVS sau ARVC și �brilaţie atrială sau �ut-
ter atrial cu un scor CHA

2
DS

2
-VASc de 1 (bărbaţi) 

sau 2 (femei).470-472

IIa B

Controlul simptomelor de insu�cienţă cardiacă

Ablaţia �brilaţiei atriale prin cateter este reco-
mandată pentru controlul ritmului după ce te-
rapia cu una din clasele I sau III de medicaţie an-
tiaritmică a eșuat sau nu a fost tolerată, pentru 
îmbunătăţirea simptomatologiei determinate de 
recurenţa �brilaţiei atriale la pacienţii cu �brilaţie 
atrială paroxistică sau persistentă și cardiomiopa-
tie.335,397-399,412,415-420,430-435,447,451,473-498

I B

Ablaţia �brilaţiei atriale prin cateter este recoman-
dată pentru reversia disfuncţiei VS la pacienţii cu �-
brilaţie atrială și cardiomiopatie, când prezenţa unei 
componente tahiaritmice a disfuncţiei VS este foar-
te probabilă, indiferent de simptome.405,407,408,499-501

I B

Menţinerea ritmului sinusal, mai degrabă decât con-
trolul frecvenţei, ar trebui considerată în stadiile 
precoce pentru pacienţii cu cardiomiopatie și �brila-
ţie atrială fără factori majori de recurenţă, indiferent 
de simptome.402

IIa C

Ablaţia �brilaţiei atriale prin cateter ar trebui consi-
derată ca terapie de primă linie în vederea îmbună-
tăţirii simptomelor la pacienţii selectaţi cu cardiomi-
opatie și �brilaţie atrială paroxistică sau persistentă, 
fără factori de risc majori pentru recurenţă, ca o 
alternativă la antiaritmicele de clasă I sau III, luând 
în considerare preferinţele pacientului, riscurile și 
bene�ciile.392,393,480,502-506

IIa C

Ablaţia �brilaţiei atriale prin cateter ar trebui consi-
derată la pacienţii selectaţi cu cardiomiopatie, �bri-
laţie atrială și insu�cienţă cardiacă sau FEVS redusă 
pentru prevenirea recurenţei �brilaţiei atriale și îm-
bunătăţirea calităţii vieţii, a FEVS și a supravieţuirii și 
în vederea reducerii spitalizărilor pentru insu�cienţa 
cardiacă.399-401,403-408,499-501,507

IIa B

Managementul comorbidităţilor și al factorilor de risc 
asociaţi
Modi�carea stilului de viaţă nesănătos și terapia ţin-
tită a comorbidităţilor este recomandată pentru a 
reduce povara �brilaţiei atriale și severitatea simpto-
melor la pacienţii cu cardiomiopatie.347,508-513

I B

CMH, cardiomiopatie hipertro�că; CMD, cardiomiopatie dilatativă; 
CNDVS, cardiomiopatie non-dilatativă de ventricul stâng; ARVC, cardio-
miopatie aritmogenă; CHA

2
DS

2-
VASc- insu�cienţă Cardiacă congestivă 

sau disfuncţie de ventricul stâng, Hipertensiune, vârstă (Age) ≥75 de ani 
(2 puncte), Diabet, accident vascular cerebral (Stroke)-2 puncte; vărsta 
65-74 ani (Age), secul feminin (Sex Category); VS, ventricul stâng; FEVS, 
fracţie de ejecţie a ventriculului stâng
a Clasa de recomandare
b Nivelul de evidenţă

6.10.4 Managementul aritmiilor ventriculare
Aritmiile ventriculare, în special sub formă de furtună elec-
trică și/sau intervenţii ICD adecvate, repetitive, contribuie 
la o creștere semni�cativă a morbidităţii și mortalităţii la 
pacienţii cu cardiomiopatii.299 

Ghidul ESC de management al aritmiilor ventriculare și de 
prevenţie a morţii subite cardiace din 2022 oferă recoman-
dări detaliate despre managementul acut și pe termen lung 
la pacienţii cu cardiomiopatii.299 Există date limitate care 
abordează managementul aritmiilor ventriculare la pacienţii 
cu cardiomiopatii genetice speci�ce. Cu toate acestea, anu-
mite concepte generale pot � conturate: 
•	 Orice cauză reversibilă și/sau factor precipitant, precum 

dezechilibrele electrolitice, ischemia, hipoxemia, me-
dicamentele/drogurile trebuie identi�cate și corectate 
când este posibil.

•	 Ar trebui depuse eforturi extensive în încercarea de a 
înţelege etiologia (ex. mecanismul și substratul care stau 
la baza aritmiilor, precum și relaţia lor cu cardiomiopa-
tia subiacentă) întrucât acest lucru in�uenţează alegerea 
tratamentului.

•	 Oprirea aritmiilor ventriculare susţinute în acut poate 
� realizată prin cardioversie electrică, medicaţie antia-
ritmică sau pacing. Alegerea iniţială a tratamentului va 
depinde de tolerabilitatea hemodinamică, de etiologia 
subiacentă și de pro�lul pacientului.

•	 La pacienţii care se prezintă cu furtună electrică, o se-
dare ușoară până la moderată este recomandată pentru 
atenuarea stresului psihologic și reducerea tonusului 
simpatic. Dacă furtuna electrică se menţine refractară 
în ciuda terapiei antiaritmice, sedarea profundă/intubaţia 
ar trebui considerate.

•	 În cazul aritmiilor ventriculare incesante și furtunii elec-
trice neresponsive la medicaţia antiaritmică, ablaţia prin 
cateter este recomandată. În cazurile refractare sau ori-
când ablaţia TV �e nu este recomandată, �e nu este 
imediat disponibilă, modularea autonomă (de ex. blocul 
ganglionului stelat sau denervarea simpatică cardiacă, 
depinzând de situaţie) și/sau suportul circulator mecanic 
ar trebui luate în considerare.

•	 La pacienţii cu cardiomiopatii și aritmii ventriculare aso-
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ciate cicatricilor miocardice, arsenalul terapeutic pentru 
prevenţia pe termen lung a aritmiilor ventriculare recu-
rente include medicaţia antiaritmică (în principal limitată 
la beta-blocante, sotalol și amiodaronă) și ablaţia prin 
cateter (în special în cazul TV monomorfe susţinute 
sau în cazul TV poliomorfe declanșată de o extrasistolă 
ventriculară cu morfologie similară). Strategii suplimen-
tare, efectuate în centre experimentate, ar putea � luate 
în considerare, în funcţie de caracteristicile pacientului 
și ale aritmiilor ventriculare, precum strategiile de neu-
romodulare acută (blocul ganglionului stelat și anestezia 
epidurală toracică), strategiile de neuromodulare croni-
că (denervarea simpatică cardiacă) și ablaţia stereotacti-
că, non-invazivă a TV.514-520 Sunt disponibile date limitate 
în prezent în ceea ce privește siguranţa cardiacă și ex-
tracardiacă pe termen lung al ablaţiei TV stereotactice 
non-invazive, precum și asupra relaţiei doză-răspuns, 
astfel că utilizarea sa ar trebui limitată la cazurile excep-
ţionale sau în cadrul studiilor clinice prospective. 

•	 Atât managementul acut, cât și cronic al pacienţior cu 
cardiomiopatii și aritmii ventriculare refractare, în mod 
special în cazul disfuncţiei ventriculare moderat-severe 
concomitente, ar trebui să implice o evaluare integrată 
efectuată de echipa cardiacă ce include specialistul în 
cardiomiopatii, electro�ziologul cu experienţă în ablaţia 
prin cateter a aritmiilor ventriculare și în neuromodula-
re, anesteziști și chirurgi cardiaci.

6.10.5 Dispozitivele cardiace: de�brilatorul 
cardiac implantabil 
De�brilatoarele cardiace implantabile (ICD) sunt e�ciente 
în corecţia potenţialelor aritmii ventriculare letale și în pre-
venţia MSC, însă sunt asociate cu complicaţii, în special la 
pacienţii tineri care necesită multiple înlocuiri de-a lungul 
vieţii. ICD reduc mortalitatea în cazul supravieţuitorilor 
unui stop cardiac și la pacienţii care au suferit tahicardii 
ventriculare susţinute netolerate hemodinamic.521-523 Un 
ICD este recomandat la acești pacienţi cu intenţia creșterii 
supravieţuirii; decizia implantării trebuie să aibă în vedere 
viziunea pacientului și calitatea vieţii sale, precum și absenţa 
altor patologii susceptibile de a provoca decesul în decursul 
următorului an. 

Calculatoarele de risc aritmic pot � instrumente utile de 
predicţie a riscului de MSC, și, când sunt disponibile, pot 
oferi un bene�ciu clinic în comparaţie cu abordarea bazată 
pe factori de risc.524-526 Problema pragului de implantare a 
ICD este de interes justi�cabil, deoarece �ecare prag ales 
presupune �e implantarea de ICD inutile, cu complicaţi-
ile sale, �e riscul lăsării unei potenţiale MSC neprotejate. 
Această punere în balanţă a celor două evenimente nedo-
rite variază semni�cativ de la o persoană la alta și ar tre-
bui să facă parte dintr-un proces de decizie individualizat. 
Strategiile de strati�care a riscului în �ecare cardiomiopatie 
și rolul ICD în prevenţia primară a MSC sunt discutate în 
Secţiunea 7. 

Ghidul ESC de management al aritmiilor ventriculare și de 
prevenţie a morţii subite cardiace din 2022 oferă recoman-
dări detaliate referitoare la programarea optimă a dispo-
zitivelor și la prevenţia/tratamentul terapiilor inadecvate. 
Implantarea unor dispozitive compatibile cu rezonanţa 
magnetică este justi�cată, având în vedere nevoia efectuării 
acestei investigaţii în timpul urmăririi pacienţilor. La copii ar 

trebui considerate ICD mai simple (ex. monocameral/single 
coil/ subcutanate), ţinând cont de aspectele speci�ce legate 
de dimensiunea corpului/formă și de creștere. De�brilato-
rul portabil, de tip vestă, a fost demonstrat că detectează 
și tratează aritmiile ventriculare cu succes.527 Totuși, date 
privind bene�ciul său în prevenţia primară a MSC, în afara 
fazei precoce a infarctului miocardic (ex. miocardita, car-
diomiopatia peri-partum etc) sunt insu�ciente și nu se pot 
face recomandări în prezent. 

Tabel de recomandări 12 - Recomandări în ceea 
ce privește de�brilatorul cardiac implantabil la 
pacienţii cu cardiomiopatii

Recomandări Clasăa Nivelb

Recomandări generale 

Implantarea unui de�brilator cardiac este recoman-
dată doar pacienţilor cu speranţă de supravieţuire 
bună >1 an. 

I C

Este recomandat ca implantul ICD să �e ghidat de o 
decizie luată în comun care:
•	 Este bazată pe dovezi
•	 Ia în considerare preferinţeie individuale, convin-

gerile, circumstanţele și valorilor pacientului și
•	 Se asigură că pacientul înţelege bene�ciile, riscu-

rile și posibilele consecinţe ale diferitelor opţiuni 
terapeuticec

I C

Este recomandat ca înaintea implantării ICD pacien-
ţii să �e consiliaţi în privinţa riscului șocurilor ina-
decvate, al complicaţiilor implantării și al implicaţiilor 
sociale, ocupaţionale și legate de șofat. 

I C

Nu este indicată implantarea ICD la pacienţii cu 
aritmii ventriculare incesante până când aritmiile 
ventriculare nu sunt controlate.

III C

Prevenţia secundară 

Implantul ICD este recomandatd:

•	 Pacienţilor cu CMH, CMD și ARVC care au su-
pravieţuit unui stop cardiac prin TV sau FiV sau 
care prezină TV susţinute spontane ce cauzează 
sincopă sau nu sunt tolerate hemodinamic, în ab-
senţa cauzelor reversibile.528-534

I B

•	 Pacienţilor cu CNDVS și CMR care au supravie-
ţuit unui stop cardiac prin TV sau FiV sau care 
prezină TV susţinute spontane ce cauzează sinco-
pă sau nu sunt tolerate hemodinamic, în absenţa 
cauzelor reversibile.

I C

Implantul ICD ar trebui considerat la pacienţii cu 
cardiomiopatie ce se prezintă cu TV tolerate hemo-
dinamic, în absenţa cauzelor reversibile. 

IIa C

Prevenţia primară

O strati�care extensivă a riscului de MSC este reco-
mandată la toţi pacienţii cu cardiomiopatii care nu 
au suferit stop cardiac/aritmie ventriculară susţinută 
anteriorare, în cadrul evaluării iniţiale și ulterior la 
intervale de 1-2 ani sau oricând există o modi�care 
a statusului clinic

I C

Utilizarea unor scoruri/algoritmi de calcul al riscului de MSC validaţi, ca 
sprijin pentru decizia luată în comun, când se decide implantarea ICD, 
atunci când sunt disponibili:
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•	 Este recomandată tuturor pacienţilor cu CMH. 
81,525,535 I B

•	 Ar trebui considerată în cazul pacienţilor cu 
CMD, CNDVS și ARVC. 185,186,524,526,536-542 IIa B

În cazul pacienţilor cu cardiomiopatii care necesită 
cardiostimulare, o strati�care comprehensivă a riscu-
lui de MSC în vederea evaluării necesităţii implantării 
ICD ar trebui luată în considerare

IIa C

Alegerea ICD

Atunci când ICD este indicat, este recomandat să se 
evalueze dacă pacientul ar bene�cia și de terapia de 
resincronizare cardiacă.533

I A

De�brilatoarele subcutanate ar trebui considerate 
drept alternativă la de�brilatoarele implantate trans-
venos la pacienţii cu indicaţie de ICD atunci când 
pacing-ul pentru bradicardie, terapia de resincro-
nizare cardiacă sau pacing-ul antitahicardic nu sunt 
anticipate.543

 IIa B

De�brilatorul de tip vestă ar trebui considerat în ca-
zul pacienţilor adulţi cu indicaţie de ICD în preven-
ţia secundară a MSC ce nu sunt temporar candidaţi 
pentru implantarea ICD. 

IIa C

ICD, de�brilator cardiac implantabil; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; 
CMD, cardiomiopatie dilatativă; CNDVS, cardiomiopatie non-dilatativă 
de ventricul stâng; ARVC, cardiomiopatie aritmogenă; TV, tahicardie 
ventriculară; FiV, �brilaţie ventriculară; MSC, moarte cardiacă subită.
aClasa de recomandare
bNivelul de evidenţă
cProcesul decizional comun este mult îmbunătăţit prin intermediul aju-
toarelor decizionale pentru pacienţi adaptate special pentru ei, precum 
și de instrumentele mai tradiţionale de suport decizional pentru practi-
cienii din domeniul sănătăţii.
dDiferenţa în nivelul de evidenţă re�ectă diferitele niveluri de evidenţă 
disponibile pentru diferitele fenotipuri de cardiomiopatii 
eDiferenţa în clasa de recomandare re�ectă performanţa diferită a mo-
delelor disponibile pentru diferitele fenotipuri de cardiomiopatii

6.10.6 Urmărirea de rutină a pacienţilor cu 
cardiomiopatii
În general, pacienţii cu cardiomopatii necesită urmărire pe 
toată durata vieţii pentru a detecta modi�cări în simptoma-
tologie, riscul evenimentelor adverse, funcţia ventriculară și 
ritmul cardiac.

Frecvenţa monitorizării este determinată de severitatea 
bolii, de vârstă și de simptome. O examinare clinică, inclu-
zând ECG cu 12 derivaţii și ecocardiogra�e transtoracică 
ar trebui efectuată la �ecare 1-2 ani sau mai devreme în 
cazul apariţiei unor noi simptome. Monitorizarea ECG am-
bulatorie este recomandată la �ecare 1-2 ani la majoritatea 
pacienţilor pentru a detecta aritmiile atriale și ventriculare 
asimptomatice și este indicată oricând pacientul experi-
mentează sincopă sau palpitaţii. Rezonanţa magnetică nu-
cleară cardiacă ar trebui considerată la �ecare 2-5 ani, sau 
mai frecvent în cazul pacienţilor cu boală în progresie (vezi 
Secţiunea 6.7.3). Testul de efort cardio-pulmonar poate 
furniza dovezi obiective legate de agravarea bolii, dar este 
recomandată la �ecare 2-3 ani (cu excepţia cazului în care 
apare o schimbare a simptomatologiei). Ergometria și testul 
de efort pe bandă rulantă pot, de asemenea, să furnizeze 
informaţii valoroase la pacienţii ce nu pot efectua test de 
efort cardio-pulmonar. 

Tabel de recomandări 13 - Recomandări 
referitoare la urmărirea periodică a pacienţilor 
cu cardiomiopatii
Recomandări Clasăa Nivelb

Este recomandat ca toţii pacienţii cu cardiomiopatii 
stabili din punct de vedere clinic să �e evaluaţi perio-
dic folosind o abordare multiparametrică ce include 
ECG și ecocardiogra�e la �ecare 1-2 ani.

I C

Evaluarea clinică prin ECG și imagistică multimodală 
este recomandată pacienţilor cu cardiomiopatii ori-
când survine o modi�care semni�cativă sau imprevi-
zibilă a simptomatologiei.

I C

ECG, electrocardiogramă.
a Clasa de recomandare
b Nivelul de evidenţă

6.11 Screening-ul familial și urmărirea 
rudelor
Toate rudele de gradul I ale pacienţilor cu cardiomiopatii 
ar trebui să efectueze screening clinic prin ECG și evaluare 
imagistică (ecocardiogra�e sau RMN cardiac). În familiile în 
care a fost indenti�cată mutaţia genetică ce a determinat 
boala, ar trebui să �e oferită testarea genetică în cascadă 
(vezi Secţiunea 6.8.3). Persoanele care nu prezintă nici mu-
taţia familială, nici fenotipul clinic pot �, de obicei, scutite 
de la urmărirea ulterioară, cu recomandarea de a solicita 
reevaluare dacă apare simptomatologia sau când noi date 
clinice relevante apar în familie. Rudele purtătoare ale mu-
taţiilor genetice familiale ar trebui să efectueze evaluare cli-
nică periodică prin ECG, imagistică multimodală cardiacă și 
investigaţii adiţionale (de ex. monitorizare Holter ECG) în 
funcţie de de vârstă, fenotipul familial și genotip (Figura 11). 
Similar, dacă o cauză genetică a bolii nu a fost identi�cată, 
�e pentru că mutaţiile patogenice (P) sau probabil patoge-
nice (LP) sunt absente la proband, �e pentru că testarea 
genetică nu a fost efectuată, urmărirea clinică a tuturor 
rudelor de gradul I este recomandată; în familiile fără o va-
riantă genetică cunoscută cauzatoare de boală, copiilor ar 
trebui să li se efectueze supraveghere clinică permanentă, 
datorită penetranţei legate de vârstă și, de asemenea, su-
praveghere clinică permanentă ar trebui oferită și rudelor 
adulte în funcţie de istoricul familial și alţi factori. În familiile 
în care este doar o singură persoană afectată și în care nu 
s-a identi�cat nicio variantă genetică, frecvenţa și durata 
supravegherii clinice poate � redusă (vezi Figura 11). 

În general, frecvenţa evaluării clinice cardiace la rudele 
pacienţilor se bazează pe modul de transmitere, pe riscul 
de evenimente adverse la indivizii afectaţi și pe anii de viaţă 
câștigaţi în funcţie de calitatea vieţii. Depinde, de asemenea, 
de vârstă, de tipul cardiomiopatiei și de istoricul familial 
(penetranţă, expresia fenotipică și riscul complicaţiilor la 
rudele afectate).

Studiile de penetranţă au demonstrat un pattern de tip 
sigmoid similar al expresiei fenotipice pe parcursul vieţii în 
familiile cu cardiomiopatii con�rmate genetic. Penetranţa în 
timpul copilăriei este de aproximativ 5% în prima decadă 
de viaţă, crescând cu 10-20% pe decadă din decada 2 până 
în decada 7, deși până la 25% din diagnostice pot � puse la 
pacienţii cu vârsta de peste 65 de ani în anumite populaţii. 
Panta în copilările și în perioada adultă timpurie poate � 
mai abruptă (20% pe decadă) și similară celei de la vărsta 
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mijlocie pentru CMH, unde sexul masculin, modi�cările 
ECG subtile și anumite gene particulare sunt predictori ai 
expresiei bolii în timpul urmăririi.178 

Penetranţa în majoritatea cardiomiopatiilor este incom-
pletă, atingând 70-90% până la vârsta de 79 de ani în familii-
le cu cardiomiopatii.178 Cu câteva excepţii utilizând criteriile 
actuale de diagnostic, penetranţa bolii la femei s-a dovedit 
a � întârziată cu 10 ani în comparaţie cu bărbaţii.178,545-548 

Screening-ul cardiac la: i) purtătorii variantelor geneti-
ce P/LP asociate cu cardiomiopatii sau ii) la cei la care s-a 
demonstrat o formă familială de boală ar trebui efectuat 
din copilărie până la bătrâneţe. Frecvenţa propusă a scre-
ening-ului este la �ecare 1-3 ani cu ECG și ecocardiogra�e 
(plus teste adiţionale atunci când este considerat necesar) 
înaintea vârstei de 60 de ani, apoi la �ecare 3-5 ani.

Aceste recomandări se aplică familiilor afectate de car-
diomiopatie. Penetranţa variantelor genetice similare iden-
ti�cate în afara acestui context este probabil să �e mult mai 
mică, iar bene�ciile și daunele screening-ului și supraveghe-
rii rămân în curs de evaluare.549-551 

Tabel de recomandări 14 - Recomandări legate 
de screening-ul familial și de urmărirea rudelor 
Recomandări Clasăa Nivelb

După testarea genetică în cascadă, evaluarea clini-
că utilizând o abordare multiparametrică ce include 
ECG și imagistică cardiacă, precum și urmărirea pe 
termen lung sunt recomandate rudelor de gradul I 
ce poartă aceeași mutaţie genetică cauzatoare de 
boală cu probandul.178,544,547 

I B

După testarea genetică, este recomandat ca rudele 
de gradul I ce nu prezintă fenotipul și nu au aceeași 
mutaţie genetică ca și probandul să �e scutite de 
evaluările ulterioare, dar sfătuite să solicite reevalu-
are dacă dezvoltă simptome sau când apar noi date 
relevante din punct de vedere clinic în familie.

I C

Atunci când nu este identi�cată nicio variantă pa-
togenică/posibil patogenică la proband sau când nu 
este efectuată testare genetică, efectuarea unei eva-
luări clinice iniţiale utilizând o abordare multipara-
metrică, ce include ECG și imagistică cardiacă este 
recomandată rudelor de gradul I.

I C

Atunci cînd nicio variantă patogenică/posibil pato-
genică nu este identi�cată la proband sau când tes-
tarea genetică nu este efectuată, evaluarea clinică 
regulată, pe termen lung, utilizând o abordare multi-
parametrică ce include ECG și imagistică cardiacă ar 
trebui considerată la rudele de gradul I. 

IIa C

În timpul screening-ului în cascadă, atunci când o rudă 
de gradul I a decedat, ar trebui considerată evaluarea 
clinică a rudelor apropiate ale persoanei decedate (de 
ex. rude de gradul II ale pacientului index).

IIa C

a Clasa de recomandare
b Nivelul de evidenţă

Rezultatul testării genetice

Statusul variantei genetice Fenotipul 

Testarea genetică a probandului

 Variantă P/LP

Variantă genetică 

pozitivă +/- 

fenotip clinic

 Variantă genetică 

negativă 

Supraveghere pe

 termen lung

(Clasă I)

Stop supraveghere

(Clasă I)

Fenotip de

cardiomiopatie
Normal

Supraveghere pe

termen lung

(Clasă I)

 Repetă screening-ul 

la intervale regulatea

(Clasă IIa)

VSI
 Testare genetică negativă/

testarea genetică 
nu a fost efectuată

Reconsider

other causes

Analiza segregării/

teste funcţionale 

unde este posibil

Testare clinică și 

genetică în cascadă

(Clasă I)

Testarea clincă 

în cascadă

(Clasă I)

Figura 11 Algoritm pentru abordarea screening-ului familial și a urmăririi periodice a membrilor familiei. P/LP, patogenică/posibil (likely) patogenică; 
VSI, variantă cu semni�caţie incertă. aDacă nu există niciun alt membru al familiei afectat și nicio variantă genetică nu identi�cată la testarea genetică, 
luaţi în considerare încetarea precoce a screening-ului clinic
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6.11.1 Consideraţii speciale în cadrul 
screening-ului familial
Dacă studiul comprehensiv al pacientului index cu cardio-
miopatie (incluzând testarea genetică negativă) și al rudelor 
de gradul I din familii informative (cu un pedigree su�cient 
de mare) duce la concluzia că cardiomiopatia se prezintă 
izolat (adică pacientul index este singurul afectat), termina-
rea supravegherii periodice ar putea � considerată la rudele 
de gradul I cu vârsta peste 50 de ani cu investigaţii cardiace 
în limite normale. 

Când modelul de transmitere este probabil sau de�nitiv 
altul decât unul autozomal-dominant, trebuie individualiza-
tă evaluarea periodică a rudelor, de exemplu i) purtătorii 
heterozigoţi ai formelor recesive clare de cardiomiopatie ar 
trebui scutiţi de supraveghere, ii) purtătorii heterizogoţi ai 
formelor X-linkate pot amâna evaluarea cardiacă, deoarece 
acest fenotip se poate exprima mai târziu în cursul vieţii și 
iii) urmărirea în cadrul familiilor cu mai mult de o variantă 
posibil patogenă/patogenă (oligo-poligenicitate) ar trebui 
discutată în echipa de cardiomiopatii. 

6.12 Suportul psihologic la pacienţii cu 
cardiomiopatii și la membrii familiei 
Adaptarea la diagnosticul de cardiomiopatie moștenită 
poate reprezenta o provocare psiho-socială. Acest lucru 

include acceptarea unui nou diagnostic, excluderea din 
sporturile competitive sau viaţa cu un risc mic de MSC.205 
În timp ce studiile arată că pacienţii cu cardiomiopatii moș-
tenite se adaptează bine după ce primesc un ICD, există 
un subgrup important ce necesită suport suplimentar.552-556 
Decizia de a avea un ICD și de a trăi cu acest dispozitiv 
poate presupune o provocare psiho-socială, în special la cei 
mai tineri sau la cei care au experimentat multiple șocuri 
electrice și/sau au un nivel de bază de funcţionare psiho-
socială scăzut.553,554,557 MSC a unei rude tinere nu numai că 
duce la o suferinţă profundă, dar una din două rude rapor-
tează stres post-traumatic sau un doliu prelungit, în medie 
de 6 ani după deces.558 Suportul clinic psihologic pentru 
pacienţii și familiile lor afectate de cardiomiopatii moștenite 
este un aspect important al abordării de îngrijire de către 
echipa multidisciplinară și ar trebui să �e disponibil când 
este necesar.559 Clinicienii ar trebui să �e conștienţi de po-
tenţialul unor rezultate psihologice slabe și ar trebui să aibă 
un prag scăzut de recomandare. 

Provocările psihosociale pentru pacienţi și familiile aces-
tora sunt sumarizate în Tabelul 16. În timp ce mulţi pa-
cienţi și membri ai familiei lor vor bene�cia de consiliere 
psiho-socială furnizată de un număr mare de profesioniști 
în domeniul sănătăţii, este important de subliniat că, pen-
tru unii, terapia efectuată de către un profesionist cali�cat, 
precum un psiholog clinician, este necesară. 

Tabelul 16 Consideraţii psihologice 
Grupul de pacienţi Consideraţii psihologice
Diagnostic nou •	 Stigma asociată cu bolile cardiovasculare și preconcepţia că acestea afectează doar persoanele în vârstă.

•	 Teama de MSC poate afecta încrederea și crea anxietate legată de efortul �zic.
•	 Teama riscului de moștenire a bolii al rudelor, în special al copiilor.
•	 Încrederea și autoe�cacitatea gestionării bolii.
•	 Experienţa directă cu boala va afecta percepţia asupra prognosticului.211

ICD •	 Majoritatea pacienţilor se va adapta bine după implantul ICD, deși poate apărea un declin iniţial al calităţii vieţii legată de 
sănătate și al stării de bine psihologice, însă de cele mai multe acestea revin la normal.552,560,561

•	 Până la 30% vor dezvolta anxietate și simptome de stres post-traumatic și vor avea nevoie de suport suplimentar.562

•	 Cei tineri, cei care experimentează multiple șocuri ICD și/sau cei care au un nivel de bază de funcţionare psihologică 
scăzut sunt la risc mai mare de a avea rezultate psihologice slabe.553-555, 561,563

•	 La pacienţii tineri, în special la femei, preocupările legate de aspectul �zic pot � un considerent major.554

•	 Procesul decizional la cei cu recomandare de ICD ar trebui să �e centrat pe pacient și să includă o discuţie echilibrată 
despre riscuri și bene�cii și o atenţie deosebită la întrebări și preocupări. 564

Restricţiile de  
exerciţiu �zic

•	 Inactivitatea �zică este un determinant major al rezultatelor slabe în ceea ce privește sănătatea.
•	 Poate reduce calitatea vieţii legată de sănătate pentru cei ce dezvoltă teama de a efectua chiar și exerciţiu �zic de inten-

sitate mică.
•	 Atleţilor cărora le este recomandat să reducă nivelul de activitate pot experimenta o suferinţă majoră și di�cultate în 

adaptarea la acest sfat. 565

•	 Discuţia centrată pe pacient și atenţia sporită la preocupările acestuia este esenţială pentru sprijinul pacientului în a face 
schimbări majore legate de stilul de viaţă. 566-568

Istoric familial de MSC •	 Rudele ce experimentează MSC a unui membru tânăr al familiei au un risc semni�cativ de funcţionare psihosocială scă-
zută, inclusiv de stres post-traumatic și de doliu prelungit.558

•	 Doliul este un răspuns normal la pierdere. Doliul prelungit apare atunci când procesul de suferinţă se ”blochează”.569

•	 Cei care sunt martori ai decesului sau descoperă cadavrul decedatului au un risc mai mare de a dezvolta di�cultăţi psi-
hologice. 558

•	 Mamele persoanelor decedate prezintă anxietate mai mare.558

•	 Suportul psihologic pentru membrii familiei este o nevoie importantă și de multe ori, neîndeplinită, după MSC a unei 
persoane tinere. 570,571

Copiii și adolescenţii •	 Diagnosticul în copilărie poate crea anxietate, în special în rândul părinţilor. Accesul la resure pentru a sprijini aspecte 
practice precum informaţii pentru școli este important. 

•	 Tranziţia de la pediatrie către serviciile de îngrijire pentru adulţi poate � o provocare pentru copii și familiile acestora
•	 Procesul decizional privind testarea genetică a copiilor asimptomatici poate bene�cia de implicarea unui psiholog clinician 

pentru a sprijini acomodarea cu rezultatul. 
Boala simptomatică •	 Cei ce experimentează simptome vor percepe un impact mai mare asupra calităţii vieţii legată de sănătate. Factorii ce 

in�uenţează auto-e�cacitatea vor avea impact asupra abilităţii pacientului de a-și gestiona boala, inclusiv asupra aderenţei 
la medicaţie.572

•	 Necesitatea unei intervenţii majore, precum transplantul cardiac, poate genera provocări psihologice majore iar suportul 
psihologic clinic este foarte important.573

Testarea genetică •	 În ciuda potenţialelor probleme legate de acceptare, majoritatea pacienţilor ce efectuează testare genetică nu raportează 
stres. 574

•	 Consilierea genetică ar trebui să acopere orice nevoie și preocupare psihosocială.204

•	 Un suport adiţional ar trebui să �e oferit pacienţilor pentru a transmite informaţiile privind riscul genetic membrilor din 
familie la risc. 575

ICD, de�brilator cardiac implantabil; MSC, moarte subită cardiacă
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Tabel de recomandări 15- Recomandări legate de 
suportul psihologic la pacienţii cu cardiomiopatii 
și la familiile acestora 
Recomandări Clasăa Nivelb 
Este recomandat ca suportul psihosocial furnizat de 
un profesionist cali�cat, să �e oferit tuturor persoa-
nelor ce au experimentat decesul prematur al unui 
membru al familiei cu cardiomiopatie. 558,570,571,576,577 

I B

Este recomandat ca suportul psihosocial furnizat de 
un profesionist cali�cat, să �e oferit tuturor persoa-
nelor cu cardiomiopatie moștenită ce primesc un 
de�brilator cardiac implantabil.552-556,561,563 

I B

Suportul psihologic oferit de un profesionst cali�cat 
ar trebui considerat la toţi pacienţii și familiile aces-
tora cu cardiomiopatie moștenită, și, în particular 
pentru acele probleme descrise în text.c

IIa C

aClasa de recomandare
bNivelul de evidenţă
cVezi Tabelul 16

7. Fenotipuri speci�ce de 
cardiomiopatie
7.1. Cardiomiopatia hipertro�că
Ghidul ESC din 2014 privind diagnosticul și managementul 
cardiomiopatiei hipertro�ce oferă recomandări detaliate 
privind evaluarea și managementul pacienţilor cu CMH.1 
Scopul acestui ghid este de a oferi o actualizare a docu-
mentului din 2014, evidenţiind aspecte noi și îndrumând 
cititorul în sensul evaluării și managementului CMH la adulţi 
și copii. Mai multe detalii pentru a susţine recomandările 
sunt disponibile în Datele suplimentare online, Tabelul S1.

7.1.1. Diagnostic
7.1.1.1. Criterii de diagnostic
Adulţi: la un adult, CMH este de�nită printr-o grosime a 
peretelui ventriculului stâng ≥15 mm în orice segment mi-
ocardic, care nu este explicat doar de condiţiile hemodi-
namice. Grade mai mici de îngroșare a peretelui (13–14 
mm) necesită evaluarea altor caracteristici, inclusiv istoricul 
familial, descoperirile genetice și anomalii ECG.

Copii: diagnosticul de CMH necesită o grosime a pere-
telui ventriculului stâng mai mare de 2 deviaţii standard faţă 
de media prezisă (scor z > 2).578

Rude: diagnosticul clinic al CMH la rudele de gradul întâi 
adulte ale pacienţilor cu boală neechivocă se bazează pe 
prezenţa unei grosimi a peretelui ventriculului stâng ≥13 
mm. În cazul rudelor de gradul întâi copii cu scoruri z ale 
grosimii peretelui ventriculului stâng <2, prezenţa anomali-
ilor morfologice sau ECG asociate ar trebui să ridice suspi-
ciunea, dar nu sunt, în sine, diagnostice pentru CMH.
7.1.1.2. Evaluarea diagnostică
Evaluarea iniţială pentru CMH include istoricul personal și 
familial, examenul �zic, electrocardiogra�a, imagistica car-
diacă și teste de laborator de primă linie, așa cum este 
descris în Secţiunea 6.
7.1.1.3. Ecocardiogra�e
Deoarece îngroșarea peretelui ventricular poate � identi�-
cată în orice segment (inclusiv la nivelul ventriculului drept), 
prezenţa, distribuţia și severitatea hipertro�ei ar trebui do-
cumentate folosind un protocol standardizat pentru ima-
gistica transversală din mai multe secţiuni.579 Tabelul 17 re-

zumă caracteristicile cheie de imagistică care pot � evaluate 
la pacienţii cu CMH suspectată sau con�rmată. Mai multe 
caracteristici de imagistică pot indica un diagnostic speci�c 
(Tabelul 18 și Secţiunea 6).62

Identi�carea obstrucţiei tractului de ejecţie al VS (OTE-
VS) este importantă în managementul simptomelor și eva-
luarea riscului de MSC (vezi Secţiunea 7.1.5). Se recomandă 
ecocardiogra�a bidimensională și Doppler în timpul mane-
vrei Valsalva în poziţia așezat și în semi-supinaţie—și apoi în 
ortostatism dacă nu este provocat niciun gradient—la toţi 
pacienţii (Figura 12)587,588. Se recomandă ecocardiogra�a de 
stres la pacienţii simptomatici dacă manevrele de provocare 
în repaus nu reușesc să inducă OTEVS ≥50 mmHg. Provo-
carea farmacologică cu dobutamină nu este recomandată, 
deoarece nu este �ziologică și poate � slab tolerată.

Recomandări Tabel 16 – Recomandări pentru evalu-
area obstrucţiei în tractului de ieșire al ventriculului stâng 
(OTEVS)
Recomandări Clasaa Nivelb

În toate cazurile de CMH, la evaluarea iniţială, se 
recomandă ecocardiogra�a transtoracică 2D și 
Doppler, în repaus și în timpul manevrei Valsalva în 
poziţiile șezând și în semisupinaţie — și apoi în po-
ziţia ortostatică dacă nu se provoacă un gradient — 
pentru a detecta OTEVS.84, 86, 365, 525, 584, 587, 589–594

I B

În cazul pacienţilor simptomatici cu CMH și un 
gradient al tractului de ieșire al ventriculului stâng 
în repaus sau provocat <50 mmHg, se recomandă 
ecocardiogra�a 2D și Doppler în timpul exerciţiului 
în poziţia în picioare, șezând (dacă este posibil), sau 
în semisupinaţie pentru detectarea OTEVS și a re-
gurgitării mitrale induse de efort.588, 595-598

I B

Ecocardiogra�a transesofagiană ar trebui luată în 
considerare la pacienţii cu CMH și OTEVS dacă 
mecanismul obstrucţiei nu este clar sau în evaluarea 
aparatului valvular mitral înainte de o procedură de 
reducere septală, sau când se suspectează o regur-
gitare mitrală severă cauzată de anomalii valvulare 
intrinseci.

IIa C

La pacienţii simptomatici cu CMH și imagistică cardi-
acă non-invazivă neconcludentă, cateterismul cardiac 
stâng și drept poate � luat în considerare pentru a 
evalua severitatea OTEVS și pentru a măsura presiu-
nile de umplere VS.

IIb C

2D - bidimensional; CMH - cardiomiopatie hipertro�că; VS - ventricul 
stâng; OTEVS - obstrucţie a tractului de ieșire al ventriculului stâng. 
aClasă de recomandare.
bNivel de dovezi.
c Provocare cu Valsalva, în picioare sau cu nitrat oral

7.1.1.4. Rezonanţa magnetică cardiacă
Rezonanţa magnetică cardiacă este recomandată la pacien-
ţii cu CMH la evaluarea lor iniţială (recomandările generale 
sunt descrise în Secţiunea 6.7.3 și în Tabelul de Recomandări 
5). Imagistica prin RMN poate � deosebit de utilă la pacien-
ţii cu suspiciune de hipertro�e apicală sau de perete lateral 
sau anevrism apical al ventriculului stâng. Tabelul 17 rezumă 
principalele caracteristici care ar trebui evaluate.

Captarea tardivă de gadolinium este prezentă la 65% 
dintre pacienţi (interval 33–84%), de obicei într-un model 
difuz la nivelul peretelui mediu în zonele de hipertro�e și 
la punctele de inserţie anterioare și posterioare ale VD.604 
Captarea tardivă de gadolinium este neobișnuită în seg-
mentele nehipertro�ate, cu excepţia stadiilor avansate ale 
bolii, când LGE transmurală în asociere cu subţierea pere-
telui este o caracteristică comună.604 Captarea tardivă de 
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gadoliniu poate � asociată cu rigiditate miocardică crescută 
și remodelare anormală a VS, iar extinderea LGE este aso-
ciată cu o incidenţă mai mare a RWMAs. Captarea tardivă 
de gadoliniu variază substanţial în funcţie de metoda de 
cuanti�care utilizată, dar tehnica cu devierea standard de 2 
este singura validată prin comparaţie cu necropsia.605

Deși RMN-ul rar poate identi�ca cauzele CMH în func-
ţie de proprietăţile lor magnetice, distribuţia și severitatea 
expansiunii interstiţiale pot, în context, să sugereze dia-
gnostice speci�ce (a se vedea Secţiunea 6). Absenţa �brozei 
poate � utilă în diferenţierea CMH de adaptarea �ziologică 
la sportivi, dar LGE poate lipsi la persoanele cu CMH, în 
special la tineri și cei cu boală ușoară.

Recomandări Tabelul 17 — Recomandări 
suplimentare pentru evaluarea prin rezonanţă 
magnetică cardiovasculară în cardiomiopatia 
hipertro�că
Recomandări Clasaa Nivelb

Se poate lua în considerare RMN cu contrast 

înainte de ASA sau miectomie pentru a evalua 

extinderea și distribuţia hipertro�ei și �brozei 

miocardice.

IIb C

ASA, ablaţia septală alcoolică; CMR, rezonanţă magnetică cardiovasculară. 
a Clasa recomandării.
b Nivelul de dovezi.

Tabelul 17 Evaluarea imagistică în cardiomiopatia hipertro�că

Element de evaluat Modalitatea principală 
de imagistică Comentarii

Grosimea peretelui VS ECHO/RM Toate segmentele VS de la bază la vârf sunt examinate la sfârșitul diastolei, preferabil în 
secţiunea 2D parasternal ax scurt, asigurându-ne că grosimea peretelui este înregistrată 
la nivelul valvei mitrale, mijlocului VS și apexului.
RM este superior în detectarea hipertro�ei apicale și anterolaterale VS, anevrismelor 580 
și trombilor,581 și este mai sensibil în detectarea markerilor subtili ai bolii la pacienţii cu 
variante ale genelor ce codi�că proteine sarcomerice (de exemplu, criptele miocardice, 
anormalităţi ale mușchiului papilar).159,582,583

Funcţia sistolică  
(globală și regională)

ECHO/RM Fracţia de ejecţie este o parametru suboptimal al performanţei sistolice a VS atunci când 
este prezentă hipertro�a.
Vitezele miocardice Doppler și parametrii de deformare (strain și strain rate) sunt reduse 
în mod tipic la nivelul zonelor de hipertro�e, în ciuda unei FE normale și pot � anormale 
înainte de dezvoltarea hipertro�ei la pacienţii cu afecţiuni genetice.

Funcţia diastolică ECHO Examinarea de rutină ar trebui să includă evaluarea �uxului transmitral, imagistica Doppler 
a ţesutului miocardic, vitezele �uxului venos pulmonar, presiunea sistolică în artera pul-
monară și dimensiunea/volumul AS.

Valva mitrală ECHO Evaluarea prezenţei și gradului de SAM și a regurgitarii mitrale. Prezenţa unui jet de re-
gurgitare mitrală îndreptat central sau anterior ar trebui să ridice suspiciuni cu privire la o 
anomalie valvulară mitrală intrinsecă/primară și impune evaluare suplimentară.

OTEVS ECHO Consultaţi Figura 12.
Dimensiunile AS ECHO/RM Oferă informaţii prognostice importante.365,525,584

Cele mai comune mecanisme de dilatare a AS sunt legate de regurgitarea mitrală în con-
text de SAM și de presiunile crescute de umplere VS.

Fibroza miocardică/ captarea  
tardivă de gadoliniu (LGE)

RM Distribuţia și severitatea extinderii interstiţiale pot sugera diagnostice speci�ce. Boala 
Anderson–Fabry este caracterizată printr-o reducere a semnalului T1 nativ și prezenţa 
LGE în segmentulele posterolaterale.134,155

În amiloidoza cardiacă, este adesea prezentă captarea tardivă de gadoliniu la nivel global 
subendocardic sau segmentar și un model extrem de speci�c de cinetici gadoliniului mio-
cardic și sangvin, cauzate de semnalele similare T1 ale miocardului și sângelui.585,586

2D - bidimensional; RM - rezonanţă magnetică cardiacă; ECHO - ecocardiogramă; EF - fracţia de ejecţie; AS - atriu stâng; LGE –captare tardivă de gadiliniu; 
VS - ventricul stâng; OTEVS - obstrucţie a tractului de evacuare a ventriculului stâng; SAM - mișcarea sistolică anterioară; MSC - moarte cardiacă subită

Tabelul 18 Caracteristici ecocardiogra�ce care sugerează etiologii speci�ce în cardiomiopatia hipertro�că
Descoperire Boli speci�ce de luat în considerare
Grosime crescută a septului interatrial Amiloidoză
Grosime crescută a valvei AV Amiloidoză; Boala Anderson–Fabry
Grosime crescută a peretelui liber al VD Amiloidoză, miocardită, Boala Anderson–Fabry, sindromul Noonan și afecţiuni conexe
Efuziune pericardică ușoară până la moderată Amiloidoză, miocardită/miopericardită
Aspect granulat (de sticlă măcinată) al miocardului ventricu-
lar la ecocardiogra�e 2D

Amiloidoză

HVS concentrică Glicogenoză, Boala Anderson–Fabry, mutaţii PRKAG2, Ataxia Friedreich
HVS concentrică extremă (grosimea peretelui ≥30 mm) Boala Danon, Boala Pompe
Hipokinezia globală a VS (cu sau fără dilataţie a VS) Boala mitocondrială, amiloidoza TTR, mutaţii PRKAG2, Boala Danon, miocardita, 

CMH sarcomeric avansată, Boala Anderson–Fabry, Ataxia Friedreich
OTEVD Sindromul Noonan și afecţiunile associate
Aspect de cruţare apicală la imagistica de deformare lon-
gitudinală

Amiloidoză

2D, bidimensional; AV, atrioventricular; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; VS, ventricul stâng; HLV, hipertro�e ventriculară stângă; PRKAG2, protein 
kinază AMP-activată, subunitatea gamma 2; VD, ventricul drept; OTEVD, obstrucţie a tractului de evacuare al ventriculului drept; TTR, transtiretină. 
Modi�cat după Rapezzi et al. 
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7.1.1.5. Imagistica nucleară
Contribuţia clinică majoră a imagisticii nucleare în CMH 
constă în detectarea amiloidozei cardiace TTR (vezi Secţiu-
nea 7.7). Recomandările privind utilitatea scintigra�ei osoa-
se și CT-ului cardiac sunt descrise în Secţiunea 6.7.4.

7.1.2. Testarea genetică și screening-ul familial
În aproximativ jumătate din cazuri, CMH este moștenită ca 
o trăsătură genetică mendeliană. În astfel de cazuri, trans-
miterea este în principal autozomal dominantă, adică cu un 
risc de 50% de transmitere la urmași.608 Cazurile aparent 
sporadice pot avea o cauză monogenică, �e din cauza pe-
netranţei incomplete a unei variante moștenite de la un 
părinte sau din cauza variantelor de novo care nu au fost 
prezente la părinţi sau, mai rar, din cauza transmiterii auto-
somale recesive. Dintre pacienţii testaţi genetic, aproximativ 
40–60% vor avea o singură mutaţie identi�cată drept cauza 
boli lor, deși acest lucru este in�uenţat de cohorta studia-
tă.124 Probabilitatea de a găsi o variantă responsabilă pentru 
apariţia bolii este cea mai mare la pacienţii tineri cu boală 
familială și cea mai mică la pacienţii în vârstă și la persoanele 
cu prezentare atipică. Scorurile bazate pe fenotip pentru a 
prezice încărcătura genetică în CMH au fost dezvoltate și 
pot � utilizate pentru a prioritiza testarea genetică acolo 
unde resursele sunt limitate.609,610 Genele pentru care există 
dovezi de�nitive privind asocierea cu CMH sunt rezumate în 
Tabelul 10. Un subgrup important, caracterizat prin absenţa 
unei variante monogenice identi�cabile, fără istoric familial, 
�ind adesea mai în vârstă, cu o probabilitate mai mare de a 
� de sex masculin, cu istoric de hipertensiune, și cu un risc 
mai mic de evenimente cardiovasculare majore, este proba-
bil determinat de o etiologie complexă.238,611,612

Mai puţin de 5% dintre pacienţii adulţi, dar până la 25% 
dintre copii, cu CMH, vor avea o variantă patogenă într-o 
genă cunoscută pentru un fenotip ce poate mima CMH. 
Aceste genocopii pot determina diferenţe clinice impor-
tante, prin modi�carea riscurile de transmitere a bolii, cât și 
a opţiunilor de management și tratament. Etiologia CMH în 
copilărie este mai heterogenă decât cea observată în popu-
laţiile adulte și include erori înnăscute ale metabolismului, 
sindroame malformative și boli neuromusculare.613-615 Cele 
mai multe cazuri de CMH în copilărie sunt totuși cauza-
te de variante în genele proteinelor sarcomerice cardiace, 
moștenite autozomal dominant.616-617 Prevalenţa relativă a 
diferitelor etiologii ale CMH variază în funcţie de vârstă: 
CMH-ul legat de erorile înnăscute ale metabolismului și de 
sindroamele malformative este cel mai frecvent diagnosticat 
în primii 2 ani de viaţă, în timp ce CMH-ul datorat tulbu-
rărilor neuromusculare (de exemplu, ataxia Friedreich) se 
prezintă cel mai frecvent în adolescenţă. În afara perioadei 
de nou-născut, variantele genelor proteinelor sarcomerice 
reprezintă 55–75% din cazurile de CMH cu debut în copilă-
rie,616-619 iar chiar și în copilăria precoce, boala sarcomerică 
este prezentă în până la 40% din cazuri.616, 620 Deși mai rare, 
erorile înnăscute ale metabolismului și sindroamele malfor-
mative pot apărea pentru prima dată la copiii mai mari și 
adolescenţi (vezi Secţiunea 7.6).614

O evaluare completă și amănunţită este esenţială în di-
agnosticul CMH cu debut în copilărie pentru a con�rma 
diagnosticul, a identi�ca etiologia subiacentă și a ghida tra-
tamentul (vezi Secţiunea 6). Recomandările pentru scree-
ningul clinic, consilierea genetică și testarea sunt descrise în 
Secţiunile 6.8.3 și 6.11, respectiv.

N

N

Ecocardiografie 2D si Doppler în repaus, la manevra Valsalva și în poziţie ortostatică

Gradient maxim provocat 
în TEVS ≥ 50 mmHg

Gradient maxim provocat
 în TEVS ≥ 50 mmHg

Simptomatic

Ecocardiografie
de stress
(Clasă I)

Repetă
ecocardiografia

la 1 an

Vezi managemntul OTEVS Tratament medicamentos

Y

Y

Asimptomatic a

Simptomatic

Figura 12 Protocol pentru evaluarea și tratamentul obstrucţiei în tractului de ieșire al ventriculului stâng. 2D, bidimensional; OTEVS, obstrucţie a 
tractului de ieșire al ventriculului stâng. aEcocardiogra�a de stress poate � luat în considerare la pacienţii la care prezenţa unui gradient în TEVS este 
relevantă pentru sfaturile privind stilul de viaţă și deciziile privind tratamentul medical.
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7.1.3. Evaluarea simptomelor
Majoritatea persoanelor cu CMH sunt asimptomatice și 
au o durată de viaţă normală, dar unii pacienţi dezvoltă 
simptome, adesea ls mai mulţi ani după apariţia modi�că-
rilor ECG sau ecocardiogra�ce sugestive pentru hipertro-
�e ventriculară stângă. Evaluarea simptomelor la pacienţii 
cu cardiomiopatii este descrisă în Secţiunea 6.4. Evaluarea 
OTEVS, așa cum este conturată în Figura 12, ar trebui să 
facă parte din evaluarea de rutină a tuturor pacienţilor 
simptomatici.

7.1.4. Managementul simptomelor și 
complicaţiilor
În absenţa multor studii randomizate,621-623 terapia far-
macologică este în mare parte administrată empiric pentru 
a îmbunătăţi capacitatea funcţională și a reduce simpto-
mele. La pacienţii simptomatici cu OTEVS, scopul este de 
a îmbunătăţi simptomele prin utilizarea medicamentelor, 
chirurgiei sau ablaţiei septale cu alcool. Terapia la pacienţii 
simptomatici fără OTEVS se concentrează pe managemen-
tul aritmiilor, reducerea presiunilor de umplere VS și trata-
mentul anginei. Pacienţii cu disfuncţie sistolică sau diastolică 
progresivă a VS, refractară la tratamentul medicamentos, 
pot � candidaţi pentru transplant cardiac (Figura 13).

7.1.4.1. Managementul obstrucţiei în tractul de ieșire al ven-
triculului stâng
Prin convenţie, OTEVS este de�nită ca un gradient maxim 
instantaneu în tractul de ieșire al ventriculului stâng, măsu-

rat prin Doppler, de ≥30 mmHg, dar pragul pentru trata-
mentul invaziv este considerat de obicei ≥50 mmHg (pragul 
la care modelele teoretice care examinează relaţia dintre 
gradient și volumul-bătaie prevăd că acesta devine semni-
�cativ din punct de vedere hemodinamic).587,624,625 Cei mai 
mulţi pacienţi cu un gradient maxim în repaus sau provocat 
în tractului de ieșire al ventriculului stâng <50 mmHg ar 
trebui să �e trataţi conform recomandărilor pentru CMH 
non-obstructivă, dar, într-un număr foarte mic de cazuri se-
lectate cu gradienţi în tractul de ieșire al ventriculului stâng 
între 30 și 50 mmHg și fără altă cauză evidentă a simp-
tomelor, se poate lua în considerare reducerea invazivă a 
gradientului, având în vedere însă că datele despre acești 
pacienţi sunt absente. Cei mai mulţi pacienţi asimptomatici 
cu OTEVS nu necesită tratament, dar, într-un număr foarte 
mic de cazuri selectate, se poate lua în considerare trata-
mentul farmacologic pentru reducerea presiunilor VS.626,627

7.1.4.1.1. Măsuri generale. 
Toţi pacienţii cu OTEVS ar trebui să evite deshidratarea 
și consumul excesiv de alcool, iar pierderea în greutate ar 
trebui să �e încurajată. Vasodilatatoarele arteriale și venoa-
se, inclusiv nitraţii și inhibitorii de fosfodiesterază de tip 5, 
pot agrava OTEVS și ar trebui evitate dacă este posibil (vezi 
Secţiunea 12.2).626 Debutul sau controlul slab al �brilaţiei 
atriale poate agrava simptomele cauzate de OTEVS și ar 
trebui gestionată prin restaurarea promptă a ritmului sinu-
sal sau controlul frecvenţei ventriculare.628

N

N

Pacient cu insuficienţă cardiacă clasa II-IV NYHA 

Fibrilaţie atrială

FEVS

Management OTEVS

Controlul ritmului/frecvenţei
Anticoagulare

Still symptomatic

Se poate considera suportul mecanic
 circulator/Transplantul cardiac

FEVS  <50%, Beta-blocante, 
ACEi, ARB, MRA, ARNI, 

SGLT2i,  doză mica de diuretice

Beta-blocant, 
Verapamil/Diltiazem, 

Doză mica de diuretice

Gradient TEVS provocat/
în repaus ≥ 50 mmHg

Y

Y

≥50% <50%

Figura 13 Algoritm pentru tratamentul insu�cienţei cardiace în cardiomiopatia hipertro�că. ACEi, inhibitorul enzimei de conversie a angiotensinei; 
ARB, blocant al receptorilor angiotensinei; ARNI, inhibitor al receptorului angiotensinei/neprilizinei; FEVS, fracţia de ejecţie a ventriculului stâng; 
OTEVS, obstrucţia tractului de ieșire al ventriculului stâng; MCS, suport circulator mecanic; MRA, antagonist al receptorului mineralocorticoid; 
NYHA, New York Heart Association; SGLT2i, inhibitor de cotransportor sodiu-glucoză 2.
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Tabelul 18 — Recomandări pentru tratamentul 
obstrucţiei tractului de ieșire al ventriculului 
stâng (măsuri generale)
Recomandări Clasaa Nivelb

Evitarea digoxinei și a vasodilatatoarelor arteriale și 
venoase, inclusiv a nitraţilor și a inhibitorilor de fo-
sfodiesterază, ar trebui să �e luate în considerare, 
dacă este posibil, la pacienţii cu OTEVS în repaus sau 
provocată.626,627

IIa C

Restaurarea ritmului sinusal sau controlul adecvat al 
frecvenţei ventriculare ar trebui luate în considerare 
înainte de managementul invaziv al OTEVS la paci-
enţii cu �brilaţie atrială nou-apărută sau slab con-
trolată.629,630

IIa C

FA, �brilaţie atrială; OTEVS, obstrucţia tractului de ieșire al ventriculului 
stâng. 
aClasa de recomandare. 
bNivelul de dovezi.

7.1.4.1.2. Terapia medicamentoasă
Figura 14 descrie managementul OTEVS la pacienţii cu 
CMH. Conform consensului, pacienţii cu OTEVS simpto-
matică au fost trataţi iniţial cu beta-blocante non-vasodila-
tatoare titrate la doza maximă tolerată, dar există foarte 
puţine studii care compară beta-blocantele individuale. Un 
studiu recent de mici dimensiuni, randomizat, controlat cu 
placebo, a arătat reducerea OTEVS în repaus și la efort, și 
îmbunătăţirea simptomelor și calităţii vieţii în urma terapiei 
cu metoprolol.613

Dacă beta-blocantele singure sunt ine�ciente, disopira-
mida, titrată până la o doză maximă tolerată (de obicei 

400-600 mg/zi), poate � adăugată.632-634 Acest antiaritmic 
de clasă IA poate reduce gradienţii de presiune bazali VS 
și îmbunătăţi toleranţa la efort și capacitatea funcţională, 
cu un risc scăzut de efecte proaritmice și fără un risc cres-
cut de moarte subită cardiacă.632, 633 Efectele anticolinergice 
dependente de doză includ ochi și gură uscată, polakiurie 
sau retenţia urinară și constipaţia. Intervalul QTc ar tre-
bui monitorizat în timpul up-titrării dozei și doza ar trebui 
redusă dacă intervalul depășește 500 ms. Disopiramida ar 
trebui evitată la pacienţii cu glaucom, la bărbaţi cu adenom 
de prostată și la pacienţii care iau alte medicamente care 
prelungesc intervalul QT, cum ar � amiodarona și sotalolul. 
Disopiramida poate � utilizată în asociere cu verapamilul.633 

Verapamilul (doza de început 40 mg de trei ori pe zi 
până la maximum 480 mg zilnic) poate � utilizat atunci când 
beta-blocantele sunt contraindicate sau ine�ciente, dar, pe 
baza datelor limitate, trebuie utilizat cu precauţie la paci-
enţii cu obstrucţie severă (≥100 mmHg) sau presiuni cres-
cute sistolice arteriale pulmonare, deoarece poate provoca 
edem pulmonar.636 Administrarea orală pe termen scurt 
poate crește capacitatea de efort, îmbunătăţi simptomele 
și normaliza sau îmbunătăţi umplerea diastolică a VS fără a 
altera funcţia sistolică.637-640 Rezultate similare au fost de-
monstrate pentru diltiazem (doza de început 60 mg de trei 
ori pe zi până la maximum 360 mg zilnic)641 și ar trebui să 
�e luat în considerare la pacienţii care sunt intoleranţi sau 
au contraindicaţii la beta-blocante și verapamil.

Diureticele de ansă sau tiazidice în doze mici pot � uti-
lizate cu precauţie pentru a îmbunătăţi dispneea asociată 
OTEVS, dar este important să se evite hipovolemia. 

N

Gradient de repaus/provocat în TEVS ≥ 50 mmHg

Simptomelor

Betablocante/Verapamil 

pot fi considerate

(Clasă IIb)
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(Clasă I)

Verapamil

(Clasă I)

 Diltiazem

(Clasă I)

Terapie de reducere septală

(Clasă I)

SAU

D

Persistent simptomatic sau intoleranţă/contraindicaţie 
pentru tratament betablocant

Disopiramidă

(Clasă I)

Mavacamten

(Clasă IIa)
SAU

Persistent simptomatic

Persistent simptomatic

Figura 14 Diagramă privind managementul obstrucţiei în tractul de ieșire al ventriculului stâng. OTEVS, obstrucţia tractului de ieșire al ventriculului 
stâng
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Inhibitorii de miozină. Mavacamten este un inhibitor ino-
vator al adenosin trifosfatazei (ATPazei) miocardice pentru 
miozină, care acţionează prin reducerea formării punţilor 
de actină-miozină, ceea ce duce la reducerea contractilită-
ţii și la îmbunătăţirea energiei miocardice. În studiul clinic 
recent publicat pentru a evalua mavacamten la adulţi simp-
tomatici cu cardiomiopatie hipertro�că obstructivă simp-
tomatică (EXPLORER-HCM), mavacamten a redus gradi-
entul din tractul de ejecţie al ventriculului stâng (TEVS) și 
a îmbunătăţit capacitatea de efort comparativ cu placebo 
la pacienţii cu CMH și OTEVS simptomatică (NYHA II-III 
și EF > 55%); 27% dintre pacienţii sub mavacamten au avut 
o reducere a gradientului TEVS la <30 mmHg și clasa func-
ţională s-a imbunătăţit la clasa NYHA I.622 Medicamentul a 
fost bine tolerat și are un pro�l de siguranţă bun; doar un 
mic subgrup de pacienţi a dezvoltat disfuncţie sistolică VS 
tranzitorie, care s-a rezolvat după întreruperea temporară 
a medicamentului. Un al doilea studiu (Un studiu pentru a 
evalua mavacamten la adulţi cu CMH obstructivă simpto-
matică care sunt eligibili pentru terapia de reducere septa-
lă [VALOR-HCM]) la pacienţii adulţi cu CMH obstructivă 
adresaţi pentru terapie de reducere septală (TRS) din cauza 
simptomelor a arătat că mavacamten a redus semni�cativ 
proporţia de pacienţi care îndeplinesc criteriile pentru TRS 
la 16 și 32 de săptămâni.642,643 Studii mici ulterioare bazate 
pe RMN și ECHO sugerează că mavacamten ar putea duce, 
de asemenea, la remodelare miocardică pozitivă, cu redu-
cerea masei miocardice, a grosimii peretelui VS și a volumu-
lui atrial stâng.644–646 A�camten, un inhibitor de următoare 
generaţie al miozinei cardiace, a fost de asemenea recent 
asociat într-un studiu de fază II, controlat placebo, ran-
domizat (Evaluarea randomizată a dozării CK-3773274 în 
CMH obstructiv [REDWOOD-HCM]), cu reducerea sem-
ni�cativă a gradientului TEVS și a nivelulului de NT-proBNP 
la pacienţii adulţi cu CMH obstructivă simptomatică.647

În lipsa unei comparaţii directe, grupul de lucru nu a pu-
tut recomanda utilizarea inhibitorilor de miozină cardiacă ca 
terapie medicală de primă linie, dar a considerat că dovezile 
sunt su�cient de robuste pentru a susţine utilizarea lor ca 
terapie de linie 2, care ar trebui luată în considerare atunci 
când terapia medicală optimă cu beta-blocante, blocanţi ai 
canalelor de calciului și/sau disopiramidă este ine�cientă sau 
slab tolerată. În lipsa unor dovezi contrare, inhibitorii de 
ATPază miocardică nu ar trebui utilizaţi împreună cu disopi-
ramidă, dar pot � administrate în asociere cu beta-blocante 
sau blocanţi ai canalelor de calciului. Titrarea medicamentu-
lui până la o doză maximă de 15 mg ar trebui monitorizată 
în conformitate cu recomandările aprobate utilizând eco-
cardiogra�a. La pacienţii cu contraindicaţii sau sensibilitate 
cunoscută la beta-blocante, blocanţi ai canalelor de calciu și 
disopiramidă, inhibitorii de ATPază miocardică cardiacă pot 
� luaţi în considerare ca monoterapie.

Recomandări 19 - Recomandări pentru trata-
mentul medicamentos al obstrucţiei tractului de 
ieșire al ventriculului stâng
Recomandări Clasaa Nivelb

Beta-blocantele non-vasodilatatoare, titrate la doza 
maximă tolerată, sunt recomandate ca terapie de 
primă linie pentru îmbunătăţirea simptomelor la 
pacienţii cu OTEVS în repaus sau provocatăc.631-633, 

648-650

I B

Verapamil sau diltiazem, titrate la doza maximă 
tolerată, sunt recomandate pentru îmbunătăţirea 
simptomelor la pacienţii simptomatici cu OTEVS în 
repaus sau provocatăc care sunt intoleranţi sau au 
contraindicaţii la beta-blocante.633, 637–641

I B

Disopiramida, dtitrată la doza maximă tolerată, este 
recomandată adiţional faţă de un beta-blocant (sau, 
dacă acest lucru nu este posibil, împreună cu vera-
pamil sau diltiazem) pentru a îmbunătăţi simptomele 
la pacienţii cu OTEVS în repaus sau provocatăc.632–634

I B

Inhibitorul de ATPază miocardică pentru miozină 
(mavacamten), titrat la doza maximă tolerată cu mo-
nitorizarea ecocardiogra�că a FEVS, ar trebui luat 
în considerare în plus faţă de un beta-blocant (sau, 
dacă acest lucru nu este posibil, împreună cu vera-
pamil sau diltiazem) pentru a îmbunătăţi simptomele 
la pacienţii adulţi cu OTEVS în repaus sau provoca-
tăc.622, 642–646

IIa A

Inhibitorul de ATPază miocardică pentru miozină 
(mavacamten), titrat la doza maximă tolerată cu mo-
nitorizarea ecocardiogra�că a FEVS, ar trebui luat 
în considerare ca monoterapie la pacienţii adulţi 
simptomatici cu OTEVS în repaus sau provocatăc 
(exerciţiu �zic sau manevră Valsalva) care sunt into-
leranţi sau au contraindicaţii pentru beta-blocante, 
verapamil/diltiazem sau disopiramidă.622, 644–646

IIa B

Beta-blocantele orale sau i.v. și vasoconstrictoarele 
ar trebui luate în considerare la pacienţii cu OTEVS 
severă provocată, care se prezintă cu hipotensiune și 
edem pulmonar acut și nu răspund la administrarea 
de lichide.627

IIa C

Disopiramida, titrată la doza maximă tolerată, poate 
� luată în considerare ca monoterapie la pacienţii 
care sunt intoleranţi sau au contraindicaţii la be-
ta-blocante și verapamil/diltiazem, pentru a îmbună-
tăţi simptomele la pacienţii cu OTEVS în repaus sau 
provocatăc.632

IIb C

Beta-blocantele sau verapamilul pot � luate în consi-
derare în cazuri selectate la pacienţii asimptomatici 
cu OTEVS în repaus sau provocatăc pentru a reduce 
presiunile VS.623, 639

IIb C

Utilizarea cu precauţie a dozelor mici de diuretice 
poate � luată în considerare în cazul OTEVS simpto-
matică pentru a îmbunătăţi dispneea la efort.

IIb C

ATPase, adenosine triphosphatase; i.v., intravenous; VS, ventricul stâng; 
FEVS, fracţia de ejecţie a ventriculului stâng; OTEVS, obstrucţie a trac-
tului de ieșire al ventriculului stâng; 
aClasa recomandării; 
bNivelul de evidenţă; 
cProvocarea cu manevra Valsalva, exerciţiile în poziţie verticală sau nitra-
ţii orali în cazul în care nu se poate efectua exerciţiul; 
dIntervalul QTc ar trebui monitorizat în timpul creșterii dozei de disopi-
ramidă și doza trebuie redusă doza dacă acesta depășește 500 ms.

7.1.4.1.3. Tratamentul invaziv al obstrucţiei tractului de ieșire 
al ventriculului stâng (terapia de reducere septală).

Nu există date care să susţină utilizarea procedurilor in-
vazive pentru a reduce OTEVS la pacienţii asimptomatici, 
indiferent de severitatea acesteia. Cu toate acestea, unele 
date retrospective sugerează că indivizii cu gradienţi cres-
cuţi în TEVS, chiar dacă sunt doar ușor simptomatici, au 
o mortalitate mai mare decât cei fără gradienţi crescuţi.651 
Intarzierea în TRS poate avea un impact asupra rezultatelor 
pe termen lung, în special atunci când depășește 5 ani de la 
prima detectare a gradienţilor, chiar și atunci când se reali-
zează o ameliorare importantă a simptomelor și a gradien-
ţilor postoperator. Intervenţiile precoce pot � asociate cu 
rate mai mici de complicatii și cu un prognostic mai bun.652

Tratamentul invaziv (terapia de reducere septala, TRS) 
pentru a reduce OTEVS ar trebui luat în considerare la pa-
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cienţii cu un gradient TEVS ≥50 mmHg, simptome severe 
(clasă funcţională NYHA III–IV), și/sau sincopa de efort sau 
sincope recurente inexplicabile, în ciuda terapiei medicamen-
toase maxim tolerate. Terapia invazivă poate �, de aseme-
nea, luată în considerare la pacienţii cu simptome ușoare 
(clasa II NYHA) refractare la terapie medicamentoasă care 
au un gradient de repaus sau maxim provocat ≥50 mmHg 
(exerciţiu sau Valsalva) și regurgitare mitrală moderată până 
la severă legată de mișcarea sistolică anterioară, �brilaţie atri-
ală sau dilataţie moderată până la severă a atriului stâng în 
centre experte cu rate scăzute de complicatii procedurale.653

Chirurgia. Cel mai frecvent procedeu chirurgical efectuat 
pentru reducerea OTEVS este miectomia septală, în care 
este creat un canal rectangular care se extinde distal de 
punctul de contact dintre foiţa mitrală anterioară și septul 
bazal sub valva aortică.654

Această abordare anulează sau reduce semni�cativ gra-
dienţii de tract de ejecţie VS în peste 90% dintre cazuri, 

ducând la reducerea regurgitării mitrale legate de mișcarea 
sistolică anterioară și la îmbunătăţirea capacităţii de efort 
și a simptomelor. Bene�ciul simptomatic pe termen lung 
este realizat la >80% dintre pacienţi, cu o supravieţuire 
pe termen lung comparabilă cu cea a populaţiei generale. 
655–665 Factorii preoperatori asociaţi cu un rezultat favorabil 
pe termen lung includ vârsta <50 de ani, diametrul atriului 
stâng <46 mm, absenţa FA și sexul masculin.663 

Principalele complicaţii chirurgicale sunt blocul atrio-
ventricular, blocul de ramură stângă (BRS), defectul septal 
ventricular și regurgitarea aortică, dar acestea sunt compli-
caţii rare (cu excepţia BRS-ului) în centrele experimentate 
care utilizează ghidajul intraoperator prin ecocardiogra�e 
transesofagiană.662,666,667 Când există o obstrucţie conco-
mitentă medio-ventriculară, miectomia standard poate � 
extinsă distal în miocardul mijlociu în jurul bazei mușchilor 
papilari; totuși, datele privind e�cacitatea și rezultatele pe 
termen lung ale acestei abordări sunt limitate.668

Evaluarea alternativelor/explicaţiilor adiţionale

Evaluarea mecanismului obstrucţiei

Evaluarea anatomiei și funcţiei VM:

Evaluarea distibuţiei și severităţii hipertrofiei

Obezitate

Patologie respiratorie

Boală coronariană

Anemie

Patologie tiroidiană

Aritmii (ex:FiA)

Efecte adverse medicemnente

Boli sistemice (ex: amiloidoză)

OTEVD

Obstrucţie medio-ventriculară

 Membrană sub-aortică

Stenoză aortică

Anomalii de inserţie ale mușchilor papilari

Ţesut în exces la nivelul VM

Obstrucţie prin SAM

Prolaps de VM

Alte anomalii intrinseci ale VM

Grosimea minimă a septului anterior de 15 mm

1

2

3

4

Figura 15 Listă de veri�care prealabilă pentru pacienţii care sunt luaţi în considerare pentru terapiile de reducere septală invazivă.
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Pentru pacienţii cu boală mitrală intrinsecă sau primară 
sau cu alungire marcată a valvei mitrale și/sau regurgitare 
mitrală moderată până la severă, miectomia septală poate 
� combinată cu repararea sau înlocuirea valvei mitrale.669–675 
La pacienţii cu FiA, ablaţia concomitentă folosind procedu-
ra Cox-Maze poate �, de asemenea, efectuată.676 La sugari 
și copii foarte mici, procedura Konno modi�cată poate � o 
alternativă la miectomie atunci când inelul aortic este prea 
mic.677

Ablaţia septală cu alcool (ASA). În centrele cu experienţă, 
injectarea selectivă cu alcool într-o arteră perforantă sep-
tală pentru a crea o cicatrice septală localizată, are rezulta-
te similare cu chirurgia în ceea ce privește reducerea gradi-
enţilor, îmbunătăţirea simptomelor și capacitatea de efort, 
inclusiv la adulţii mai tineri.678–685 În multe centre, ASA a de-
venit modalitatea principală de terapie de reducere septală. 
Principala complicaţie non-fatală este blocul AV la 7–20% 
dintre pacienţi, iar mortalitatea procedurală este mai mică 
decât în cazul miectomiei izolate.679–683,686,687

Din cauza variabilităţii de vascularizaţie a septului, eco-
gra�a cu contrast este esenţială înainte de injectarea alco-
olului. Injectarea unor volume mari de alcool în mai multe 
ramuri septale – cu scopul de a reduce gradienţii – în la-
boratorul de cateterism nu este recomandată în general, 
deoarece poate � asociată cu un risc ridicat de complicaţii 
și evenimente aritmice.688

Metode alternative au fost raportate într-un număr mic 
de pacienţi, inclusiv tehnici non-ASA (bobine,689,690 particule 
de spumă din alcool polivinilic,691 cianoacrilat692) și ablaţie 
directă endocavită și intramusculară (radiofrecvenţă, crio-
terapie).693,694 Aceste metode alternative nu au fost com-
parate direct cu alte terapii de reducere septală, iar datele 
de urmărire pe termen lung/siguranţă nu sunt disponibile. 
Ablaţia septală cu alcool și metodele alternative nu ar tre-
bui utilizate la copiii cu CMH în afara contextelor experi-
mentale, din cauza lipsei de date de siguranţă și e�cacitate 
pe termen mediu și lung.

Chirurgia vs. ablaţia septală cu alcool. Datorită caracte-
risticilor anatomice speci�ce ale TEVS și valvei mitrale, unii 
pacienţi cu CMH vor � mai buni candidaţi pentru miecto-
mie septală decât ASA. Echipele multidisciplinare experi-
mentate ar trebui să evalueze toţi pacienţii înainte de in-
tervenţie, deoarece morbiditatea și mortalitatea depind în 
mare măsură de nivelul de expertiză disponibil (consultaţi 
Secţiunea 9).687,695,696 Un rezumat al principalelor puncte în 
evaluarea preoperatorie este prezentat în Figura 15.

Nu există studii randomizate care să compare chirurgia 
și ASA, dar mai multe meta-analize au arătat că ambele 
proceduri îmbunătăţesc statusul funcţional cu o mortalita-
te procedurală similară.697–703 Ablaţia septală cu alcool este 
asociată cu un risc mai mare de bloc AV, necesitând implan-
tarea permanentă a unui pacemaker, și cu gradienţi rezidu-
ali în TEVS mai mari.697–702 Riscul de bloc AV după chirurgie 
și ASA este cel mai mare la pacienţii cu boală de conduce-
re preexistentă, iar implantarea pacemakerului permanent 
pro�lactic înainte de intervenţie a fost recomandată,704 cu 
toate că datele recente sugerează că rezultatul pe termen 
lung al pacienţilor după ASA cu implantare de pacemaker 
permanent este similar cu cel al pacienţilor fără pacema-
ker.705 Repetarea procedurii ASA sau miectomiei este ra-
portată la 7–20% dintre pacienţii la care s-a efectuat ASA, 
procent care îl depășește pe cel raportat după miectomia 
chirurgicală.702 Ablaţia septală poate � mai puţin e�cientă la 

pacienţii cu hipertro�e foarte severă (≥30 mm), dar datele 
sistematice sunt limitate.706 În general, riscul de defect sep-
tal ventricular după miectomia septală este foarte mic și 
ar putea � mai mare la pacienţii cu hipertro�e ușoară (≤16 
mm) la punctul de contact între valva mitrală și sept. Acest 
risc este extrem de rar în cazul ASA, dar alternative pre-
cum cardiostimularea bicamerală sau repararea/înlocuirea 
valvei mitrale pot � de asemenea luate în considerare în 
astfel de cazuri.707

Tabelul 20 - Recomandări pentru terapia de 
reducere septală
Recomandări Clasăa Nivelb

Este recomandat ca TRS să �e efectuat de opera-
tori experimentaţi care lucrează în cadrul unui echi-
pe multidisciplinare cu expertiză în managementul 
CMH.664,665,687,695,696,708–710

I C

TRS pentru ameliorarea simptomelor este recoman-
dată la pacienţii cu un gradient TEVS de repaus sau 
maxim provocat de ≥50 mmHg, care sunt în clasa 
funcţională NYHA/Ross III–IV, în ciuda terapiei medi-
camentoase maxim tolerate.697–702

I B

Miectomia septală, în detrimentul ASA, este reco-
mandată la copii cu indicaţie pentru TRS, precum și 
la pacienţii adulţi cu indicaţie pentru TRS și alte lezi-
uni care necesită intervenţie chirurgicală (de exem-
plu, anomalii ale valvei mitrale).673

I C

TRS ar trebui să �e luată în considerare la pacienţii 
cu sincopă de efort recurentă cauzată de un gradient 
TEVS de repaus sau maxim provocat ≥50 mmHg, în 
ciuda terapiei medicamentoase optime.686,711–713

IIa C

Repararea sau înlocuirea valvei mitrale ar trebui să �e 
luate în considerare la pacienţii simptomatici cu un 
gradient TEVS de repaus sau maxim provocat de ≥50 
mmHg și regurgitare mitrală moderată până la severă 
care nu poate � corectată doar prin TRS.661,669–672,714

IIa C

Repararea valvei mitrale ar trebui luată în conside-
rare la pacienţii cu un gradient TEVS de repaus sau 
maxim provocat de ≥50 mmHg atunci când există 
regurgitare mitrală moderată până la severă după 
miectomie izolată.

IIa C

TRS poate � luată în considerare în centrele expert 
cu rate de complicaţii procedurale reduse la pacienţii 
cu simptome ușoare (clasa II NYHA) refractare la te-
rapia medicamentoasă care au un gradient de repaus 
sau maxim provocat (exerciţiu sau manevra Valsalva) 
de ≥50 mmHg și:
• regurgitare mitrală moderată până la severă asoci-

ată cu SAM;
• FiA;
• dilatare a atriului stâng moderată până la seve-

ră.653,715

IIb C

Înlocuirea valvei mitrale poate � luată în considerare 
la pacienţii cu un gradient TEVS de repaus sau maxim 
provocat ≥50 mmHg atunci când există regurgitare 
mitrală moderată până la severă după miectomia izo-
lată.661,674,714,716

IIb C

Ablaţia chirurgicală a FiA si/sau procedurile de închi-
dere a auriculului stâng în timpul miectomiei septale 
pot � luate în considerare la pacienţii cu CMH și FiA 
simptomatică.717,718

IIb C

FiA, �brilaţie atrială; ASA, ablaţia alcoolică septală; CMH, cardiomiopatie 
hipertro�că; TEVS, tract de ieșire ventricular stâng; OTEVS, obstruc-
ţie a tractului de ieșire a ventriculului stâng; NYHA, New York Heart 
Association; SAM, mișcare sistolică anterioară; TRS, terapie de reducere 
septală. a Clasă de recomandare. b Nivelul de evidenţă.

Cardiostimularea bicamerală. Trei studii mici, randomiza-
te, controlate placebo cu privire la cardiostimularea bica-
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merală și mai multe studii observaţionale pe termen lung 
au raportat reducerea gradienţilor în TEVS și îmbunătăţirea 
variabilă a simptome și calitaţii vieţii, incluzând un studiu 
pediatric.719–724 Potrivit unei revizuiri Cochrane, se constată 
că datele privind bene�ciile cardiostimulării sunt fundamen-
tate pe măsuri �ziologice și nu furnizează informaţii despre 
rezultatele clinic relevante.725

Tabelul 21 - Recomandări pentru indicaţiile de 
cardiostimulare la pacienţii cu OTEVS
Recomandări Clasăa Nivelb

Stimularea secvenţială AV, cu interval AV optim 
pentru reducerea gradientului în tractul de ejecţie al 
ventriculului stâng sau pentru facilitarea tratamentu-
lui medicamentos cu beta-blocante și/sau verapamil, 
poate � luată în considerare la pacienţii selectaţi cu 
OTEVS în repaus sau provocat ≥50 mmHg, ritm 
sinusal și simptome refractare la terapia medica-
mentoasă, care au contraindicaţii pentru ASA sau 
miectomie septală sau sunt la un risc crescut de a 
dezvolta bloc atrioventricular după ASA sau miec-
tomie septală.633,719–724 

IIb C

La pacienţii cu OTEVS în repaus sau provocabil 
≥50 mmHg, ritm sinusal și simptome refractare la 
terapia medicamentoasă, în cazul în care există o 
indicaţie pentru un ICD, un ICD bicameral (în loc 
de un dispozitiv cu o singură sondă) poate � luat în 
considerare, pentru a reduce gradientul în tractului 
de ieșire al ventriculului stâng sau pentru a facilita 
tratamentul medicamentos cu beta-blocante și/sau 
verapamil.633,719–724,726

IIb C

ASA - ablaţia septală cu alcool; AV - atrioventricular; ICD – de�brilator 
cardiac implantabil; VS - ventricul stâng; OTEVS - obstrucţie a tractului 
de ieșire al ventriculului stâng.
aClasa recomandării.
bNivelul de evidenţă.

Obstrucţia medio-ventriculară și anevrismele apicale VS. 
Obstrucţia medioventriculară apare la aproximativ 10% 
dintre pacienţii cu CMH.727, 728 Pacienţii cu obstrucţie me-
dioventriculară sunt adesea foarte simptomatici și, în mai 
multe studii, au prezentat un risc crescut de progresie spre 
insu�cienţă cardiacă și moarte subită cardiacă.727-729 Apro-
ximativ 25% dintre acești pacienţi prezintă, de asemenea, 
anevrisme apicale (vezi Secţiunea 7.1.5)580, 727,728,730. Pacien-
ţii cu obstrucţie în mijlocul cavităţii ventriculare stângi ar 
trebui trataţi cu beta-blocante în doze mari, verapamil sau 
diltiazem, dar răspunsul este adesea suboptimal. Experien-
ţa limitată, în mare parte unicentrică, sugerează că obstruc-
ţia medioventriculară poate � ameliorată prin miectomie 
transaortică, abordare transapicală sau incizii transaortică și 
transapicală combinate, cu rezultate bune pe termen scurt, 
dar cu supravieţuire pe termen lung incertă. 

Anevrismele apicale ale ventriculului stâng, în sine, ra-
reori necesită tratament. Unii pacienţi dezvoltă tahicardie 
ventriculară monomorfă legată de cicatricea apicală adia-
centă, care poate � abordată prin cartogra�ere și ablaţie 
(vezi Secţiunea 7.1.5)730,733. Rareori, trombii sunt prezenţi 
în interiorul anevrismului și ar trebui trataţi cu anticoagu-
lante orale pe termen lung.734,735 Anticoagularea poate � 
de asemenea luată în considerare la pacienţii cu CMH și 
anevrisme apicale în absenţa trombilor documentaţi.736,737

7.1.4.2. Managementul simptomelor la pacienţii fără obstruc-
ţie a tractului de ieșire al ventriculului stâng

7.1.4.2.1. Insu�cienţa cardiacă și angina. Managementul in-
su�cienţei cardiace la pacienţii fără OTEVS ar trebui să 
urmeze recomandările Ghidurilor ESC din 2021 pentru 
diagnosticul și tratamentul insu�cienţei cardiace acute și 
cronice, rezumate în Secţiunea 6.10.2. Scopul terapiei me-
dicamentoase este de a reduce presiunile diastolice ale VS 
și de a îmbunătăţi umplerea VS prin scăderea frecvenţei 
ventriculare cu beta-blocante, verapamil sau diltiazem (ideal 
monitorizat prin înregistrare ECG ambulatorie) și utilizarea 
prudentă a diureticelor de ansă. Beta-blocantele sau blo-
cantele canalelor de calciu ar trebui luate în considerare 
la pacienţii cu episoade de angină de efort sau prelungită, 
chiar în absenţa OTEVS la repaus sau provocabilă sau a BCI 
obstructive. În absenţa OTEVS, utilizarea prudentă a nitra-
ţilor orali poate � luată în considerare. Ranolazina poate �, 
de asemenea, luată în considerare pentru a ameliora simp-
tomele la pacienţii cu angină și fără dovezi de OTEVS.738, 739

Tabelul 22 - Recomandările pentru 
managementul anginei de efort la pacienţii fără 
obstrucţie în tractului de ieșire al ventriculului 
stâng
Recomandări Clasăa Nivelb

Beta-blocantele și blocantele canalelor de calciu (ve-
rapamil sau diltiazem) ar trebui luate în considerare 
pentru a ameliora simptomele la pacienţii cu angină, 
chiar în absenţa OTEVS sau a BCI obstructive.740-744

IIa C

Nitraţii orali pot � luaţi în considerare pentru a ame-
liora simptomele la pacienţii cu angină, chiar în ab-
senţa unei BCI obstructive, dacă nu există OTEVS.

IIb C

Ranolazina poate � luată în considerare pentru a 
ameliora simptomele la pacienţii cu angină, chiar în 
absenţa OTEVS sau a BCI obstructive.738,739

IIb C

BCI, boală arterială coronariană; OTEVS, obstrucţie a tractului de ieșire 
al ventriculului stâng. 
aClasa recomandării. 
bNivelul de dovezi.

7.1.4.2.2. Terapia de resincronizare cardiacă. Heterogenitatea 
regională a contracţiei și relaxării VS poate � observată la 
pacienţii cu CMH, iar disincronismul VS poate � un marker 
de prognostic nefavorabil.745 Datele privind impactul CRT 
asupra simptomelor, funcţiei VS și prognosticului la pacien-
ţii cu CMH non-obstructiv rămân limitate, dar noi dovezi 
au apărut de la Ghidurile ESC din 2014 privind diagnosticul 
și managementul cardiomiopatiei hipertro�ce.746,747 Există un 
singur studiu de mici dimensiuni care a utilizat un design 
crossover cu stimulare biventriculară și placebo și o analiză 
pre-stabilită strati�cată în funcţie de modi�cările volumului 
telediastolic al ventriculului stâng (VTDVS) în timpul efor-
tului la începutul studiului.748 Stimularea biventriculară a fost 
asociată cu creșteri semni�cative ale VTDVS și volumului 
bătaie la pacienţii care au avut o reducere a VTDVS la efort 
înainte de stimulare (secundară ameliorării interacţiunii 
ventriculare diastolice). Acest lucru s-a tradus în îmbună-
tăţirea consumului maxim de oxigen (VO2) (1,4 mL/kg/
min) și a scorurilor de calitate a vieţii.748 Împreună, acestea 
sugerează că răspunsurile in ceea ce privește simptoma-
tologia la terapia de resincronizare cardiacă pot apărea la 
pacienţi, dar acestea nu sunt asociate cu modi�cări consis-
tente ale FEVS sau cu dovezi sugestive pentru o încetinire 
a progresiei către insu�cienţă cardiacă în stadiul terminal.
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Ghidurile ESC 2021 privind stimularea cardiacă și terapia 
de resincronizare cardiacă recomandă utilizarea criteriilor 
standard pentru CRT la pacienţii cu CMH.724 Grupul de Lu-
cru a considerat aceste criterii de utilitate limitată în CMH, 
deoarece patologia speci�că a acestei boli presupune că 
pacienţii cu afectarea contractilităţii au în mod excepţional 
o FEVS ≤35%. Recunoscând acest lucru ca o zonă de cer-
cetare neacoperită, Grupul de Lucru sugerează o abordare 
mai pragmatică în care CRT ar putea � luată în considerare 
la pacienţii simptomatici cu afectare a ventriculului stâng 
(FEVS <50%) care îndeplinesc criteriile ESC ECG actuale 
(BRS, QRS 130–149 ms).Terapia de resincronizare cardiacă 
ar putea � de asemenea luată în considerare la pacienţii cu 
CMH și disfuncţie sistolică care necesită stimulare ventricu-
lară permanentă.746 În conformitate cu Ghidurile ESC 2021 
privind stimularea cardiacă și terapia de resincronizare cardi-
acă, Grupul de Lucru nu a inclus acestea ca recomandări 
speci�ce, având în vedere baza de dovezi limitată.

7.1.5. Prevenţia morţii subite cardiace în 
cardiomiopatia hipertro�că
În cele mai recente serii de pacienţi adulţi cu CMH, rata 
anuală de deces cardiovascular este raportată între 1 și 2%, 
iar MSC, insu�cienţa cardiacă și tromboembolismul sunt 
principalele cauze de deces.749 Cel mai frecvent eveniment 
aritmic înregistrat este �brilaţia ventriculară spontană (FV), 
dar sunt descrise și asistolia, blocul AV și activitatea elec-
trică fără puls.532, 750-754 La copiii cu CMH, deși studiile iniţi-
ale, de obicei din cohorte mici, selectate, raportau rate de 
MSC de până la 10% pe an, studiile mai recente, mai mari, 
populaţionale, au arătat rate de MSC de 1.2–1.5% pe an.81, 

535, 758 Cu mult mai mici decât s-a crezut anterior, acest pro-
cent este încă cu peste 50% mai mare decât cel raportat în 
populaţiile adulte cu CMH. Moartea subită cardiacă poate 
apărea rar sub vârsta de 6 ani.81, 759

Estimarea riscului de MSC este o parte integrantă a ma-
nagementului clinic. Caracteristicile clinice asociate cu un 
risc crescut de MSC, folosite în ghidurile anterioare pentru 
a estima riscul sunt prezentate în Tabelul 19.

Tabelul 19 - Factori clinici majori asociaţi cu un risc crescut de moarte subită cardiacă
Factor de risc Comentariu

Vârsta

• Efectul vârstei asupra MSC a fost examinat în mai multe studii86,525,584,760–764 și două au arătat o asociere sem-
ni�cativă, cu un risc crescut de MSC la pacienţii mai tineri.525,584

• Unii factori de risc par să �e mai importanţi la pacienţii mai tineri, în special TVNS,765 HVS severă,766 și sincopa 
neexplicată.584

• Moartea cardiacă subită este foarte rară sub vârsta de 6 ani,535,767 existând date care sugerează un vârf al 
MSC la copii cu CMH între 9 și 15 ani;757 cu toate acestea, asocierea între vârsta la diagnostic și riscul de MSC 
în copilărie rămâne neclară.

TVNS

• TVNS (de�nită ca ≥3 bătăi ventriculare consecutive la ≥120 b.p.m. care durează <30 s) apare la 20–30% dintre 
pacienţi în timpul monitorizării ECG ambulatorii și este un predictor independent de MSC.81,525,535,590,764,765,768–773

• Nu există dovezi că frecvenţa, durata sau ritmul TVNS in�uenţează riscul de MSC.765,774

• TVNS care apare în timpul sau imediat după efortul �zic sunt foarte rare, dar poate � asociată cu un risc 
crescut de MSC.768

Grosimea maximă a peretelui 
ventricular stâng (LV)

• Severitatea și extinderea HVS măsurate prin ETT sunt asociate cu riscul de MSC.81,535,592,593,763,765,770–772,775–780

• Mai multe studii au arătat cel mai mare risc de MSC la pacienţii cu o grosime maximă a peretelui de ≥30 
mm; cu toate acestea,
există puţine date la pacienţii cu hipertro�e extremă (≥35 mm).525,592,763,765,769,781–784

Antecedente familiale de moarte 
subită cardiacă la o vârstă fragedă

• În timp ce de�niţiile variază,525,592,762,782 antecedentele familiale de MSC sunt considerate în mod obișnuit 
semni�cative clinic atunci când unul sau mai multe rude de gradul întâi au murit subit la vârsta <40 de ani cu 
sau fără diagnostic de CMH, sau când a apărut MSC la o rudă de gradul întâi indiferent de vârstă, dar cu un 
diagnostic stabilit de CMH.
• Antecedentele familiale de MSC nu par să �e un factor de risc independent pentru MSC în CMH-ul din co-
pilărie.81,535 Acest lucru se poate datora unei prevalenţe mai mari a variantelor de novo în CMH-ul din copilărie, 
includerea bolii non-sarcomerice și/sau sub-raportarea antecedentelor familiale în cohorte pediatrice.

Sincopa

• Sincopa este frecventă la pacienţii cu CMH, dar este di�cil de evaluat, deoarece are multiple cauze.785

• Sincopa non-neurocardiogenică, pentru care nu există o explicaţie după investigaţii, este asociată cu un risc 
crescut de MSC.81,525,535,584,590,755,761,768,769,781,786–788

• Episoadele în decurs de 6 luni de la evaluare pot � mai predictive pentru MSC.584

Diametrul atriului stâng (AS)

• Mai multe studii au raportat o asociere pozitivă între dimensiunea AS și MSC.81,525,535,584,772,789 Nu există date 
despre asocierea dintre MSC și aria sau volumul AS. Măsurarea dimensiunii AS este de asemenea importantă 
în evaluarea riscului de FiA (a se vedea Secţiunea 6.10.3).

Obstrucţia tractului de ieșire al 
ventriculului stâng (OTEVS)

• Mai multe studii au raportat o asociere semni�cativă între OTEVS și riscul de MSC.86,525,590,762,768,790 Rămân 
câteva întrebări fără răspuns, inclusiv importanţa prognostică a OTEVS provocabilă și impactul tratamentului 
(medical sau invaziv) asupra MSC.
• În CMH-ul din copilărie, există date con�ictuale privind asocierea dintre OTEVS și riscul de MSC.81,535,772,777

FiA, �brilaţie atrială; b.p.m., bătăi pe minut; ECG, electrocardiogramă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; AS, atriu stâng; VS, ventricul stâng; HVS, 
hipertro�e ventriculară stângă; OTEVS, obstrucţie a tractului de ieșire a ventriculului stâng; TVNS, tahicardie ventriculară nesusţinută; MSC, moarte 
subită cardiacă; TTE, ecocardiogra�e transtoracică.
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7.1.5.1. Anevrismele apicale ale ventriculului stâng
Anevrismele apicale ale ventriculului stâng sunt de�nite ca 
segmente cu pereţi subţiri, diskinetice sau akinetice, ale 
porţiunii distale a ventriculului stâng și sunt adesea asoci-
ate cu un gradient medio-cavitar. Prevalenţa lor în rândul 
pacienţilor neselectaţi este incertă, dar au fost raportate la 
3% din indivizii din Registrul prospectiv al CMH (HCMR).124 
Prima descriere a anevrismelor apicale VS în CMH sugera 
o asociere cu tahicardia ventriculară monomorfă susţinu-
tă (SMVT)730 —aspect identi�cat relativ rar în CMH — și 
mai multe studii au sugerat că aceastea sunt markeri utili 
ai riscului de MSC.580, 728, 736, 737, 791, 792 Conform acestor date, 
anevrismele VS au fost incluse în ghidul recent al Asociaţiei 
Americane de Cardiologie / Colegiului American de Cardi-
ologie (AHA / ACC) pentru CMH din 2020, ca un factor 
independent de risc pentru MSC, iar prezenţa sa exclusivă 
a fost considerată ca �ind o indicaţie rezonabilă pentru im-
plantarea unui ICD. În revizuire pentru acest ghid, au fost 
evaluate datele din două studii publicate și o meta-analiză 
(vezi Datele suplimentare online, Tabelul S2). Toate aceste 
studii au fost retrospective și numărul absolut de eveni-
mente a fost prea mic pentru a evalua valoarea predictivă 
independentă a anevrismelor apicale. În două serii mici care 
au evaluat un subgrup selectat de pacienţi cu obstrucţie 
medioventriculară, nu a fost observată o creștere a inciden-
ţei MSC. În singura serie care furnizează o analiză detaliată 
a evenimentelor de MSC, majoritatea au fost reprezentate 
de intervenţii ICD adecvate pentru TV monomorfă, suge-
rând un bias semni�cativ de includere.737 Nu în ultimul rând, 
o proporţie mare din indivizii cu evenimente de MSC aveau 
și alţi factori de risc importanţi, inclusiv aritmii ventriculare 
susţinute anterioare. Pe baza datelor actuale, Grupul de 
Lucru recomandă ca deciziile privind impantarea ICD să �e 
bazate pe o evaluarea individualizată a factorilor de risc și 
nu numai pe prezenţa unui anevrism apical VS.

7.1.5.2. Disfuncţia sistolică a ventriculului stâng
Un număr mic de studii retrospective și două registre mai 
mari au examinat relaţia dintre prognosticul pacienţilor cu 
CMH și disfuncţia sistolică a VS (cel mai frecvent de�nită 
prin o FEVS <50%) (vezi Datele suplimentare online, Tabelul 
S3). Toate studiile arată în mod constant o rată crescută a 
evenimentelor MSC la pacienţii cu disfuncţie sistolică a ven-
triculului stâng (LVSD) cuprinsă între 7 și 20% în compara-
ţie cu cea a pacienţilor cu funcţie sistolică VS normală. Cu 
toate acestea, valoarea independent, suplimentară a LVSD 
în comparaţie cu instrumentele actuale de strati�care a 
riscului nu a fost investigată. Există doar un singur model 
multivariat care investighează relaţia independentă a LVSD 
cu riscul de evenimente MSC, dar covariabilele examina-
te au fost limitate (vârsta, sexul și timpul de urmărire).315 
Ca și în cazul altor factori de risc propuși recent în CMH, 
Grupul de Lucru își menţine recomandarea de a estima mai 
întâi riscul de MSC folosind instrumentele HCM-SCD Risk 
și HCM Risk-Kids, și apoi de a utiliza prezenţa unei FEVS 
<50% în luarea deciziilor comune despre implantarea pro�-
lactică a ICD-ului, având în vedere lipsa de date robuste cu 
privire la impactul său asupra prognosticului.

7.1.5.3. Captarea tardivă de gadolinium la imagistica prin rezo-
nanţă magnetică cardiacă
În Ghidurile ESC din 2014 privind diagnosticul și manage-
mentul cardiomiopatiei hipertro�ce, extinderea LGE pe 

CMR a fost considerată utilă în prezicerea mortalităţii car-
diovasculare, dar datele de la acel moment erau considera-
te insu�ciente pentru a susţine utilizarea LGE în estimarea 
riscului de MSC. Între timp, au fost publicate mai multe 
studii (vezi Datele suplimentare online, Tabelul S1). În ansam-
blu, datele arată că LGE este frecvent întalnit însă, atunci 
când este extensiv (exprimat ca procent din masa VS), este 
asociat cu o creștere a riscului de MSC și alte evenimente, 
în special în prezenţa altor markeri de severitate a bolii, 
inclusiv disfuncţia sistolică VS. O meta-analiză a aproape 
3000 de pacienţi din mai multe studii sugerează că prezenţa 
LGE este asociată cu un risc crescut de 2,32 ori de MSC/
MSC resuscitată/declanșarea adecvată a ICD și cu o crește-
re de 2,1 ori a mortalităţii de orice cauză.794 S-a sugerat că 
adăugarea LGE la algoritmul actual de moarte subită AHA/
ACC sau la modelul de risc HCM-SCD îmbunătăţește stra-
ti�carea pacienţilor care altfel sunt consideraţi cu risc scă-
zut sau intermediar.793

La fel ca și în 2014, persistă mai multe incertitudini. 
Acestea includ factorii de confuzie inevitabili în studiile re-
trospective care se îndreaptă către pacienţii cu risc ridi-
cat sau cei referiţi speci�c pentru miectomia septală. De 
asemenea, rămâne în dezbatere metoda folosită pentru a 
cuanti�ca LGE cu tehnica a două deviaţii standard; singura 
validată în comparaţie cu necropsia.605 Serii retrospective 
de RMN raportează, de asemenea, rate relativ ridicate ale 
evenimentelor, sugerând că acestea nu sunt reprezentative 
pentru spectrul larg al bolii. În HCRM, un studiu prospectiv 
RMN cu 2755 de pacienţi, LGE a fost prezent la 50% dintre 
pacienţi pe baza criteriilor vizuale și la 60% pe baza criteri-
ilor de semnal pentru >6 SCD, dar doar 2% dintre pacienţi 
aveau LGE >15% din masa VS124. În cel mai recent raport 
din registrul respectiv, au fost înregistrate 24 de decese de 
orice cauză după o medie de urmărire de 33,5 ± 12,4 luni 
(mediană: 36 de luni și interval 1–64 luni); iar relaţia cu LGE 
nu este raportată795. Există date foarte limitate cu privire la 
rolul RMN în plus faţă de algoritmele de evaluare a riscului 
validate în predicţia riscului de MSC la copiii cu CMH796,797.

În ansamblu, Grupul de Lucru menţine recomandarea 
de a estima mai întâi riscul de MSC folosind calculatoarele 
de risc HCM-SCD. Pentru pacienţii care se încadrează în 
categoria de risc scăzut până la intermediar, prezenţa LGE 
extensiv (≥15%) poate � utilizată în luarea deciziilor comu-
ne cu privire la implantarea pro�lactică a unui ICD, recu-
noscând lipsa de date robuste privind impactul cuanti�cării 
cicatricii asupra estimării riscului personalizat generat de 
calculatoarele de risc HCM-SCD.

7.1.5.4. Răspuns anormal al tensiunii arteriale la efort
Aproximativ o treime dintre pacienţii adulţi cu HCM pre-
zintă un răspuns anormal al presiunii arteriale sistolice la 
efort caracterizat prin hipotensiune progresivă sau lipsa de 
creștere a presiunii arteriale sistolice, cauzată de o scăde-
re inadecvată a rezistenţei vasculare sistemice și o rezer-
vă cardiacă scăzută de �ux.798,799 Diverse de�niţii pentru 
răspunsul tensional anormal la pacienţii cu CMH au fost 
raportate;590, 765, 768, 782, pentru scopurile acestui ghid, un răs-
puns anormal al presiunii arteriale este de�nit ca o lipsă 
de creștere a presiunii sistolice cu cel puţin 20 mmHg din 
repaus până la efort maximal sau o scădere de >20 mmHg 
faţă de presiunea maximă.590, 765, 768, 782, 800

Răspunsul anormal al tensiunii arteriale la efort poate 
� asociat cu un risc mai mare de MSC la pacienţii adulţi cu 
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vârsta ≤40 de ani, dar valoarea predictivă pozitivă și semni-
�caţia prognostică la pacienţii >40 de ani este necunoscută, 
iar datele recente au sugerat că, deși poate � asociat cu o 
creștere a mortalităţii generale, în mare parte legată de 
insu�cienţa cardiacă, nu este în mod constant asociat cu 
un risc crescut de aritmie ventriculară sau MSC.800, 801 Nu 
există dovezi care să sugereze că răspunsul anormal al pre-
siunii arteriale la efort este asociat cu un risc mai mare de 
MSC la copiii cu CMH.802 Prin urmare, Grupul de Lucru nu 
recomandă utilizarea răspunsului anormal al presiunii arte-
riale la efort ca indicaţie pentru implantarea primară a ICD 
la pacienţii cu risc scăzut sau intermediar.

7.1.5.5. Variante sarcomerice
Un număr mic de studii au explorat valoarea prognostică a 
variantelor sarcomerice în CMH. În ciuda încercărilor iniţi-
ale de a clasi�ca variantele ca „maligne” sau „benigne”,803-807 
niciun studiu nu a arătat un rol independent pentru anu-
mite variante sarcomerice în preconizarea riscului de MSC. 
Variantele iniţial clasi�cate ca „maligne” sau „benigne” pot 
avea o expresie fenotipică foarte diferită, chiar și între 
membrii aceleiași familii,808-810 și, cum aceste variante sunt 
găsite adesea în familii individuale, evaluarea implicaţiilor lor 
prognostice este problematică. De asemenea, prezenţa mai 
multor variante sarcomerice la un individ a fost sugerat că 
se asociază cu un prognostic mai prost608, 811-813, în timp ce 
alte cohorte nu au raportat în mod constant această aso-
ciere.807, 814-816 Studiile recente au evaluat rolul prognostic 
potenţial al prezenţei oricărei variante sarcomerice. Cel 
mai mare dintre acestea, cuprinzând 2763 de pacienţi, a 
arătat un impact statistic semni�cativ asupra prognosticului 
general la cei cu vs. fără o variantă sarcomerică, dar nu 
a evaluat asocierea sa speci�că cu MSC.238 Un studiu mai 
mic cu 512 probanţi și 114 rude, dintre care 327 aveau 
o variantă sarcomerică cauzatoare de boală, a sugerat că 
prezenţa unei variante patogenice era asociată indepen-
dent cu mortalitatea de orice cauză, cardiovasculară și prin 
insu�cienţă cardiacă, precum și cu MSC/MSC resuscitată 
(HR 2,88; IC 95%, 1,23-6,71).817 Pacienţii cu o variantă sar-
comerică erau mai tineri și prezentau mai frecvent TVNS, 
sincope și OTEVS, iar asocierea cu MSC a pierdut semni-
�caţia statistică (HR 2,44; IC 95%, 0,99-6,01; P = 0,052) 
după ajustarea pentru ≥2 factori de risc clinici majori. Rolul 
variantelor sarcomerice ca predictor independent de MSC 
în cadrul modelelor de preconizare a riscului de MSC (de 
exemplu, Riscul HCM-SCD și Riscul HCM-Kids) rămâne de 
demonstrat. Pe baza datelor disponibile, Grupul de Lucru 
nu recomandă utilizarea prezenţei unei variante sarcome-
rice pentru a ghida deciziile în ceea ce privește implantării 
ICD pentru prevenţia primară la persoane cu un scor de 
risc scăzut sau intermediar pentru SCD.

7.1.5.6 Prevenţia morţii subite cardiace
Nu există date din studii randomizate pentru a susţine 
utilizarea antiaritmicelor pentru prevenţia MSC în CMH. 
Amiodarona a fost asociată cu o incidenţă mai mică a MSC 
într-un singur studiu observaţional mic la pacienţii cu ta-
hicardie ventriculară nesustinută (TVNS) la monitorizarea 
Holter, dar datele observaţionale sugerează că amiodaro-
na adesea nu reușește să prevină MSC.818,919 Disopiramida 
nu pare să aibă un impact semni�cativ asupra riscului de 
MSC.632 Cu toate acestea, beta-blocantele și/sau amiodaro-
na sunt recomandate la pacienţii cu un ICD care continuă 

să aibă aritmii ventriculare simptomatice, �brilaţie atrială 
paroxistică sau șocuri recurente în ciuda tratamentului op-
tim și a reprogramării dispozitivului.820

Nu există studii randomizate sau modele prospective 
validate statistic care să poată � utilizate pentru a ghida im-
plantarea ICD la pacienţii cu CMH. Recomandările se ba-
zează în schimb pe studii de cohortă observaţionale, retro-
spective, care au stabilit relaţia dintre caracteristicile clinice 
și prognostic. Ghidurile ESC din 2014 privind diagnosticul și 
managementul cardiomiopatiei hipertro�ce au recomandat un 
model de preconizare a riscului — HCM Risk-SCD (https://
qxmd.com/calculate/calculator_303/hcm-risk-scd) — care 
oferă estimări de risc individualizate și cantitative folosind o 
abordare fenotipică îmbunătăţită.525 Acestă abordare a fost 
ulterior validată în cohorte independente și o meta-analiză 
a datelor disponibile publicate, relevante pentru ghidul ESC 
din 2014 privind diagnosticul și managementul cardiomiopatiei 
hipertro�ce a arătat că estimările consolidate sunt concor-
dante cu riscul observat de MSC la pacienţii desemnaţi ca 
având un risc mare sau scăzut.821-824 În cazul copiilor, strati-
�carea riscului pentru MSC a fost tradiţional bazată pe fac-
tori de risc extrapolaţi din CMH la adulţi, dar această abor-
dare nu identi�că copiii cei mai expuși riscului de MSC. În 
2019, primul model de risc speci�c pediatric validat pentru 
MSC a fost dezvoltat (HCM Risk-Kids; https://hcmriskkids.
org), folosind o abordare similară cu HCM Risk-SCD,81, 825 
și de atunci a fost validat extern independent.535, 797, 826 Un 
model similar de predicţie a riscului pediatric (PRIMaCY 
Childhood HCM Sudden Cardiac Death Risk Prediction 
tool) a fost de asemenea dezvoltat, folosind parametri cli-
nici similari și cu o acurateţe raportată similară cu HCM 
Risk-Kids (https://primacy.shinyapps.io/calculator/).535

În această actualizare, Grupul de Lucru menţine princi-
piul de estimare a riscului folosind scorul validat HCM Ris-
k-SCD ca prim pas în prevenţia morţii subite la pacienţii cu 
vârsta de 16 ani sau mai mult, și recomandă utilizarea unui 
scor de risc validat (de exemplu, scorul HCM Risk-Kids) 
pentru copii și adolescenţi cu vârsta sub 16 ani. Acest lucru 
este în contrast cu Ghidul AHA/ACC din 2020 pentru dia-
gnostic și tratament al pacienţilor cu cardiomiopatie hipertro�-
că,793 în care scorul de risc este considerat un ajutor pentru 
un proces de luare a deciziilor comune pentru implantarea 
ICD la pacienţii cu factori clinici de risc. Această abordare 
a AHA/ACC, în parte, a re�ectat preocuparea legată de 
faptul că un scor de risc nu ţine cont de percepţia și accep-
tarea individuală a pacientului pentru pragurile pre-stabilite 
pentru intervenţia medicală, precum și omiterea factorilor 
de risc clinici, cum ar � afectarea sistolică a VS din modelul 
HCM Risk-SCD.

Grupul de Lucru recunoaște provocările asociate de�-
nirii pragurilor universale pentru riscul acceptabil, dar con-
sideră că bazarea pe o estimare a riscului necuanti�cată nu 
rezolvă această dilemă. În schimb, Grupul de Lucru reco-
mandă luarea deciziilor împărtășite mai deschis, bazată pe 
date din viaţa reală, precum și pe preferinţele, credinţele, 
circumstanţele și valorile individuale. Lacunele în dovezi 
sunt recunoscute și ar trebui să �e împărtășite cu pacienţii. 
De asemenea, riscurile concurente legate de boală (insu�-
cienţa cardiacă, accidentul vascular cerebral) și de vârstă și 
comorbidităţi, precum și complicaţiile legate de dispozitiv, 
ar trebui discutate.726,827,828 Critic, Grupul de Lucru solicită 
dezvoltarea de instrumente îmbunătăţite de luare a deci-
ziilor pentru pacienţi, adaptate special pentru bene�ciarii 
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Diametru AS 
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Disfuncţie sistolică VS

Cicatrice miocardică extinsă

Stop cardiac prin TV/FV sau TV susţinută 
spontană care determină sincopă/ 

degradare hemodinamică 
și 

speranţă de viaţă ≥ 1an

Figura 16 Diagramă pentru implantarea ICD la pacienţii cu cardiomiopatie hipertro�că. 2D, bidimensional; RMN, rezonanţă magnetică cardiacă; ECG, 
electrocardiogramă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; ICD, de�brilator cardioverter implantabil; LGE, captare tardivă de gadoliniu; VS, ventricul stâng; 
FEVS, fracţia de ejecţie a ventriculului stâng; TVNS, tahicardie ventriculară nesusţinută; MSC, moarte subită cardiacă; VF, �brilaţie ventriculară; TV, tahi-
cardie ventriculară. a Factori de risc clinici: LGE extensiv (>15%) la CMR; LVEF <50%

îngrijirii, precum și instrumente de suport decizional mai 
tradiţionale pentru practicienii din domeniul sănătăţii.

Figura 16 rezumă recomandările pentru implantarea în 
prevenţia primară a unui ICD la pacienţii cu CMH din �e-
care categorie de risc. Acestea iau în considerare nu doar 
riscul statistic absolut, ci și vârsta și starea generală de sănă-
tate a pacientului, factorii socio-economici și impactul psi-
hologic al terapiei. Recomandările sunt menite să �e su�ci-
ent de �exibile pentru a ţine cont de scenariile care nu sunt 
cuprinse de modelele de risc HCM Risk-SCD sau HCM 
Risk-Kids. Aceste modele nu ar trebui utilizate la sportivii 
de performanţă sau la persoanele cu boli metabolice/in�l-
trative (de exemplu, boala Anderson–Fabry) și sindroame 
(de exemplu, sindromul Noonan). Modelele nu folosesc 
gradienţii din TEVS induși de exerciţiu și nu au fost validate 
înainte și după miectomie. Modelul de risc HCM Risk-SCD 
a fost validat într-un singur studiu la pacienţii adulţi urmăriţi 
după ASA,829 și un studiu recent a sugerat că HVS sever și 

obstrucţia reziduală în TEVS sunt asociate cu un risc cres-
cut de MSC după ASA, cu un C-statistic modest de 0,68.830

Tabelul 23 — Recomandări suplimentare pentru 
prevenţia morţii subite cardiace la pacienţii cu 
cardiomiopatie hipertro�că
Recomandări Clasaa Nivelb

Prevenţie secundară
Implantarea unui ICD este recomandată la pacienţii 
care au supravieţuit unui stop cardiac datorat TV 
sau FV, sau care prezintă TV spontană susţinută cu 
compromitere hemodinamică.532, 534, 726, 831, 832

I B

Prevenţie primară
Se recomandă utilizarea calculatorului HCM Ris-
k-SCD pentru estimarea riscului de moarte subită la 
5 ani la pacienţii cu vârsta ≥16 ani pentru prevenţie 
primară.525, 821-824

I B



61Ghidurile ESC

Se recomandă utilizarea modelelor validate de pre-
dicţie a riscului speci�c pediatric (de exemplu, HCM 
Risk-Kids) pentru estimarea riscului de moarte su-
bită la 5 ani la pacienţii cu vârsta <16 ani pentru 
prevenţie primară.81,833

I B

Se recomandă evaluarea riscului de MSC pe o peri-
oadă de 5 ani la prima evaluare și reevaluarea aces-
tuia la intervale de 1–2 ani sau ori de câte ori apare 
o modi�care a stării clinice.525

I B

Implantarea unui ICD ar trebui luată în considerare 
la pacienţii cu un risc estimat de moarte subită la 5 
ani de ≥6%, după o evaluare clinică detaliată care ia 
în considerare:
(i) riscul pe viaţă al complicaţiilor;
(ii) riscul concurent de mortalitate din cauza bolii și 

comorbidităţilor;
ȘI
(iii) impactul unui ICD asupra stilului de viaţă, sta-

tutului socio-economic și sănătăţii psihologice.81, 

521, 525, 726, 832, 833

IIa B

La pacienţii cu anevrisme apicale VS, decizia implan-
tării în prevenţie primară a unui ICD ar trebui să se 
bazeze pe evaluarea riscului folosind HCM Risk-SCD 
sau un instrument validat de predicţie a riscului pe-
diatric (de exemplu, HCM Risk-Kids) și nu numai pe 
prezenţa anevrismului.580, 728, 737, 791, 792

IIa B

Implantarea unui ICD poate � luată în considerare 
la pacienţii individuali cu un risc estimat la 5 ani de 
MSC între ≥4% și <6%, după o evaluare clinică deta-
liată care ia în considerare riscul pe viaţă al compli-
caţiilor și impactul unui ICD asupra stilului de viaţă, 
statutului socio-economic și sănătăţii psihologice.81, 

521, 525, 726, 832, 833

IIb B

Pentru pacienţii care se încadrează în categoria de 
risc scăzut (<4% riscul estimat la 5 ani de MSC), 
prezenţa LGE extensiv (≥15%) la RMN poate � 
luată în considerare în luarea deciziilor împărtă-
șite cu pacienţii despre implantarea pro�lactică a 
ICD-ului, recunoscând lipsa de date solide privind 
impactul cuanti�cării cicatricilor asupra estimărilor 
de risc personalizate generate de HCM Risk-SCD 
sau un model pediatric validat (de exemplu, HCM 
Risk-Kids).141, 796, 797, 834-841

IIb B

Pentru pacienţii care se încadrează în categoria de 
risc scăzut (<4% riscul estimat pe 5 ani de SCD), 
prezenţa LVEF <50% poate � luată în considerare în 
luarea deciziilor împărtășite cu pacienţii despre im-
plantarea pro�lactică a ICD-ului, recunoscând lipsa 
de date solide privind impactul disfuncţiei sistolice 
asupra estimărilor de risc personalizate generate de 
HCM Risk-SCD sau un model pediatric validat (de 
exemplu, HCM Risk-Kids).89, 315,841-844

IIb B

RMN, rezonanţă magnetică cardiacă; CMH, cardiomiopatie hipertro�că; 
ICD, de�brilator cardioverter implantabil; LGE, captare tardivă de ga-
doliniu; VS, ventricul stâng; FEVS, fracţia de ieșire a ventriculului stâng; 
MSC, moarte cardiacă subită; FV, �brilaţie ventriculară; TV, tahicardie 
ventriculară.
aClasa de recomandare.
bNivelul de dovezi.

7.2. Cardiomiopatia dilatativă
7.2.1 Diagnostic
7.2.1.1 Cazul index
Cardiomiopatia dilatativă este de�nită prin prezenţa dilată-
rii și a disfunctţei VS, neexplicate prin condiţii de umplere 
anormală sau boală coronariană ischemică. Dilatarea de 
ventricul stâng este de�nită prin diametrul telediastolic VS 
sau volumul telediastolic VS >2 z peste valorile medii co-
rectate pentru suprafaţa corporală, sex și/sau vîrstă. Pen-

tru adulţi, valorile care de�nesc dilatarea VS sunt diametrul 
telediastolic mai mare de 58 mm la bărbaţi și mai mare de 
52 mm la femei, respectiv volumul telediastolic ≥75 mL/m2 
la bărbaţi și ≥62 mL/m2 la femei, conform ecocardiogra�-
ei transtoracice9,845,846. Disfuncţia sistolică globală a VS este 
de�nită prin FEVS<50% 9.

7.2.1.2 Membrii familiei
Evaluarea clinică a rudelor adesea relevă anomalii ușoa-

re non-diagnostice care se suprapun cu variante ale nor-
malului sau imită modi�cările observate în alte boli mai 
comune, cum ar � hipertensiunea arteriala și obezitatea. În 
acest context, prezenţa izolată a dilatării ventriculului stâng 
cu funcţie sistolică prezervată sau asocierea cu o mutaţie 
cauzală este su�cientă pentru diagnosticul de cardiomiopa-
tie dilatativă la un membru al familiei. Modi�cările electro-
cardiogra�ce sau imagistice în contextul unui istoric familial 
de cardiomiopatie dilatativă sunt sugestive pentru prezenţa 
bolii și necesită urmărire atentă 9,75,817. În absenţa informa-
ţiilor genetice concludente într-o familie, cardiomiopatia 
dilatativă este considerată familială dacă: (i) una sau mai 
multe rude de gradul întâi sau al doilea au cardiomiopatie 
dilatativă; sau (ii) există moarte subită cardiacă la orice vâr-
stă a unei rude de gradul întâi cu un diagnostic stabilit de 
cardiomiopatie dilatativă. 

7.2.1.3 Diagnostic
Investigatiile cheie utilizate in diagnosticul cardiomiopati-
ei dilatative sunt descrise în Secţiunea 6 și includ istoricul 
medical și familial, teste de laborator, ECG, monitorizare 
Holter, imagistică cardiacă și teste genetice. Ecocardiogra-
�a este fundamentala pentru diagnostic, iar RM-ul cardiac 
oferă informaţii morfologice și prognostice mai detaliate. 
De asemenea, ar trebui luate în considerare teste de la-
borator suplimentare, teste de efort, biopsia miocardică 
endomiocardică (BEM), tomogra�a computerizată cardiacă 
și cateterismul cardiac, așa cum este detaliat în Secţiunea 6.

7.2.1.4. Ecocardiogra�a
Ecocardiogra�a transtoracică este recomandată pentru toţi 
pacienţii cu CMD deoarece oferă informaţii relevante des-
pre anatomia globală și regională, funcţia și hemodinamica 
ventriculului stâng, bolile valvulare asociate, funcţia ven-
triculului drept, presiunea arteriala pulmonară, geometria 
atrială și alte caracteristici associate71. Tehnicile avansate 
de ecocardiogra�e (Doppler tisular și imagistica deformării 
miocardice) pot permite detectarea precoce a disfuncţiei 
miocardice subclinice în situaţii speciale (de exemplu, pur-
tătorii de mutaţii, pacienţii care au efectuat chimioterapie 
cu efect cardiotoxic cunoscut) 71,74. 

Agenţii de contrast pot � luaţi în considerare pentru o 
delimitare mai bună a endocardului, pentru a ilustra mai 
bine prezenţa hipertrabeculaţiei, sau pentru a exclude tro-
mboza intraventriculară. Ecocardiogra�a transesofagiană 
este rareori necesară, cu excepţia cazurilor în care există 
trombi atriali la pacienţii cu �brilaţie atrială sau pentru eva-
luarea funcţiei valvulare și ghidarea intervenţiilor transcate-
ter în cazul pacienţilor cu regurgitare mitrală sau tricuspidi-
ană secundară concomitentă.

7.2.1.5. Rezonanţa magnetică cardiacă
Rezonanţa magnetică cardiacă oferă informaţii suplimenta-
re despre caracterizarea ţesutului miocardic la pacienţii cu 
CMD, inclusiv prezenţa edemului, care poate sugera o ca-
uză miocarditică sau in�amatorie, și LGE (contrast tardiv la 
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administrarea de Gadolinium), pentru a determina prezen-
ţa și extinderea �brozei miocardice, precum și distribuţia 
acesteia, care poate permite excluderea infarctului miocar-
dic și poate sugera etiologii speci�ce (de exemplu, distribu-
ţia subepicardică în formele post-miocarditice, distribuţie 
parcelară în sarcoidoză, extensivă în regiunea inferolaterală 
în distro�nopatii, la nivelul septului în segmentul mijlociu 
în cazul purtătorilor de mutaţii LMNA și circumferenţială, 
sub formă de inel (ring like) în cazul mutaţiilor trunchiate 
în gena DSP și FLNC) (vezi Secţiunea 7.3)71,847. Distribuţia 
și extinderea leziunilor de LGE au valoare prognostică în 
ceea ce priveste aritmiile, cât și pentru severitatea insu�ci-
enţei cardiace137,848. Secvenţele dedicate T2* caracterizează 
depunerea de �er la nivel miocardic, �ind utile pentru dia-
gnosticul hemocromatozei.71

7.2.1.6. Imagistica nucleară
Există un rol limitat pentru imagistica cu radionuclizi în 
CMD. Măsurarea captării de 18F-�uorodeoxiglucoză 
(18F-FDG) folosind PET, cu aspect de captare FDG focal 
sau focal-difuz, în special dacă există captare anormală con-
comitentă de 18F-FDG-PET în ţesuturile extracardiace, 
poate � utilă în diagnosticul sarcoidozei cardiace.849

Tabelul 20. Cauze non-genetice ale 
cardiomiopatiei dilatative
Infecţioase (post-miocardită)
Virală (enterovirusuri, adenovirusuri, echovirusuri, virusuri herpes, par-
vovirus B19, HIV, SARS-CoV-2, etc.)
Bacteriană (boala Lyme)
Micobacteriană
Fungică
Parazitară (boala Chagas)
Toxice și suprasolicitare
Alcool (etanol)
Cocaină, amfetamine, ecstasy
Cobalt
Steroizi anabolici/androgenici
Hemocromatoză și alte cauze de suprasarcină cu �er
Endocrinologice
Hipotiroidism și hipertiroidism
Boala Cushing/Addison
Faeocromocitom
Acromegalie
Diabet zaharat
De�cienţe nutriţionale
De�cienţă de seleniu
De�cienţă de tiamină (Beri-Beri)
De�cienţă de zinc și cupru
De�cienţă de carnitină
Dezechilibre electrolitice
Hipocalcemie
Hipoposfatemie
Peripartum
Boli autoimune
Miocardită cu celule gigante
In�amatorie (miocardită dovedită prin biopsie, non-infecţioasă)
Granulomatoză eosino�lică cu poliangiită
Lupus eritematos sistemic
Sarcoidoză
Artrită reumatoidă
Boala celiacă
Ciroza biliară primară

Miastenia gravis
Pem�gus pem�goid
Boala Crohn
Colită ulcerativă
Polimiozită/dermatomiozită
Artrită reactivă
Medicamente
Medicamente antineoplazice Antracicline; antimetaboliti; agenţi 
alchilanti; Taxol; agent hipometilanti; anticorpi monoclonali; inhibitori 
de tirozin kinază; agenţi imunomodulatori
Medicamente psihotrope Clozapină, olanzapină; clorpromazină, 
risperidonă, litiu; metilfenidat; antidepresive triciclice
Alte medicamente Acid trans retinoic; agenţi antiretrovirali; 
fenotiazine

HIV, virusul imunode�cienţei umane; SARS-CoV-2, coronavirusul sin-
dromului respirator acut sever.

7.2.2. Testare genetică și screening familial
Etiologia CMD este extrem de heterogenă și include cauze 
moștenite (genetice/familiale) și cauze dobândite.9,545,850,851 
Cauzele directe ale CMD includ variantele patogene ge-
netice, toxine, autoimunitate, infecţii, boli de stocare și ta-
hiaritmii. Variantele genetice monogenice care determină 
CMD sunt extrem de heterogene și implică multe gene și 
diverse cai. Mai mult, doar 30–40% dintre cazurile de CMD 
sunt datorate mutaţiilor patogene rare, cu o contribuţie 
semni�cativă a variantelor poligenice/comune în această 
populaţie. În plus, factorii modi�catori ai bolii pot juca un 
rol în accentuarea fenotipului CMD.7,9,850 Acești factori pot 
� epigenetici sau dobândiţi, spre exemplu sarcina, hiperten-
siunea arteriala, consumul excesiv de alcool, toxinele și pot 
agrava sau declanșa CMD.42-44

Este important să se ia în considerare interacţiunea din-
tre cauzele genetice și cele dobândite în diagnosticul CMD. 
Identi�carea unei cauze dobândite nu exclude prezenţa unei 
mutaţii genetice cauzative subiacente, în timp ce aceasta 
din urmă ar putea necesita o cauză dobândită suplimentară 
și/sau un factor modi�cator al bolii pentru a se manifesta. 
În cadrul genelor care pot cauza CMD, există gene puternic 
asociate cu CMD classic, care au fost recent clasi�cate189, 
și de asemenea, altele asociate clasic cu ARVC, dar care 
pot asocia frecvent dilatarea ventriculului stâng și disfuncţie 
predominant ventriculară stângă. 

În plus, genele associate cu hipertrabeculaţia/non-com-
pactarea de VS (de exemplu, NKX2.5 și PRDM16), sau cele 
care pot cauza CMD cu sau fără implicare scheletică (cum 
ar � DMD sau EMD), ar trebui, de asemenea, considerate 
gene asociate CMD și examinate, în special dacă fenotipul 
este concordant. Cele mai comune cauze genetice și do-
bândite ale CMD sunt prezentate în Tabelul 10 și Tabelul 
20. Liste detaliate ale cauzelor CMD au fost prezentate 
anterior.9,852

7.2.2.1. Testarea genetică
Variantele genetice cauzative sunt prezente la aproximativ 
40% din pacienţii cu CMD conform cohortelor contem-
porane185,186,853,854, respectiv 10-15% în cazurile de CMD 
indusă de chimioterapie, alcoolism sau peripartum.42-44 Cu 
toate că prevalenţa mutatiilor genetice este mai mare în 
CMD familial, variantele genetice cauzative sunt identi�cate 
și în peste 20% din cazurile de CMD non-familial.185,854,855 
Identi�carea unei variante genetice cauzative la un pacient 
cu CMD permite o mai bună predicţie a evoluţiei și progre-
siei bolii, poate contribui la stabilirea indicaţiei de implant a 
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unui dispozitiv intracardiac, permite consilierea genetică și 
screeningul familial pentru membrii familiei. Mai mult, testa-
rea genetică are implicaţii pe termen lung în ceea ce priveș-
te e�cienţa costurilor prin identi�carea rudelor cu genotip 
pozitiv și astfel, reducerea numărului de membri ai familiei 
care necesită urmărire clinică periodica.229 Testarea geneti-
că poate �, prin urmare, bene�că la toţi pacienţii cu CMD, 
inclusiv în cazul copiilor 856,857 și a celor cu CMD indus de 
alcool/chimioterapie sau peripartum. În cazul în care resur-
sele sunt limitate, scorurile concepute pentru identi�carea 
pacienţilor cu CMD cu o probabilitate mare de genotip po-
zitiv (de exemplu, scorul de genotip CMD Madrid [https://
madridDCMscore.com]) pot � luate în considerare pentru 
a prioritiza testarea genetică.858 De menţionat că vârsta nu 
ar trebui să �e un factor limitativ atunci când se decide care 
pacienţi cu CMD ar trebui să �e supuși testării genetice. 
185,858,859 Recomandările pentru screeningul clinic, consilierea 
și testarea genetica sunt descrise în Secţiunile 6.8.3 și 6.11. 
O evaluare mai detaliată a defectelor de conducere sau a 
aritmiei, care poate � o prezentare precoce a anumitor 
subtipuri genetice de CMD, ar trebui luată în considera-
re în contextul anumitor variante genetice (de exemplu, 
LMNA, EMD, DES). Rezonanţa magnetică cardiac ar trebui, 
de asemenea, să �e luată în considerare la rudele cu funcţie 
cardiacă normală care sunt purtătoare de variante genetice 
cauzale asociate cu un risc crescut de MSC (de exemplu, 
FLNC, DES, DSP, PLN, LMNA, TMEM43, RMB20). În cazul 
în care nu există alţi membri ai familiei cu CMD, în afară 
de proband, evaluarea periodică a rudelor de gradul întâi 
trebuie să urmeze aceleași intervale în funcţie de vârstă (a 
se vedea Secţiunea 6.11), dar încetarea evaluării periodice 
a supravegherii în familiile în care nu a fost identi�cată o 
variantă genetică ar putea � luată în considerare în cazul 
rudelor de gradul întâi cu vârsta ≥50 de ani cu ECG normal 
și teste imagistice cardiace normale.

Tabelul 21 Genotipuri cu risc ridicat și predictori 
asociaţi morţii subite cardiace

Genă
Rata  

anuală de 
SCD

 Predictori ai MSC

LMNA185,186,438,541,865,878,879 5–10%

Risc estimat pe 5 ani de aritmie 
ameninţătoare pentru viaţă 
utilizând scorul de risc LMNA 
(https://lmna-risk-vta.fr)

FLNC-variante  
trunchiate866,867,880 5–10%

LGE pe RMC 
LVEF < 45%

TMEM43868,881 5–10%

Masculin 
Feminin și oricare dintre urmă-
toarele: LVEF <45%, NSVT, LGE 
la RMC, >200 VE pe ECG Holter 
de 24h

PLN542,882,883 3–5%

Risc estimat pe 5 ani de aritmie 
ameninţătoare pentru viaţă utili-
zând scorul de risc PLN (https://
plnriskcalculator.shinyapps.io/
�nal_shiny) 
LVEF < 45% 
LGE la RMC
NSVT

DSP185,186 3–5%
LGE la RMC
LVEF < 45%

RBM20869 3–5%
LGE la RMC
LVEF < 45%

RMC, rezonanţă magnetică cardiacă; DSP, desmoplakin; ECG, electro-
cardiogramă; FLNC, �lamin C; LGE, acumulare tardivă de gadoliniu; 
LMNA, lamin A/C; LVEF, fracţia de ejecţie a ventriculului stâng; MSC, 
moarte subită cardiacă; NSVT, tahicardie ventriculară nesusţinută; PLN, 
fosfolamban; RMB, proteină cu motiv de legare a ARN-ului; VE, bătăi 
ectopice ventriculare

7.2.3. Evaluarea simptomelor
Pacienţii cu CMD dezvoltă adesea simptome de insu�cien-
ţă cardiacă, desi acest lucru poate apărea la mulţi ani după 
apariţia modi�cărilor ECG sau a ecocardiogra�ei. Evaluarea 
simptomelor la pacienţii cu cardiomiopatii este descrisă în 
Secţiunea 6.10.1.

7.2.4. Management
Managementul insu�cienţei cardiace și al altor manifestări 
ale CMD a fost descris în Ghidul ESC 2021 pentru diagnos-
ticul și tratamentul insu�cienţei cardiace acute și cronice, 
Ghidul ESC 2020

pentru diagnosticul si tratamentul �brilatiei atriale și Ghidul 
ESC 2021 privind stimularea cardiacă și terapia de resincroni-
zare cardiacă.69,336,724 În aceste ghiduri, recomandările sunt, 
în general, independente de etiologia insu�cienţei cardiace, 
a �brilaţiei atriale și a altor prezentări clinice. Ca atare, deși 
acestea rezumă baze de date și studii mari și solide, reco-
mandările de tratament trebuie considerate ca �ind generi-
ce și nu speci�ce diferitelor forme de CMD genetică.

Cu toate acestea, pe măsură ce cohorte mari de CMD 
genetice cu caracteristici genetice uniforme

sunt relativ rare, studiile clinice cu putere adecvată în 
cardiomiopatii sunt limitate. Prin urmare, pentru gestiona-
rea simptomelor pacienţilor cu CMD, grupul operativ re-
comandă aplicarea Ghidului ESC 2021 pentru diagnosticul și 
tratamentul insu�cienţei cardiace acute și cronice, care conţi-
ne recomandări de tratament pentru pacienţii cu semne și 
simptome de insu�cienţă cardiacă.69

Recomandările de tratament pentru disfuncţia sau di-
latarea asimptomatică a ventriculului stâng sunt limitate și 
reprezintă o provocare pentru CMD genetică, unde o pro-
porţie semni�cativă a pacienţilor sunt tineri, fără simptome 
sau cu simptome ușoare, iar pacienţii asimptomatici sunt 
frecvent descoperiţi în cadrul screeningului familial în cas-
cadă. Recomandările pentru managementul farmacologic al 
simptomelor insu�cienţei cardiace la pacienţii cu cardiomi-
opatii sunt descrise în Secţiunea 6.10.2. 

7.2.5. Prevenţia morţii subite cardiace în 
cardiomiopatia dilatativă
Predicţia morţii subite cardiace (MSC) este un aspect pro-
vocator al îngrijirii clinice la pacienţii cu CMD. De�brila-
toarele cardiace implantabile sunt e�ciente în tratarea arit-
miilor ventriculare potenţial letale și în prevenirea MSC, 
dar sunt, de asemenea, asociate cu complicaţii, în special 
la pacienţii tineri, care vor necesita mai multe înlocuiri pe 
parcursul vieţii (vezi Secţiunea 6.10.5).

7.2.5.1. Prevenţia secundară a morţii subite cardiace
De�brilatoarele cardiace implantabile reduc mortalitatea 
în rândul supravieţuitorilor unui stop cardiac și la pacien-
ţii care au experimentat aritmii ventriculare susţinute cu 
deteriorare hemodinamică. 531 ICD-ul este recomandat la 
astfel de pacienţi atunci când scopul este creșterea supra-
vieţuirii; decizia de implantare ar trebui să ia în conside-
rare opinia pacientului și calitatea vieţii acestuia, precum 
și absenţa altor boli care ar putea cauza decesul în anul 
următor.

7.2.5.2. Prevenţia primară a morţii subite cardiace
Studiile clinice randomizate disponibile care au analizat uti-
litatea ICD-urilor în prevenţia MSC și îmbunătăţirea supra-
vieţuirii au inclus doar pacienţi cu FEVS ≤35%, cu rezultate 
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contradictorii. În timp ce un studiu care a inclus atât paci-
enţi cu insu�cienţă cardiacă simptomatică ischemică, cât și 
non-ischemică, a arătat o reducere a mortalităţii, 860 studiile 
care au inclus doar pacienţi fără boală coronariană ischemi-
că nu au demonstrat o îmbunătăţire semni�cativă a riscului 
general de mortalitate, deși a existat o reducere absolută a 
MSC la pacienţii cu ICD, iar analiza subgrupurilor a sugerat 
că a existat un bene�ciu de supravieţuire la pacienţii ≤70 
de ani. 861,862 Cu toate acestea, într-o meta-analiză recentă a 
studiilor care au examinat e�cienţa ICD-urilor în CMD, s-a 
observat un bene�ciu de supravieţuire, deși efectul a fost 
modest în comparaţie cu pacienţii cu FEVS ≤35% și BCI.863 
Deși FEVS ≤35% a fost raportată ca un marker indepen-
dent de risc pentru deces de orice cauză și deces cardiac 
în CMD, aceasta a demonstat o capacitate modestă de a 
identi�ca pacienţii cu CMD cu risc mai mare de MSC, su-
gerând că anumţi factori suplimentari ar trebui luaţi în con-
siderare atunci când se decide implantarea unui ICD într-o 
boală cu o heterogenitate etiologică semni�cativă. Studii 
recente privind istoria naturală a bolii sugerează că feno-
tipul joacă un rol în riscul de SCD, pacienţii purtători de 
variante cauzatoare de boală în genele PLN, DSP, LMNA, 
FLNC, TMEM43 și RBM20 având o rată substanţial mai 
mare de evenimente aritmice majore comparativ cu alte 
cauze de CMD, indiferent de FEVS.440,542,864–870 Un studiu re-
trospectiv recent care a inclus 1161 de indivizi a arătat că 

pacienţii cu CMD și variante genetice P/LP cauzatoare au o 
evoluţie clinică mai gravă și o rată mai mare de evenimente 
aritmice majore comparativ cu pacienţii cu CMD fără aces-
te variante genetice, în special pacienţii cu CMD cu FEVS 
≤35%.185 Studiul a observat, de asemenea, un risc mai mare 
de evenimente aritmice majore la pacienţii cu CMD afec-
taţi de variante cauzatoare în anumite genotipuri, indiferent 
de FEVS. Genele asociate cu un risc mai mare de aritmii 
includ gene care codi�că învelișul nuclear (LMNA, EMD, 
TMEM43), proteine desmozomale (DSP, DSG2, DSC2, 
PKP2) și anumite proteine citoscheletice.185 Împreună, 
aceste date sugerează că pacienţii cu CMD care prezintă 
variante cauzatoare în gene cu risc ridicat (LMNA, EMD, 
TMEM43, DSP, RBM20, PLN, variante truncante FLNC) ar 
trebui consideraţi ca având un fond genetic de risc înalt 
pentru MSC și ar trebui luată în considerare implantarea 
unui ICD pentru prevenţia primară, la valori prag ale FEVS 
mai mari de 35%, în special în prezenţa unor factori de risc 
suplimentari (de exemplu, TVNS, extrasistolie ventriculară 
impotantă, sex masculin, LGE semni�cativ, variantă gene-
tică speci�că). Pentru unele genotipuri cu risc ridicat (de 
exemplu, LMNA [https://lmna-risk-vta.fr]541), au fost dez-
voltate scoruri de predicţie a riscului speci�ce genei (sau, în 
cazul variantei PLN p.Arg14del, scoruri speci�ce variantei 
[https://plnriskcalculator.shinyapps.io/�nal_shiny]542) care 
iau în considerare caracteristicile genotipice și trăsăturile 

Stop cardiac sau fibrilaţie ventriculară
 cu compromitere hemodinamică

FEVS>35%

Estimarea riscului specific geneia

Risc înalt

ICD
(Clasă I)

ICD
(Clasă IIa)

ICD
(Clasă IIa/IIb) b

N

Factori de risc adiţionali c

N

N

Gene cu risc inalt 

N

Pacienți cu DCM/NDLVC 

D

D

D

D

ICD
(Clasă IIb)

Figura 17 Implantarea de�brilatoarelor implantabile (ICD) la pacienţii cu cardiomiopatie dilatativă (DCM) sau cardiomiopatie ventriculară stângă 
non-dilatativă (NDLVC). CMR, rezonanţă magnetică cardiacă; DCM, cardiomiopatie dilatativă; ICD, de�brilator cardioverter implantabil; LGE, captare 
tardiva de gadolinium; LVEF, fracţie de ejecţie a ventriculului stâng; NDLVC, cardiomiopatie ventriculară stângă non-dilatativă; VE, extrasistole ventricu-
lare; VT, �brilaţie ventriculară. 
aVezi  Tabelul 21. 
bPuterea recomandării depinde de genă și context. 
cFactorii de risc suplimentari includ sincopa, prezenţa LGE pe RM.
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fenotipice suplimentare. Acolo unde aceste scoruri sunt 
disponibile, ele ar trebui utilizate pentru a ghida implan-
tarea ICD pentru prevenţia primară (Figura 17). Așa cum 
s-a discutat în Secţiunea 7.1.5, Grupul de Lucru recunoaște 
provocările asociate cu de�nirea unor praguri universale 
pentru un risc acceptabil în diferite fenotipuri de cardiomi-
opatie, dar consideră că o abordare similară celei utilizate 
în strati�carea riscului pentru CMH este rezonabilă. Deși 
Ghidurile ESC din 2022 pentru managementul pacienţilor 
cu aritmii ventriculare și prevenţia morţii subite cardiace 
au sugerat un prag mai ridicat de risc de 10% la 5 ani pen-
tru a ghida implantarea ICD pentru prevenţia primară la 
pacienţii cu CMD și mutaţii LMNA3, Grupul de Lucru re-
comandă ca luarea deciziilor să �e bazate pe date din viaţa 
reală, precum și pe preferinţele, credinţele, circumstanţele 
și valorile individuale. Lacunele în dovezi ar trebui împăr-
tășite cu pacienţii, iar riscurile concurente legate de boală 
(exemplu insu�cienţă cardiacă, accident vascular cerebral), 
de vârstă, comorbidităţi, precum și de complicaţiile legate 
de dispozitive, ar trebui de asemenea, discutate. În sprijinul 
acestui fapt, un studiu recent care a validat calculatorul de 
risc LMNA-VTA a supraestimat riscul aritmic atunci când a 
folosit un prag de risc prezis la 5 ani de ≥7% (speci�citate 
26%, C-statistic 0.85), în ciuda unei sensibilităţi ridicate. 871

Este important de menţionat că există și date care su-
gerează că alte genotipuri (de exemplu, variante trunchian-
te TTN) sunt asociate cu recuperarea FEVS conform crite-
riilor standard de insu�cienţă cardiacă din Ghidurile ESC din 
2021 pentru diagnosticul și tratamentul insu�cienţei cardiace 
acute și cronice. 185,867,872

La pacienţii fără un genotip cu risc ridicat și cu FEVS 
>35%, prezenţa și extinderea �brozei miocardice identi�-
cate prin LGE la imagistica RM pot � utile în strati�carea 
riscului la pacienţii cu CMD. Captarea tardivă de gadoli-
nium este observată la 25-35% dintre pacienţii cu CMD și 
prezenţa sa este un marker puternic de risc pentru aritmiile 
ventriculare și mortalitatea de orice cauză, atât în studii 
retrospective, cât și prospective. Un studiu prospectiv re-
cent, care a inclus 1020 de pacienţi cu CMD urmariţi pe o 
perioadă mediană de 5,2 ani, a arătat că cicatricea miocar-
dică are o valoare prognostică puternică și incrementală 
pentru predicţia MSC, în timp ce FEVS ≤35% nu a fost 
asociată cu MSC.138 Într-un alt studiu, a fost dezvoltat un 
calculator de risc care, printre altele, a încorporat prezenţa 
LGE la imagistica prin RM cardiacă540, insă acesta nu a fost 
încă validat extern. Există cel puţin două studii în desfășura-
re privind implantul ICD în funcţie de prezenţa cicatricii la 
imagistica RM, incluzând pacienţi cu CMD (NCT04558723 
și NCT03993730), dar opinia Grupului de Lucru este că ni-
velul existent de dovezi poate susţine utilizarea LGE pentru 
a ghida implantarea ICD la anumite subgrupuri de pacienţi 
cu CMD (Figura 17). Factorii de risc suplimentari, cum ar 
� sincopa sau prezenţa TVNS și încărcătura extrasistolică 
ventriculară, pot de asemenea contribui la ghidarea implan-
tării ICD în prevenţia primară a MSC.

În prezent, nu există date care să susţină o valoare prag 
pentru încărcătura extrasistolică ventriculară, aceasta �ind 
luată în considerare în functie de genotipul de bază și alţi 
factori clinici. 542,867,872 La pacienţii cu sincopă inexplicabilă, 
stimularea electrică programată (SEP) poate oferi informa-
ţii suplimentare despre cauza subiacentă.875 Nu există date 
de�nitive care să susţină utilizarea de rutină a SEP pentru 
strati�carea riscului de prevenţie primară la pacienţii cu 
CMD, dar aceasta poate � bene�că la pacienţii cu CMD 

și distro�e miotonică cu o indicaţie independentă pentru 
studiul electro�ziologic pentru a evalua tulburările de con-
ducere876, deși valoarea clinică a acestei abordări nu a fost 
demonstrată în mod consistent.877

Tabelul 24 — Recomandări pentru implantarea 
unui cardiode�brilator la pacienţii cu 
cardiomiopatie dilatativă

Recomandări Clasăa Nivelb

Prevenţie secundară
Implantul unui ICD este recomandat pentru redu-
cerea riscului de moarte subită și mortalitate de 
toate cauzele la pacienţii cu CMD care au supra-
vieţuit unui stop cardiac sau s-au recuperat după 
o aritmie ventriculară care a cauzat instabilitate 
hemodinamică.530,531,884

I B

Prevenţie primară
Implantul unui ICD ar trebui luat în considerare 
pentru reducerea riscului de moarte subită și mor-
talitate de toate cauzele la pacienţii cu CMD, insu�-
cienţă cardiacă simptomatică și FEVS ≤35% în ciuda 
OMT de peste 3 luni. 861,885

IIa A

Genotipul pacientului ar trebui luat în conside-
rare în estimarea riscului de MSC la pacienţii cu 
CMD.185,186,869,886

IIa B

Implantul unui ICD ar trebui luat în considerare 
la pacienţii cu CMD cu un genotip asociat cu un 
risc ridicat de MSC și FEVS >35% în prezenţa unor 
factori de risc suplimentari (vezi Tabelul 21).541,542,86

7,869,873,878,881,886

IIa C

Implantul unui ICD poate � luat în considerare la 
pacienţii selectaţi cu CMD cu un genotip asociat cu 
un risc ridicat de MSC și FEVS >35% fără factori de 
risc suplimentari (vezi Tabelul 21).869,873,881,886

IIb C

Implantul unui ICD poate � luat în considerare la 
pacienţii cu CMD fără un genotip asociat cu un 
risc ridicat de MSC și FEVS >35% în prezenţa unor 
factori de risc suplimentari.c,138,873,874

IIb C

CMR - Rezonanţă magnetică cardiacă; CMD - Cardiomiopatie dilatati-
vă; ICD - De�brilator cardioverter implantabil; LGE - Captare tardivă a 
gadoliniului; FEVS - Fracţie de ejecţie a ventriculului stâng; OMT - Tera-
pie medicală optima; MSC - Moarte subită cardiacă.
aClasa de recomandare. 
bNivelul de dovezi. 
cFactorii de risc suplimentari includ sincopa, prezenţa LGE pe CMR.

7.3. Cardiomiopatia non-dilatativă de 
ventricul stâng
7.3.1. Diagnostic
7.3.1.1. Cazul index
Fenotipul de cardiomiopatie non-dilatativă de ventricul 
stâng (CNDVS) este de�nit prin prezenţa cicatricilor ven-
triculare stângi non-ischemice sau înlocuirea adipoasă a 
miocardului în absenţa dilatării ventriculare stângi, cu sau 
fără anomalii ale cineticii parietale globale sau regionale, sau 
hipokinezie globală ventriculară stângă izolată fără �broză 
(evaluată prin prezenţa LGE la RM) care nu este explica-
tă doar de condiţii de încărcare anormale (hipertensiune, 
boală valvulară) sau boala coronariană ischemică. Disfuncţia 
sistolică globală ventriculară stângă este de�nită printr-o 
FEVS anormală (<50%).9

7.3.1.2. Membrii familiei
Evaluarea clinică la membrii familiei poate dezvălui anomalii 
non-diagnostice. În acest context, prezenţa disfuncţiei sis-
tolice ventriculare stângi globale sau regionale sau a unor 
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anomalii electrocardiogra�ce suplimentare (de exemplu, 
anomalii de repolarizare, microvoltaj al complexului QRS, 
extrasistole ventriculare frecvente [>500 pe 24 ore] sau 
TVNS) la o rudă de gradul întâi a unei persoane cu CNDVS 
(sau o rudă de gradul întâi cu CNDVS dovedită la autopsie) 
este foarte sugestivă pentru CNDVS și necesită urmărire 
atentă. În absenţa informaţiilor genetice concludente în fa-
milie, CNDVS ar trebui considerată familială dacă una sau 
mai multe rude de gradul întâi sau doi au boala, sau atunci 
când MSC este prezentă la o rudă de gradul întâi la orice 
vârstă cu un diagnostic stabilit de CNDVS. Boala familială 
ar trebui de asemenea suspectată dacă o rudă de gradul 
întâi a decedat subit la <50 de ani și constatările autopsiei 
sugerează fenotipul CNDVS.

7.3.1.3. Investigaţii diagnostice
Elementele cheie ale evaluării diagnostice pentru toţi paci-
enţii cu CNDVS sunt descrise în Secţiunea 6 și includ istori-
cul clinic, testele de laborator, monitorizarea Holter ECG și 
imagistica cardiacă, precum și testarea genetică. Ecocardio-
gra�a și rezonanţa magnetică sunt ambele esenţiale pentru 
diagnostic. Testele de laborator suplimentare, testarea la 
efort, biopsia endomiocardică și cateterismul cardiac pot �, 
de asemenea, luate în considerare (vezi Secţiunea 6).

7.3.1.4. Caracteristici electrocardiogra�ce
Recomandările privind ECG de repaus și monitorizarea 
Holter ECG ambulatorie sunt descrise în Secţiunea 6.5 și 
sunt de o importanţă deosebită la pacienţii cu CNDVS, 
deoarece anumite caracteristici pot indica cauza geneti-
că subiacentă. Intervalul PR prelungit sau blocul AV sunt 
frecvente în cauzele neuromusculare ale CNDVS și în sar-
coidoză. Laminopatiile se caracterizează prin interval PR 
prelungit, �brilaţie atrială (FA) și extrasistolie ventriculară 
și asoociază frecvent microvoltaj QRS în derivaţiile precor-
diale.887 Anomaliile de depolarizare, cum ar � microvoltajul 
QRS, sunt de asemenea o constatare comună în CNDVS 
cauzată de variantele DSP și PLN.542 Monitorizarea Holter 
ECG ambulatorie este utilă la pacienţii cu CNDVS pen-
tru a dezvălui aritmii supraventriculare și ventriculare sau 
bradicardii datorate blocului atrio-ventricular și este reco-
mandată cel puţin anual sau atunci când există o schimbare 
a stării clinice. La unii pacienţi cu CNDVS cu risc ridicat 
de a dezvolta tulburări de conducere și/sau aritmii (inclusiv 
laminopatii, boli neuromusculare, variante PLN și variante 
truncante FLNC), monitorizarea Holter mai frecventă poa-
te � considerată.

Tabelul de Recomandări 25 — Recomandare 
pentru monitorizarea electrocardiogramă 
în repaus și ambulatoriu la pacienţii cu 
cardiomiopatie ventriculară stângă nedilată

Recomandare Clasăa Nivelb

Monitorizarea ECG ambulatorie este recomandată 
la pacienţii cu CNDVS anual sau atunci când există 
o schimbare a stării clinice, pentru a ajuta la gestio-
nare și strati�carea riscului.

I C

ECG, electrocardiogramă; CNDVS, cardiomiopatie ventriculară stângă 
nedilată. a Clasa recomandării. b Nivelul dovezilor.

7.3.1.5. Ecocardiogra�a transtoracică
Ecocardiogra�a transtoracică completă (ETT) este reco-
mandată pentru toţi pacienţii cu CNDVS, deoarece oferă 
toate informaţiile relevante despre anatomia globală și regi-
onală, funcţia și hemodinamica VS; boala valvulară cardiacă; 
funcţia inimii drepte; presiunea pulmonară; geometria atri-
ală și alte caracteristici.71,73 Tehnicile avansate de ecocardio-
gra�e (inclusiv imagistica de deformare miocardică și spec-
kle tracking) pot permite detectarea timpurie a disfuncţiei 
miocardice subclinice în situaţii speci�ce (de exemplu, pur-
tători ai mutaţiilor asociate cu CNDVS).71,74

7.3.1.6. Rezonanţa magnetică cardiacă
Rezonanţa magnetică cardiacă (RMC) cu LGE este princi-
pala modalitate de imagistică în CNDVS, deoarece oferă 
con�rmarea prezenţei �brozei miocardice non-ischemice, 
esenţială pentru diagnostic în majoritatea cazurilor. RMC 
poate �, de asemenea, utilă pentru a detecta prezenţa ede-
mului miocardic, ceea ce poate sugera o etiologie in�ama-
torie sau miocarditică, și pentru a descrie extinderea și dis-
tribuţia �brozei miocardice. Modul de distribuţie a �brozei 
miocardice poate oferi indicii despre etiologia subiacentă 
(de exemplu, distribuţie subepicardică în formele post-mio-
cardită, parcelară în sarcoidoză, extinsă inferolateral în dis-
tro�nopatii, medio-septală în laminopatii și circumferentia-
lă, în formă de inel la purtătorii de variante DSP și FLNC),71 
și poate oferi informaţii prognostice suplimentare atât pen-
tru aritmii, cât și pentru severitatea insu�cienţei cardiace.

7.3.1.7. Medicina nucleară
Rolul imagisticii cu radionuclizi în CNDVS este limitat. 
Măsurarea captării 18F-FDG utilizând PET, cu modele de 
captare focală sau focal-difuză, în special dacă există cap-
tare anormală concomitentă de 18F-FDG-PET în ţesuturi 
extracardiace, poate � utilă în sarcoidoza cardiacă suspec-
tată.849 Captarea izolată cardiacă a fost, de asemenea, de-
scrisă la pacienţi cu CNDVS cauzată de variante DSP.888 

7.3.1.8. Biopsia endomiocardică
Biopsia endomiocardică (BEM) si cuanti�carea imunohis-
tochimică a celulelor in�amatorii rămâne investigaţia che-
ie pentru identi�carea in�amaţiei cardiace. Aceasta poate 
con�rma diagnosticul de boală autoimună la pacienţii cu 
insu�cienţă cardiacă inexplicabilă și miocardită cu celule 
gigant, miocardită eozino�lică, vasculită și sarcoidoză. În 
centrele experimentate, biopsia endomiocardică ghidată 
prin mapping electroanatomic poate crește acurateţea di-
agnosticului CNDVS.889 Riscurile și bene�ciile EMB trebuie 
evaluate, iar această procedură ar trebui rezervată pentru 
situaţii speci�ce în care rezultatele pot in�uenţa diagnosti-
cul sau tratamentul (vezi Secţiunea 6.7.5).

7.3.2. Testarea genetică
Genele cel mai frecvent implicate în CNDVS sunt DSP, 
FLNC (variante trunchiante), DES, LMNA și PLN, dar exis-
tă o suprapunere substanţială cu fundalul genetic al CMD 
și ARVC (Tabelul 10). Variantele de desmoplakină (DSP), 
în special, cauzează o formă unică de cardiomiopatie cu o 
prevalenţă ridicată a �brozei ventriculare stângi și episoade 
in�amatorii miocardice.864

Identi�carea unei variante genetice P/LP la un pacient cu 
CNDVS permite o mai bună predicţie a evoluţiei și progre-
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siei bolii, contribuie la indicaţiile pentru implantarea dispo-
zitivelor, permite consilierea genetică și screening-ul familial 
pentru rude (vezi Secţiunea 6.8.3). Prin urmare, testarea 
genetică este recomandată la toţi pacienţii cu CNDVS.

Recomandările pentru screening-ul clinic, consilierea si 
testarea genetică sunt descrise în Secţiunile 6.8.3 și 6.11. 
Evaluarea bolilor de conducere și a aritmiilor atriale și ven-
triculare este de o importanţă deosebită la pacienţii cu 
CNDVS, deoarece acestea pot � adesea caracteristici fe-
notipice timpurii. Există foarte puţine date despre istoricul 
natural al purtătorilor fenotip negativ sau despre impor-
tanţa clinica a screening-ului familial în cascadă în CNDVS, 
dar studiile transversale sugerează creșteri ale penetranţei 
legate de vârstă.9 Prin urmare, se recomandă evaluarea pre-
caută pe termen lung a rudelor de gradul întâi.
7.3.3. Evaluarea simptomelor
Majoritatea pacienţilor cu CNDVS sunt asimptomatici, 
dar unii dezvoltă simptome legate de aritmie sau boală de 
conducere (de exemplu, sincope, palpitaţii) sau insu�cienţă 
cardiacă diastolică (de exemplu, dispnee). Aritmia ventricu-
lară susţinută, stopul cardiac sau moartea subită cardiacă 
(MSC) pot � prezentarea iniţială la o proporţie de pacienţi. 
Evaluarea simptomelor la pacienţii cu cardiomiopatii este 
descrisă în Secţiunea 6.10.1.
7.3.4. Management
Managementul insu�cienţei cardiace și a altor manifestări 
ale CNDVS (tahiaritmie atrială, boală de conducere) a fost 
descrisă în Ghidurile ESC 2021 pentru diagnosticarea și tra-
tamentul insu�cienţei cardiace acute și cronice, Ghidurile ESC 
2020 pentru diagnosticarea și gestionarea �brilaţiei atriale, 
Ghidurile ESC 2021 privind terapia de stimulare și resincro-
nizare cardiacă, și Ghidurile ESC 2022 pentru gestionarea 
pacienţilor cu aritmii ventriculare și prevenirea morţii subite 
cardiace 69,299,336,724 și sunt discutate în Secţiunea 6.10.2.
7.3.5. Prevenţia morţii subite cardiace în 
cardiomiopatia ventriculară stângă non-
dilatativă
Predicţia și prevenţia morţii subite cardiace este piatra de 
temelie a îngrijirii clinice a pacienţilor cu CNDVS.

7.3.5.1. Prevenţia secundară a morţii subite cardiace
Ca și în alte subtipuri de cardiomiopatie, implantarea unui 
cardiode�brilator (ICD) este recomandată supravieţuitori-
lor unui stop cardiac și pacienţilor care au experimentat 
aritmii ventriculare susţinute cu deteriorare hemodinami-
că531. Decizia de implantare ar trebui să ia în considerare 
opinia pacientului și calitatea vieţii acestuia, precum și ab-
senţa altor boli care ar putea cauza decesul în decurs de 
un an.

7.3.5.2. Prevenţia primară a morţii subite cardiace
Nu există studii clinice randomizate disponibile care să 
evalueaya utilitatea ICD pentru prevenţia MSC la pacien-
ţii cu disfuncţie ventriculară stângă ușoară sau moderată. 
Recomandările pentru implantarea ICD-urilor la indivizii 
cu CMD cu LVEF <35% sunt discutate în Secţiunea 6.10.2 
și se aplică și pacienţilor cu CNDVS și LVEF <35%. Însă, 
majoritatea pacienţilor cu CMND au �e o funcţie sistoli-
că ventriculară stângă normală, �e ușor afectată. O mare 
parte din datele despre istoria naturală a bolii și predicţia 
riscului în CMND sunt derivate din cohortele care includ 

�e pacienţi cu CMD, �e cu ARVC (vezi Secţiunile 7.2 și 7.4), 
iar datele despre pacienţii cu CMND sunt, prin urmare, 
foarte limitate.

Totuși, datele disponibile sugerează că genotipul este un 
determinant major al riscului de MSC, pacienţii care pre-
zintă mutaţii în genele PLN, TMEM43, DES, DSP, LMNA, 
FLNC (variante de trunchiere) și RBM20 având o rată sub-
stanţial mai mare de evenimente aritmice majore decât 
alte cauze, independent de FEVS. 440,542,864–869 Pentru unele 
genotipuri cu risc ridicat (de exemplu, LMNA [https://lm-
na-risk-vta.fr]541), au fost dezvoltate scoruri de predicţie a 
riscului speci�ce pentru genă (sau, în cazul variantei PLN 
p.Arg14del, speci�ce pentru variantă [https://plnriskcalcu-
lator.shinyapps.io/�nal_shiny])542, care iau în considerare 
caracteristicile genotipice și trăsăturile fenotipice suplimen-
tare. Acolo unde aceste scoruri sunt disponibile, ar trebui 
utilizate pentru a ghida implantarea primară a ICD-ului (Fi-
gura 12).

Așa cum s-a discutat în Secţiunile 7.1.5 și 7.2.5, Grupul 
de Lucru recunoaște provocările legate de de�nirea pragu-
rilor universale pentru riscul acceptabil în diferite fenotipuri 
de cardiomiopatie, dar consideră că o abordare similară 
cu cea utilizată în strati�carea riscului pentru CMH este 
rezonabilă, deși Ghidurile ESC 2022 pentru managementul 
pacienţilor cu aritmii ventriculare și prevenţia morţii subite car-
diace au sugerat un prag mai ridicat de 10% risc la 5 ani 
pentru a ghida implantarea primară a ICD-ului la pacienţii 
cu CNDVS și variante LMNA.3

Grupul de lucru recomandă ca luarea deciziilor să �e ba-
zate pe date din viaţa reală, precum și pe preferinţele, credin-
ţele, circumstanţele și valorile individuale. Lacunele în dovezi 
ar trebui împărtășite cu pacienţii, iar riscurile concurente le-
gate de boală (exemplu insu�cienţă cardiacă, accident vascu-
lar cerebral), de vârstă, comorbidităţi, precum și de compli-
caţiile legate de dispozitive, ar trebui, de asemenea, discutate. 
Există foarte puţine date pentru a ghida strati�carea riscului 
la pacienţii cu CNDVS fără o variantă genetică cauzatoare 
cunoscută, dar pe baza literaturii existente, Grupul de lu-
cru sugerează că ar putea � rezonabil să se ia în considerare 
implantarea ICD în prevenţia primară la pacienţii cu TVNS, 
istoric familial de MSC sau LGE semni�cativ.

Factorii de risc suplimentari, cum ar � încărcătura ex-
trasistolică ventriculară, pot de asemenea ajuta la ghidarea 
implantării ICD, dar în prezent, nu există date care să sus-
ţină o valoare prag, încărcătura extrasistolică ventriculară 
�ind luată în considerare în asociere cu genotipul de bază 
și alţi factori clinici. La pacienţii cu sincopă inexplicabilă, 
SEP poate oferi informaţii suplimentare despre cauza subi-
acentă. Nu există date de�nitive care să susţină utilizarea 
regulată a SEP pentru strati�carea riscului la pacienţii cu 
CNDVS, dar poate � bene�că la pacienţii cu CNDVS și dis-
tro�e miotonică cu o indicaţie independentă pentru studiul 
electro�ziologic pentru a evalua tulburările de conducere, 
deși valoarea clinică a acestei abordări nu a fost demon-
strată în mod consistent. Având în vedere suprapunerea 
cu CMD și datele disponibile, și în conformitate cu Ghi-
durile ESC 2022 pentru gestionarea pacienţilor cu aritmii 
ventriculare și prevenţia morţii subite cardiace, Grupul de 
lucru a convenit ca recomandările pentru implantarea ICD 
în prevenţia primară la pacienţii cu CNDVS ar trebui să �e 
aceleași ca pentru CMD (Figura 17), dar nivelul de dovezi 
este mai scăzut.
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Tabelul de Recomandări 26 — Recomandări 
pentru un de�brilator cardioverter implantabil 
la pacienţii cu cardiomiopatie ventriculară 
stângă nedilată

Recomandări Clasăa Nivelb

Prevenţia secundară
Se recomandă un ICD pentru a reduce riscul de 
moarte subită și mortalitate de orice cauză la pa-
cienţii cu CMND care au supravieţuit unui stop 
cardiac sau au experimentat o aritmie ventriculară 
cu deteriorare hemodinamică.

I C

Prevenţia primară
Un ICD ar trebui considerat pentru a reduce riscul 
de moarte subită și mortalitate de orice cauză la 
pacienţii cu CMND, simptome de insu�cienţă car-
diacă și FEVS ≤35% în ciuda a mai mult de 3 luni de 
OMT. 861,885

IIa A

Genotipul pacientului ar trebui considerat în esti-
marea riscului de MSC la CMND. IIa C

Un ICD ar trebui considerat la pacienţii cu CMND 
cu un genotip asociat cu risc înalt de MSC și FEVS 
>35% în prezenţa unor factori de risc suplimentari 
(vezi Tabelul 21).185,186,438,541,542,865–869,878–883

IIa C

Un ICD poate � considerat la pacienţii selectaţi cu 
CMND cu un genotip asociat cu risc înalt de MSC 
și FEVS >35% fără factori de risc suplimentari (vezi 
Tabelul 21).

IIb C

Un ICD poate � considerat la pacienţii cu CMND 
fără un genotip asociat cu risc înalt de MSC și 
FEVS>35% în prezenţa unor factori de risc supli-
mentari.c

IIb C

ICD, de�brilator cardioverter implantabil; LVEF, fracţia de ejecţie ven-
triculară stângă; CNDVS, cardiomiopatie ventriculară stângă nedilată; 
OMT, terapie medicală optimă; SCD, moarte subită cardiacă. 
aClasă de recomandare. 
bNivel de evidenţă. 
cFactorii de risc suplimentari includ sincopele, prezenţa LGE pe CMR.

7.4. Cardiomiopatia aritmogenă de 
ventricul drept
7.4.1. Diagnostic
7.4.1.1. Cazul index
Cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept (ARVC) se 
caracterizează prin atro�erea progresivă cu înlocuire �-
bro-adipoasă a miocardului ventricular drept (VD)890. Le-
ziunile pot � prezente și la nivelul miocardului ventriculului 
stâng (VS); afectarea predominantă a VS poate coexista în 
aceeași familie. ARVC se manifestă de obicei în a doua până 
la a patra decadă a vieţii 891. Bărbaţii sunt afectaţi mai frec-
vent decât femeile și s-a demonstrat o penetranţă legată de 
vârstă, cu o variabilitate clinică și genetică ridicată.

Diagnosticul de ARVC ar trebui să �e suspectat la ado-
lescenţi sau adulţi tineri cu palpitaţii, sincope sau moarte 
subită. Extrasistolele ventriculare frecvente sau tahicardia 
ventriculară cu morfologie BRS sunt printre cele mai co-
mune prezentări clinice. Prezenţa undelor T negative în 
derivatiile precordiale drepte (V1-V3) identi�cate în cadrul 
ECG de rutină ar trebui să ridice suspiciunea de ARVC10.892. 
Modi�cările ECG mai puţin frecvente includ microvoltajul 
QRS în derivaţiile periferice și întărzierea fazei terminale a 
complexului QRS în derivaţiile precordiale drepte893. Dila-
tarea ventricularului drept la ecocardiogra�a 2D este, de 
asemenea, un motiv frecvent pentru adresarea pacientu-
lui. Prezentările mai puţin comune sunt insu�cienţa cardi-
acă dreaptă sau biventriculară care poate mima CMD sau 
CMND894. Pacienţii cu variante genetice multiple sunt pre-

dispuși să dezvolte un fenotip mai sever, iar pacienţii cu o 
variantă DSP sau DSG2 sunt mai predispuși să dezvolte 
insu�cienţă cardiacă 895,896.

La copii și tineri adulţi, sincopele, palpitaţiile și aritmi-
ile ventriculare sunt, de asemenea, simptomele obișnuite 
de prezentare897. Cu toate acestea, durerea toracică, mo-
di�cările dinamice ale undelor ST-T pe ECG-ul de repaus 
cu 12 derivaţii și nivelul crescut al enzimelor miocardice în 
contextul arterelor coronare normale sunt adesea rapor-
tate, necesitând un diagnostic diferenţial cu miocardita sau 
infarctul miocardic acut898.

7.4.1.2. Membrii familiei
Evaluarea clinică a rudelor relevă adesea anomalii non-di-
agnostice. În acest context, prezenţa disfuncţiei sistolice 
globale sau regionale a VD, sau a altor anomalii electrocar-
diogra�ce (de exemplu, anomalii de repolarizare, prelungi-
rea duratei de activare terminal a complexului QRS, voltaje 
QRS scăzute, extrasistole ventriculare frecvente [>500 pe 
24 de ore] sau TVNS) la o rudă de gradul întâi a unui indi-
vid cu ARVC (sau o rudă de gradul întâi cu ARVC dovedită 
prin autopsie) este foarte sugestivă pentru ARVC și necesi-
tă monitorizare atentă.

7.4.1.3. Diagnostic
Elementele cheie ale evaluării diagnostice pentru toţi paci-
enţii cu ARVC sunt de�nite de criteriile de diagnostic uti-
lizate pentru identi�carea persoanelor afectate. Criteriile 
revizuite ale Grupului de lucru pentru diagnosticul ARVC 
publicate de Marcus et al. în 2010 au fost utilizate pentru 
diagnosticul ARVC de mai bine de un deceniu10. Mai recent, 
criteriile Padua au oferit o abordare actualizată pentru a 
include implicarea VS, dar încă nu au fost validate extern5. 
Elementele cheie ale evaluării diagnostice includ ECG, mo-
nitorizarea Holter, imagistica cardiacă, testarea genetică și, 
în circumstanţe speci�ce, biopsia endomiocardică4,10,892 Tes-
te de laborator suplimentare, testul de efort și cateterismul 
cardiac ar trebui, de asemenea, luate în considerare, așa 
cum este detaliat în Secţiunea 6.

7.4.1.4. Electrocardiograma și monitorizarea Holter
Anomaliile repolarizării și depolarizării, precum și aritmiile 
sunt esenţiale pentru diagnosticul ARVC.5 Utilitatea dia-
gnostică a potenţialelor tardive pe electrocardiograma cu 
ampli�carea semnalului (SAECG) a fost pusă sub semnul 
întrebării la pacienţii cu ARVC din cauza sensibilităţii și spe-
ci�cităţii scăzute.5,899 S-a observat că undele epsilon sunt 
frecvent supradiagnosticate și că există o slabă concordan-
ţă chiar și între experţi în ceea ce privește prezenţa lor.900 În 
plus, s-a demonstrat că acestea apar în prezenţa unei boli 
structurale severe și, prin urmare, aduc puţine informaţii 
suplimentare pentru diagnostic.900,901 Prin urmare, undele 
epsilon și SAECG ar trebui utilizate cu precauţie în scopuri 
diagnostice.

Tabelul de Recomandări 27 — Recomandare 
pentru monitorizarea electrocardiogramă 
în repaus și ambulatoriu la pacienţii cu 
cardiomiopatie ventriculară dreaptă aritmogenă

Recomandare Clasa a Nivel b
Monitorizarea ECG ambulatorie anuală este 
recomandată la pacienţii cu ARVC pentru a ajuta 
la diagnostic, management și strati�carea riscului.

I C

ARVC, cardiomiopatie ventriculară dreaptă aritmogenă; ECG, electro-
cardiogramă. 
aClasa recomandării. bNivelul dovezilor
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7.4.1.5. Ecocardiogra�a și rezonanţa magnetică cardiacă
Se recomandă o evaluare imagistică cardiacă completă 
pentru toţi pacienţii cu ARVC.71,73 Alterările structurale și 
funcţionale evaluate prin ecocardiogra�e și RMC sunt esen-
ţiale pentru diagnosticul ARVC.10 Caracteristica cheie este 
prezenţa anomaliilor mișcării peretelui, cum ar � akinezia, 
diskinezia sau bulgingul ventriculului drept, iar determinan-
tul performanţei diagnostice este nivelul de dilatare sau 
disfuncţie a ventriculului drept (criterii majore și minore). 
Rezonanţa magnetică cardiacă ar trebui considerate investi-
gaţia de primă linie pentru evaluarea anomalii funcţionale și 
structurale ale ventriculului drept, deoarece a demonstrat 
o sensibilitate superioară.10 RMC cu contrast este singurul 
instrument care permite detectarea implicării ventriculului 
stâng, care altfel rămâne subestimată prin aplicarea Crite-
riilor Task Force din 2010. Caracterizarea ţesuturilor prin 
RMC sau indirect prin cartogra�erea electroanatomică a 
voltajului poate arăta semne de înlocuire �bro-grasă care 
pot � prezente în oricare dintre cei doi ventriculi. 889,903,904

7.4.1.6. Biopsia endomiocardică
Diagnosticul diferenţial la pacienţii cu ARVC include pro-
cese in�amatorii care afectează ventriculul drept, cum ar � 
miocardita și sarcoidoza. În unele cazuri, în special când se 
tratează probanţi cu o formă sporadică, biopsia endomio-
cardică (BEM) poate � utilă pentru a exclude miocardita și 
sarcoidoza.72,892,905 Biopsia endomiocardică poate � de ase-
menea utilă la pacienţii selectaţi în care evaluarea neinvazivă 
este neconcludentă.4,72 Cartogra�erea electroanatomică a 
voltajului ghidată de biopsia endomiocardică poate � con-
siderată în cazuri selectate, în special în cazul unei CMR 
negative.906

7.4.1.7. Medicină nucleară
Măsurarea absorbţiei 18F-FDG utilizând PET, cu modele 
de absorbţie focale sau focal-difuze, poate � utilă în sus-
piciunea de sarcoidoză cardiacă.849 Cu toate acestea, s-a 
demonstrat că pacienţii cu ARVC pot prezenta, de ase-
menea, absorbţie miocardică de 18F-FDG-PET.888,907 Prin 
urmare, există un rol limitat pentru imagistica cu radionu-
clizi în ARVC, cu excepţia cazului în care există o absorb-
ţie anormală concomitentă de 18F-FDG-PET în ţesuturile 
extracardiace sau alte caracteristici clinice sugestive pentru 
sarcoidoză cardiacă.904,908

7.4.1.8. Fenocopii ale cardiomiopatiei aritmogene de ventricul 
drept
În cazul suspiciunii de ARVC, ar trebui adoptată o aborda-
re sistematică pentru investigarea fenocopiilor. Diagnosti-
cul diferenţial la pacienţii cu ARVC include miocardita, sar-
coidoza, infarctul ventriculului drept, CMD, boala Chagas, 
hipertensiunea pulmonară și bolile cardiace congenitale cu 
suprasarcină de volum (cum ar � anomalia Ebstein, defectul 
septal atrial și venoasă aberanţa intoarcerii venoase, șun-
tul stânga-dreapta și agenezia pericardică).909,910 Fenocopi-
ile bolii includ și boli non-structurale. De fapt, una dintre 
principalele dileme de diagnostic este distingerea ARVC de 
tahicardia ventriculară cu origine in tractul de ejecţie al ven-
triculului drept idiopatică, deoarece aceasta din urmă este 
de obicei benignă.4 Natura idiopatică a tahicardiei ventricu-
lare este susţinută de absenţa antecedentelor familiale, un 
ECG cu 12 derivaţii bazal normal, structura ventriculară 
normală prin imagistică cardiacă și cartogra�ere electroa-

natomică, o singură morfologie de tahicardie ventriculară 
și non-inducibilitatea la stimularea ventriculară programată.

La sportivii de performanţă, trebuie luat în considera-
re diagnosticul diferenţial cu adaptarea �ziologică la antre-
nament.911 Mărirea ventriculului drept, anomaliile ECG și 
aritmiile re�ectă încărcătura hemodinamică crescută din 
timpul exerciţiilor �zice. Deși disfuncţia sistolică globală a 
ventriculului drept și/sau anomaliile de mișcare a peretelui 
drept, cum ar � proeminenţele sau anevrismele, sunt mai 
compatibile cu ARVC, absenţa modi�cărilor structurale 
evidente ale ventriculului drept, extrasistolele ventriculare 
frecvente sau undele T inversate în derivaţiile precordiale 
susţin o natură benignă (așa-numita inimă de atlet).72,912,913

7.4.2. Testarea genetică și screeningul 
familial
Genele care stau la baza ARVC codi�că în principal proteine 
ale desmosomului cardiac: plako�lina-2 (PKP2), desmopla-
kină (DSP), desmogleina-2 (DSG2), desmocolina-2 (DSC2) 
și plakoglobina (JUP). Pe lângă genele desmosomale, vari-
antele P/LP au fost descrise și în alte gene, inclusiv DES,914 
TMEM43,915 și PLN.190,882 Variantele patogene sau probabil 
patogene pot � identi�cate la până la 60% dintre pacienţii 
cu un diagnostic de ARVC.230 Având în vedere importan-
ţa diagnostică a testării genetice în ARVC, este important 
ca variantele genetice să �e reevaluate frecvent în ceea ce 
privește patogenitatea lor.916 Modelul de moștenire în ma-
joritatea familiilor cu ARVC este autozomal dominant. Pe-
netranţa bolii la purtătorii genetici depinde de vârstă, sex 
și activitate �zică.892,917

Recomandările pentru screeningul clinic, consilierea și 
testarea genetică sunt descrise în Secţiunile 6.8.3 și 6.11. 
Evaluarea cardiacă ar trebui să �e adaptată riscului parti-
cular de complicaţii în familie. Evaluarea la �ecare 1–2 ani, 
inclusiv ECG, ecocardiogra�e și monitorizare Holter/ECG, 
este în general recomandată pentru rudele cu risc de a dez-
volta boala. Rezonanţa magnetică cardiacă ar trebui consi-
derată la evaluarea iniţială.

7.4.3. Evaluarea simptomelor
Pacienţii cu ARVC prezintă frecvent palpitaţii și pot dezvol-
ta simptome de insu�cienţă cardiacă, deși acestea pot apă-
rea la mulţi ani după apariţia anomaliilor iniţiale. Evaluarea 
simptomelor la pacienţii cu cardiomiopatii este descrisă în 
Secţiunea 6.10.1.

7.4.4. Management
Scopul managementului clinic al ARVC se bazează pe îm-
bunătăţirea simptomelor, reducerea ritmului de progresie 
a bolii și prevenirea complicaţiilor. Recomandările pentru 
managementul farmacologic al aritmiilor atriale și al simp-
tomelor de insu�cienţă cardiacă la pacienţii cu cardiomio-
patii sunt descrise în Secţiunile 6.10.2 și 6.10.3.

7.4.4.1. Terapia antiaritmică
Beta-blocantele constituie prima opţiune pentru reducerea 
încărcăturii aritmice prin reducerea tonusului adrenergic, 
în special în timpul exerciţiilor �zice. Titrarea până la doza 
maximă tolerată a fost asociată cu o îmbunătăţire a su-
pravieţuirii în cazul aritmiilor ventriculare majore în studiile 
observaţionale retrospective.918
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Amiodarona este adesea utilizată atunci când alte be-
ta-blocante nu reușesc să controleze aritmiile.917,919,920 To-
tuși, ar trebui utilizată cu precauţie pentru managementul 
pe termen lung al aritmiilor ventriculare, în special la paci-
enţii tineri. Sotalolul a fost utilizat de mulţi ani, dar dovezile 
privind e�cacitatea sa rămân limitate și contradictorii.921,922 
Flecainida ar trebui luată în considerare atunci când trata-
mentul cu un singur agent nu a reușit să controleze simpto-
mele legate de aritmie la pacienţii cu ARVC sau atunci când 
efectele secundare autonome limitează utilizarea beta-blo-
cantelor.923,924 Experienţa cu alte antiaritmice (dofetilid, ra-
nolazină) este limitată la serii foarte mici de cazuri.919,923

O proporţie de pacienţi necesită proceduri invazive an-
tiaritmice și/sau implantarea ICD. Abordarea endocardică 
și/sau epicardică complexă ghidată de cartogra�ere elec-
troanatomică tridimensională (3D) poate � recomandată, 
dar cu o rată ridicată de recurenţă (30–50% în centre ex-
perimentate).919,925–927 Denervarea simpatică a fost de ase-
menea utilizată.928 Astfel de proceduri nu conferă protecţie 
adecvată împotriva MSC, dar pot � foarte utile în reduce-
rea încăcăturii extrasistolice ventriculare și a riscului de fur-
tună electrică.917 Încetarea exerciţiilor �zice intense a arătat 
un potenţial de încetinire a ritmului de progresie a bolii și 
reducerrea aritmiilor ventriculare.917,919

Tabelul 28 — Recomandări pentru 
managementul antiaritmic al pacienţilor cu 
cardiomiopatie aritmogenă a ventriculului drept

Recomandări Clasă Nivel
Terapia cu beta-blocante este recomandată la paci-
enţii cu ARVC cu VE, NSVT și VT.920–922 I C

Amiodarona ar trebui luată în considerare atunci 
când terapia regulată cu beta-blocante nu reușește 
să controleze simptomele legate de aritmie la paci-
enţii cu ARVC.921,922

IIa C

Flecainida în plus faţă de beta-blocante ar trebui 
luată în considerare atunci când tratamentul cu un 
singur agent nu a reușit să controleze simptomele 
legate de aritmie la pacienţii cu ARVC.923,924

IIa C

Ablarea prin cateter cu disponibilitatea abordării 
epicardice ghidată de cartogra�ere electroana-
tomică 3D a VT ar trebui luată în considerare la 
pacienţii cu ARVC cu VT incessantă sau intervenţii 
frecvente și adecvate ale ICD pentru VT, în ciuda 
terapiei farmacologice cu beta-blocante.925,929–934

IIa C

3D, tridimensional; ARVC, cardiomiopatie aritmogenă a ventriculului 
drept; ICD, de�brilator cardioverter implantabil; NSVT, tahicardie 
ventriculară nesusţinută; VE, bătăi ectopice ventriculare; VT, tahicardie 
ventriculară. 
aClasa recomandării. 
bNivelul dovezilor

7.4.5. Prevenţia morţii cardiace subite în 
cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept
Cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept este carac-
terizată prin tendinţa ridicată pentru aritmii ventriculare și 
MSC 919. Deși estimată ca o boală rară, a fost raportată 
constant ca una dintre cele mai comune cauze ale MSC în 
registrele din întreaga lume. 935-937 Moartea subită cardiacă 
pare să �e mai frecventă la persoanele tinere și la atleţii 
afectaţi de boală.935,938

7.4.5.1. Prevenţia secundară a morţii subite cardiace
De�brilatoarele implantabile reduc mortalitatea la supra-
vieţuitorii unui stop cardiac și la pacienţii care au expe-

rimentat aritmii ventriculare simptomatice susţinute531. 
Implantul unui ICD este recomandat pe astfel de pacienţi 
atunci când intenţia este de a crește supravieţuirea; decizia 
de implantare ar trebui să ţină cont de opinia pacientului și 
de calitatea vieţii acestuia, precum și de absenţa altor boli 
susceptibile să cauzeze moartea în următorul an.

7.4.5.2. Prevenţia primară a morţii subite cardiace
Majoritatea dovezilor actuale privind prognosticul pacienţi-
lor cu ARVC și predictorii acestuia sunt limitate la studii ob-
servaţionale retrospective de cohortă, care sunt de obicei 
de dimensiuni mici 939. Astfel, numărul de predictori clinici 
care pot � studiaţi utilizând modele multivariate este foarte 
limitat, iar majoritatea studiilor nu pot � comparate între 
ele. O meta-analiză sistematică (n = 18 studii) a arătat că ris-
cul mediu de aritmie ventriculară variază între 3,7% și 10,6% 
pe an și că sexul masculin, disfuncţia ventriculară dreaptă și 
tahicardia ventriculară nesusţinută sau susţinută anterioară 
prezic aritmiile ventriculare la pacienţii cu ARVC 939.

Primul efort cuprinzător pentru a oferi o abordare a 
strati�cării riscului în contextul luării deciziilor pentru im-
plantarea unui ICD a fost făcut în declaraţia de consens a 
Grupului Internaţional de Lucru (ITFC) din 2015 privind 
tratamentul ARVC unde recomandările au fost făcute în 
funcţie de prezenţa factorilor de risc care ar caracteriza 
nivelul de risc al �ecărui pacient 919. Un studiu de urmărire 
(n = 365) a oferit o modi�care a abordării ITFC care a dus 
la o strati�care mai bună 940. Ghidul AHA/ACC/HRS din 2017 
pentru managementul pacienţilor cu aritmii ventriculare și 
prevenţia morţii subite cardiace941 și consensul experţilor HRS 
din 2019 privind evaluarea, strati�carea riscului și manage-
mentul cardiomiopatiei aritmogene4 au oferit, de asemenea, 
abordări alternative pentru această problemă. Un model 
de predicţie a riscului a fost dezvoltat dintr-o colaborare 
multicentrică (n = 528); acesta utilizează sexul, vârsta, sin-
copa recentă, TVNS, numărul de extrasistole ventriculare, 
numărul de derivatii cu unde T negative și fracţia de ejecţie 
a ventriculului drept (FEVD) ca predictori pentru a oferi o 
estimare individualizată a aritmiilor ventriculare susţinute la 
pacienţii cu ARVC (arvcrisk.com)539.

Un studiu (n = 617) care a comparat abordările ante-
rioare pentru strati�carea riscului pacienţilor a arătat că 
abordarea modi�cată ITFC oferă cel mai mare bene�ciu 
net, până la un risc estimat pe 5 ani de 25%, în timp ce 
abordările AHA și HRS strati�că cel mai bine la pacienţii cu 
un risc estimat pe 5 ani >25%528. În același studiu, un risc 
estimat pe 5 ani de 12,5% pare să �e pragul optim, dincolo 
de care modelul de predicţie a riscului are cea mai bună 
performanţă. O comparaţie externă (n = 140) a diferitelor 
niveluri de risc ARVC a arătat că cel mai mare bene�ciu net 
a fost observat cu un prag de 10%, utilizând calculatorul 
de risc ARVC din 2019536. În același studiu, pragul de 10% 
a fost superior abordărilor HRS și ITFC536. Un alt studiu 
de validare externă (n = 128) al modelului de risc ARVC 
din 2019 a arătat că, deși capacitatea de discriminare este 
excelentă (indicele c 0,84), modelul pare să supraestimeze 
semni�cativ riscul pacienţilor sub pragul de risc de 50% la 5 
ani 537. Recent, a fost emisă o corecţie la calculatorul de risc 
ARVC din 2019 539. Două mari studii de validare externă 
ale calculatorului de risc ARVC actualizat din 2019 au fost 
publicate, sugerând o performanţă discriminativă bună, dar 
ultimul studiu a relevat o supraestimare a riscului. Acest 
lucru ridică îngrijorări cu privire la acurateţea modelului în 
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oferirea unei predicţii individualizate care să ajute la infor-
marea pacienţilor în timpul luării deciziilor; cu toate aces-
tea, poate rămâne informativ datorită performanţei sale 
excelente de discriminare 524,526.

În plus, un studiu a sugerat că calculatorul de risc ARVC 
actualizat din 2019 se aplică cel mai bine la pacienţii PKP2, 
dar performanţa sa este mai limitată la indivizii fără gene 
afectate 524.

Prin urmare, se recomandă o combinaţie a acestor 
abordări pentru a individualiza cuanti�carea riscului care 
poate ajuta clinicienii să cântărească riscurile și bene�ciile 
implantării ICD. Decizia �nală ar trebui să �e luată împre-
ună cu pacientul, ţinând cont de alte riscuri concurente și 
de toleranţa pacientului. Așa cum s-a discutat în Secţiunea 
7.1.5, Grupul de lucru recunoaște provocările asociate cu 
de�nirea pragurilor universale pentru riscul acceptabil în 
diferite fenotipuri de cardiomiopatie, dar consideră că o 
abordare similară cu cea folosită pentru strati�carea riscu-
lui pentru CMH, CMD și CNDVS este rezonabilă. În acest 
context, Grupul de Lucru recomandă luarea deciziilor ba-
zate pe date din lumea reală, precum și pe preferinţele, 
convingerile, circumstanţele și valorile individuale. Lacune-
le în dovezi ar trebui împărtășite cu pacienţii, iar riscurile 
concurente legate de boală (insu�cienţă cardiacă, accident 
vascular cerebral) și de vârstă și comorbiditate, precum și 
complicaţiile legate de dispozitiv, ar trebui discutate. Abor-
darea sugerată este rezumată în Figura 18.

Pacienţii cu ARVC sunt predispuși la tahicardie ventri-
culară susţinută, care poate � bine tolerată fără a duce la 
moarte subită cardiacă (MSC). Utilizarea intervenţiilor ICD 
adecvate ca surogat pentru evaluarea MSC s-a dovedit a 
supraestima riscul de MSC942. Având în vedere că în majo-
ritatea centrelor, un numar mare de pacienţi cu ARVC vor 
� implantaţi cu un ICD, este de înţeles de ce acest lucru 
poate împiedica strati�carea riscului pentru MSC la pacien-
ţii cu ARVC. Eforturi pentru a aborda această problemă au 
fost făcute în mai multe studii,522,523,943–947 în care rezultatul 
de interes a fost tahicardia ventriculară rapidă (TV) (>250 
bpm) mai degrabă decât orice TV susţinută. Cel mai mare 
dintre aceste studii (n = 864) a dus la dezvoltarea unui scor 
separat pentru predicţia TV instabilă/FV.945 Din cauza lipsei 
studiilor de validare externă, nu există su�ciente informaţii 
pentru a susţine aplicabilitatea acestui scor de risc în afara 
cohortelor de dezvoltare. În plus, un prag speci�c nu este 
bine fundamentat și performanţa sa în predicţia MSC rămâ-
ne neclară. Deși este probabil ca TV susţinute mai lente să 
nu �e ameninţătoare pentru viaţă, rămâne necunoscut cât 
de frecvent ar putea degenera în TV mai rapide sau FV. Prin 
urmare, este rezonabil să sugerăm ca toţi pacienţii cu risc 
pentru orice aritmie ventriculară susţinută să �e consideraţi 
pentru implant ICD în prevenţie primară.

Rolul SEP în strati�carea riscului pacienţilor cu ARVC 
nu este bine de�nit, în special la cei asimptomatici.523,939 Cu 
toate acestea, practica actuală sugerează că inducibilitatea 
tahicardiei monomorfe susţinute la SEP ar putea adăuga va-
loare la pacienţii cu simptome consistente sși aritmie ven-
triculară susţinută și acest lucru este susţinut în continuare 
în acest ghid.3

Tabelul 29 — Recomandări pentru prevenţia 
morţii subite cardiace la pacienţii cu 
cardiomiopatie aritmogenică a ventriculului 
drept

Recomandări Clasaa Nivelb

Prevenţia secundară
Se recomandă un de�brilator cardiac implantabil 
(ICD) pentru reducerea riscului de moarte subi-
tă și mortalitate de toate cauzele la pacienţii cu 
ARVC care au supravieţuit unui stop cardiac sau 
s-au recuperat după o aritmie ventriculară care a 
cauzat instabilitate hemodinamică.939,943,944,948,949

I A

Un ICD ar trebui luat în considerare la pacienţii 
cu ARVC care au suferit o tahicardie ventriculară 
(VT) tolerată hemodinamic.522,939,943–945,948–950

IIa B

Prevenţia primară
Caracteristicile de risc înalt c ar trebui luate în 
considerare pentru a ajuta la luarea deciziilor indi-
vidualizate pentru implantarea unui ICD la pacien-
ţii cu ARVC .538,939

IIa B

Calculatorul de risc ARVC actualizat în 2019 ar 
trebui luat în considerare pentru a ajuta la luarea 
deciziilor individualizate pentru implantarea unui 
ICD la pacienţii cu ARVC.d,524,526,536–539

IIa B

ARVC, cardiomiopatie aritmogenică a ventriculului drept; ICD, de�bri-
lator cardiac implantabil; LVEF, fracţia de ejecţie a ventriculului stâng; 
NSVT, tahicardie ventriculară nesusţinută; PES, stimulare electrică pro-
gramată; RVEF, fracţia de ejecţie a ventriculului drept; SMVT, tahicardie 
ventriculară monomorfă susţinută; VT, tahicardie ventriculară.
aClasa recomandării.
bNivelul dovezilor.
cCaracteristicile de risc înalt: sincopă aritmică, NSVT, RVEF <40%, LVEF 
<45%, SMVT la PES.
dVezi textul pentru discuţia diferenţelor speci�ce genelor în performanţa 
calculatorului de risc ARVC actualizat în 2019

7.5. Cardiomiopatia restrictivă 
7.5.1. Diagnostic 
Pacienţii cu cardiomiopatie restrictivă (CMR) evidentă ma-
nifestă semne și simptome tipice ale HFpEF. Abordarea sis-
tematică a diagnosticului ar trebui să includă examinarea 
clinică, ECG, ecocardiogra�e și RM cardiacă. Examinarea 
�zică poate evidenţia un puls venos jugular proeminent. În 
fazele avansate, volumul pulsului este redus, volumul bataie 
scade, iar frecvenţa cardiacă poate crește. Hepatomegalia, 
ascita și edemele periferice sunt frecvente la pacienţii de-
compensaţi. Ecocardiogra�a este instrumentul de diagnos-
tic considerat standardul de aur; criteriile pentru diagnos-
ticarea și clasi�carea disfuncţiei diastolice au fost descrise 
anterior. Este important faptul că gradul de disfuncţie dias-
tolică la pacienţii cu CMR este adesea cu adevărat restrictiv 
doar în stadiile avansate, iar cei mai mulţi pacienţi prezintă 
grade mai ușoare de disfuncţie diastolică la momentul dia-
gnosticului. Cateterizarea cardiacă ar trebui să �e efectuată 
în cazurile în care diagnosticul este incert și pentru a aju-
ta la evaluarea posibilităţii și al momentului optim pentru 
transplantul cardiac. RM cardiacă distinge CMR de pericar-
dita constrictivă, furnizează informaţii despre prezenţa și 
extinderea �brozei miocardice și contribuie la diferenţierea 
bolilor metabolice de cele in�amatorii. Biopsia endomio-
cardică este un instrument diagnostic de precizie în cazul 
cardiodesminopatiilor restrictive, suprasarcinii miocardice 
cu �er, atât intramiocardice în hemocromatoză cât și mito-
condriale în ataxia Friedreich, cistinozei, calci�cării arteriale 
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generalizate la sugari și bolilor de stocare lisozomală. Feno-
tiparea avansată la probanzi ar trebui să meargă dincolo de 
trăsăturile cardiace și să exploreze manifestările extracar-
diace în bolile sindromice și în CMR asociată cu tulburările 
neuromusculare (Vezi sectiunea 6). 

7.5.2. Testarea genetică
Atunci când este moștenită, CMR se prezintă cel mai frec-
vent ca o tulburare autozomal dominantă și, mai puţin 
frecvent, autozomal recesivă sau sporadică. Genele asoci-
ate cu CMR codi�că proteine sarcomerice structurale și 
reglatoare și �lamente intermediare citoscheletale (Tabelul 
10). Deși toate genele majore sarcomerice pot cauza CMR, 

gena cea mai frecvent implicată este TNNI3, care codi�că 
�lamentul subţire al troponinei I. Alte gene mai puţin impli-
cate sunt TNNT2, ACTC1, MYH7, MYBPC3, TTN, TPM1, 
MYPN, MYL3 și MYL2. Cardiomiopatia restrictivă poate � 
asociată cu acumularea intramiocitară a proteinelor nepli-
ate defecte, o caracteristică care este frecvent demonstra-
tă la purtătorii de mutaţii în genele DES, FLNC și BAG3. 
Aceste boli au implicaţii semni�cative pentru prognostic și 
luarea deciziilor la timp, atât la copii, cât și la adulţi. Cardio-
miopatia restrictivă poate apărea și la persoanele cu istoric 
familial de CMH sau CMD. Existenţa diferitelor fenotipuri 
de cardiomiopatii în cadrul familiilor sugerează un răspuns 
variabil la varianta genetică implicată și asociază factori din-
colo de aceasta în determinarea manifestării clinice a bolii. 
Bolile in�ltrative ereditare pot, de asemenea, cauza CMR, 
cea mai comună dintre acestea �ind amiloidoza cauzată de 
variante patogenice în gena TTR, cu toate că aceasta apare 
în mod obișnuit în prezenţa HVS (vezi Secţiunea 7.7).

7.5.3 Evaluarea simptomelor
Pacienţii cu CMR dezvoltă adesea simptome de insu�cienţă 
cardiacă, deși acestea pot să apară la câţiva ani după apariţia 

modi�cărilor iniţiale. Evaluarea simptomelor la pacienţii cu 
cardiomiopatii este descrisă în Secţiunea 6.10.1.

7.5.4. Management 
Administrarea medicamentelor pentru insu�cienţă cardia-
că și implantarea dispozitivelor, inclusiv a dispozitivelor de 
asistenţă ventriculară ca punte pre-transplant, este ghidată 
de simptomatologie alături de severitatea și fenotipul in-
su�cienţei cardiace și este descrisă în Secţiunea 6.10.2. Di-
agnosticul de precizie (determinarea fenotipului și cauzei), 
este crucial pentru plani�carea în timp util a transplantului 
cardiac, deoarece asigură excluderea tuturor posibilelor fe-
nocopii genetice și dobândite care ar putea răspunde la 
tratamente alternative. Prevenirea transplantului cardiac la 
toţi pacienţii cu CMR prin utilizarea tratamentelor alterna-
tive reprezintă un obiectiv important atât pentru pacienţii 
adulţi, cât și pentru cei pediatrici.

Diagnosticul de precizie este de asemenea esenţial 
pentru fenocopiile genetice pentru care există tratamen-
te speci�ce: terapia de substituţie enzimatică pentru boa-
la Anderson–Fabry sau pentru glicogenoze precum boala 
Pompe; �ebotomia terapeutică pentru hemocromatoză; 
terapiile imunosupresive pentru sarcoidoză; noi medica-
mente biologice pentru boli sistemice (de exemplu, boli 
autoimune cu implicare cardiacă care pot � ameliorate sau 
stabilizate prin tratarea bolii în sine) și eliminarea cauzelor 
toxice (vezi Figura 19 și Datele Suplimentare Online, Tabelul 
S4). Diagnosticul de precizie este absolut necesar în pre-
zent datorită creșterii disponibilităţii tratamentelor speci-
�ce pentru anumite boli și a instrumentelor de diagnostic 
pentru excluderea geno/fenocopiilor.

Cardiomiopatia restrictivă este asociată cu cel mai sum-
bru prognostic dintre toate fenotipurile de cardiomiopatii. 
Datele de supravieţuire sunt limitate la ferestre mici de ob-
servaţie. Prognosticul CMR depinde în mare măsură de �-
ziologia restrictivă, indiferent de cauza subiacentă. Mai mult 

ICDa

(Clasă I)

ICDa

(Clasă IIa)

Pacienti cu cardiomiopatie aritmogenă de ventricul drept 

D

D

Stop cardiac sau tahicardie ventriculară 
simptomatică prin sincopă 

N

Tahicardie ventriculară susţinută non-sincopală 

N

Caracteristici de risc crescut b
ICD

(Clasă IIa)

Figura 18 Algoritm pentru abordarea deciziei de implantare a de�brilatorului cardiac implantabil la pacienţii cu cardiomiopatie aritmo¬genă a ventri-
culului drept. ARVC, cardiomiopatia aritmo¬genă a ventriculului drept; ICD, de�brilator cardiac implantabil; LVEF, fracţia de ejecţie a ventriculului stâng; 
NSVT, tahicardie ventriculară nesustinută; PES, stimulare electrică programată; RVEF, fracţia de ejecţie a ventriculului drept; SMVT, tahicardie ventricu-
lară monomorfă susţinută; VT, tahicardie ventriculară. 
aClinicienii ar trebui să își propună controlul aritmiei ventriculare cu terapii farmacologice sau antiaritmice invazive, în plus faţă de implantarea unui ICD. 
bCaracteristicile cu risc crescut sunt de�nite �e ca sincopă cardiacă, NSVT, RVEF <40%, LVEF <45%, SMVT la PES sau conform actualizării din 2019 a 
calculatorului de risc a ARVC.
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Boli cardiace restrictive 

Disfuncţie intrinsecă
miocitară 

Genetică

Cardiomiopatie restrictivă primară 

Variante genetice ale sarcomerelor, 
citoscheletului, anvelopei nucleară, 

filaminei, titinei

De depozitare

Boala Anderson-Fabry 

Desmină

Danon

Glicogenoze

Mutaţii ale PRKAG2 

Supraîncărcare cu fier/ 
tulburări de stocare 

Non-genetică

Afectare miocardică
de matrice extracelulară

Infiltrativă

Fibroză

Amiloidoză 

Sarcoidoză

Afectare cardiacă diabetică

Medicamente (ex. Clorochina)

Hiperoxalurie

Radiaţii

Chimioterapie 

Scleroza sistemică

Inflamator/ granulomatos

Afectare
endomiocardică

Fibroza miocardică

Hipereozifilinemie

Carcinoid

Fibroelastoză endomiocardică

Neoplasm endocardic

Iatrogen/ toxicitate farmacologică

RCM

Boli miocardice cu fiziologie restrictivă ocazională, adesea în contextul LVH

Figura 19 Spectrul bolilor cardiace restrictive. AFD, boala Anderson–Fabry; LVH, hipertro�a ventriculară stângă; PRKAG2, subunitatea gama 2 
non-catalitică a protein kinazei AMP-activate; RCM, cardiomiopatia restrictivă. Pentru un spectru mai detaliat al bolilor cardiace restrictive, vă rugăm să 
consultaţi Datele Suplimentare Online, Tabelul S4.

de 50% dintre copiii cu CMR prezintă risc de deces (inclusiv 
MSC) sau de transplant cardiac la scurt timp după diagnos-
tic; caracteristicile clinice presupus asociate cu un risc cres-
cut de deces sau transplant includ: simptome de insu�cienţă 
cardiacă, funcţie sistolică redusă a ventriculului stâng, atriu 
stâng de dimensiune crescută, sincopă, ischemie și disfunc-
ţie diastolică a ventriculului stâng la ecocardiogra�e. Până 
la 75% dintre pacienţii care supravieţuiesc prezintă insu�ci-
enţă cardiacă, iar rezultatul este �e decesul, �e transplantul 
cardiac la câţiva ani de la diagnostic. Rezistenţa vasculară 
pulmonară crescută (RVP) este prezentă la până la 40% 
dintre copiii cu CMR și poate crește rapid chiar și în absen-
ţa altor modi�cări clinice, ceea ce in�uenţează momentul 
potrivit al transplantului cardiac. Cateterizarea cardiacă cu 
evaluarea RVP este, prin urmare, recomandată la toţi copiii 
la momentul diagnosticului și la �ecare 6 până la 12 luni. La 
pacienţii adulţi cu CMR genetică, principala cauză de deces 

este insu�cienţa cardiacă (mai mult de 40%), cu o rată de 
supravieţuire la 5 ani de aproximativ 50% în cohorte care 
includ pacienţi cu CMH și �ziologie restrictivă.

Tabel 30 de recomandări – Recomandări pentru 
managementul pacienţilor cu CMR 
Recomandări Clasă Nivel
Se recomandă utilizarea imagisticii multimodale pen-
tru diferenţierea CMR de CMH sau CMD cu �ziologie 
restrictivă.

I C

Se recomandă efectuarea investigaţiilor cardiace și 
non-cardiace de bază pentru a evalua implicarea siste-
mului neuromuscular sau a altor tulburări sindromice.

I C

Cateterizarea cardiacă este recomandată la toţi copiii 
cu CMR pentru a măsura presiunile arteriale pulmona-
re și rezistenţa vasculară pulmonară (RVP) la momen-
tul diagnosticului și la intervale de 6-12 luni pentru a 
evalua schimbările în RVP. 

I B
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Implantarea unui ICD este recomandată pentru a re-
duce riscul de moarte subită și mortalitate de orice ca-
uză la pacienţii cu CMR care au supravieţuit unui stop 
cardiac sau s-au recuperat după o aritmie ventriculară 
care a cauzat instabilitate hemodinamică.

I C

Biopsia endomiocardică ar trebui luată în considerare 
la pacienţii cu CMR pentru a exclude diagnostice spe-
ci�ce (inclusiv suprasarcina cu �er, tulburări de stocare, 
citopatii mitocondriale, amiloidoză și boli miocardice 
granulomatoase) și pentru a diagnostica boala restric-
tivă mio�brilară cauzată de variante ale desminei

IIa C

Implantarea unui ICD poate � luată în considerare la 
copiii care prezintă dovezi de ischemie miocardică și 
sincopă. 

IIb C

ICD, de�brillator cardiac implantabil
aClasă de recomandare 
bNivel de evidenţă 

7.6. Cardiomiopatii sindromice si 
metabolice 
Este dincolo de sfera acestor ghiduri să ofere o recenzie 
detaliată și recomandări asupra unor genocopii și fenocopii 
speci�ce ale cardiomiopatiilor. În schimb, Grupul de Lucru 
îndrumă cititorul către declaraţii poziţionale detaliate și do-
cumente de consens publicate în numele Grupului de Lucru 
al ESC privind Bolile Miocardice și Pericardice (de exemplu, 
despre boala Anderson–Fabry și amiloidoză). Această sec-
ţiune evidenţiază doar problemele cheie de diagnostic și 
management. Tabelul 22 rezumă caracteristicile clinice și 
managementul cardiomiopatiilor sindromice și metabolice.

Tabelul 22 Caracteristicile clinice și managementul cardiomiopatiilor sindromice și metabolice

Semne clinice de avertizare Diagnostic Cauza speci�ă Echipa 
multidisciplinară  Management 

Caracteristici faciale anormale 
Criptorhidie 
Stenoză a valvei pulmonare 
Boli congenitale cardiace
Deviaţie axială extremă dreapta 
pe ECG 
Limfangiectazie Tendinţă la 
sângerare
Pete “cafea cu lapte” Lentigo 
Întârziere de creștere Surditate 
neurosenzorială
Top of Form

Testare panel NGS pentru 
RASopatii Sindromul Noonan 

Sindromul Costello 
Sindromul 
Cardiofaciocutanat 
Sindromul Noonan cu 
lentigo multiplu 

Cardiolog Genetician 
Endocrinolog Pediatru 
Dermatolog Radiolog

Beta blocante/CCB-uri 
Management selectiv al 
RVOTO/valvuloplastie 
pulmonară 
Strati�carea riscului de 
moarte subită cardiacă

Interval PR scurt 
CMH în stadiul �nal, hipokinetic 
Bloc atrioventricular (sindromul 
Kearns-Sayre) 
Acidoză lactică Surditate 
neurosenzorială
Neutropenie (sindromul Barth) 
Diabet 
Leziuni asemănătoare accidentului 
vascular cerebral la RMN cerebral

Panou NGS pentru 
ADNmt și ADN nuclear 
Biopsie de mușchi scheletic 
/ biopsie endomiocardică

Sindromul MELAS 
Sindromul MERRF 
Sindromul Leigh Alte 
boli mitocondriale 
Tulburări de beta-
oxidare

Cardiolog Neurolog 
Endocrinolog Pediatru 
Expert în metabolism 
Radiolog

Evitarea medicamentelor 
sau situatilor stresante 
Tulburări de beta-oxidare: 
management nutritional, 
evitarea postului, tratament 
agresiv în perioadele de 
stres metabolic crescut 
Suplimentarea cu carnitină 
(în cazuri selectate)
Top of Form

Hepatomegalie Creșterea 
aminotransferazei 
Întârzierea atingerii etapelor 
motorii Hipotonie 
Interval PR scurt Criterii ECG 
pentru hipertro�e ventriculară 
stângă extremă

Screening: Activitatea 
GAA în DBS sau dozarea 
leucocite/Glc4 Con�rmarea 
diagnosticului: Testul 
acidului alfa-glucozidazic 
efectuat pe �broblaste 
cutanate (metoda 
preferată) sau biopsie 
musculară

Boala de stocare a 
glicogenului de tip II 
(Boala Pompe)

Cardiolog Pediatru 
generalist / neonatolog 
Gastroenterolog 
Specialist în boli 
neuromusculare

Terapie de înlocuire 
enzimatică

Interval PR scurt 
HVS masivă 
Miopatie scheletală Creșterea 
enzimei CK serice 
Tulburare de dezvoltare 
intelectuală Transmitere x-linkată

Testare NGS sau testare 
ţintită pentru varianţele 
LAMP-2

Boala Danon Cardiolog Specialist în 
boli neuromusculare 
Pneumolog Specialist 
în insu�cienţă cardiacă 
avansată

Fară tratament 

Interval PR scurt Fibrilaţie atrială 
cu debut precoce 
Bloc atrioventricular Creșterea 
enzimei CK serice 
Transmitere autozomal 
dominantă

Testare NGS sau testare 
ţintită pentru PRKAG2

Sindromul PRKAG2 Cardiolog 
Sppecialist în boli 
neuromusculare

Fară tratament 
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Ataxie progresivă a membrelor 
Diabet zaharat 
Picior cav 
Scăderea T1 nativ la RM cardiac

Testare NGS pentru 
expansiunea bi-alelică a 
repetiţiilor GAA în gena 
FXN

Ataxia Friedreich Cardiolog Neurolog 
Endocrinolog Chirurg 
ortoped Expert în boli 
neuromusculare

Fară tratament speci�c 

Sindrom de tunel carpian bilateral 
Stenoză spinală lombară 
Disfuncţie autonomă Neuropatie 
periferică 
Cruţare apicală relativă
Raport fracţie de ejecţie/
deformare miocardică >5 
Unde Q de pseudonecroză
Voltaj scăzut pe ECG
SAU 
Lanţ monoclonal seric sau urinar 
pozitiv la imuno�xare

Scintigra�e cu Tc99 DPD/
HMDP Imuno�xare a 
lanţurilor ușoare libere 
serice și urinare 
Biopsie endomiocardică

Amiloidoza cardiaca 
(AL sau ATTR) (vezi 
sectiunea 7.7.)

Cardiolog 
Neurolog
Nefrolog 
Hematolog (amiloidoza 
AL)
Oftalmolog

Tafamidis 
Patisirana

Inotersena

(AC-ATTR)
sau 
chimioterapie speci�că
(amiloidoza AL)

Simptome gastrointestinale 
Angiokeratoame Cornee 
verticillata Boală renală cronică 
Proteinurie Hipoacuzie 
neurosenzorială
Accident vascular cerebral (AVC) 
/ Atac ischemic tranzitoriu (TIA) 
Durere neuropată Transmitere 
x-linkată 
Interval PR scurt 
T1 nativ scăzut la RM cardiac 

Screening la bărbat: dozare 
lyso-Gb3
Screening la femei/ 
con�rmare diagnostică: 
testare genetică pentru 
variantele GLA 

Boala Anderson-Fabry Cardiolog 
Nefrolog 
Neurolog 
Oftalmolog 
Audiolog 
Gastroenterolog 
Dermatolog 

Terapie de substituţie 
enzimatică (Agalsidasa alfa/
beta)
Migalastat 

Miopatie scheletală 
Pattern de pseudonecroză 
posterolaterală Akinezie 
posterolaterală sau inferolaterală

Testare genetică pentru 
distro�nopatii 

DMD Neurolog 
Cardiolog 
Pneumolog 
Expert în boli 
neuromusculare 

Steroizi (prednison sau 
de�azacort) 

Miopatie scheletală 
Bloc atrioventricular 
Fibrilaţie atrială precoce 
Aritmii ventriculare maligne 

Testare NGS Cardiomiopatii LMNA 
Distro�a musculară 
Emery-Dreifuss

Cardiolog 
Neurolog 

Prevenţia riscului de moarte 
subită cardiacă Implantarea 
unui stimulator cardiac dacă 
este indicat
Top of Form

Limfadenopatie hilară bilaterală 
In�ltrate pulmonare 
Uveită 
Implicare gastrointestinală 
Bloc atrioventricular de grad înalt 
Extrasistole ventriculare frecvente 
Sept interventricular bazal subţiat 
LGE extins la RM cardiac 

PET 18F-FDG 
Biopsie endimiocardică 
Biopsie pulmonară 

Sarcoidoza Cardiolog 
Pneumolog 
Neurolog 
Gastroenterolog 

Steroizi 
Imunosupresoare non-
steroidiene

Transfuzii anterioare 
Boală hepatică cronică 
Pigmentare a pielii Diabet 
Hipogonadism hipogonadotropic 
Feritină crescută 
Bloc atrioventricular

Statusul �erului Analiza 
completă a sângelui 
Valori crescute ale T2* la 
RM cardiacă 
Testare genetică pentru 
HFE, HJV, receptorul de 
hepcidină, feroportina, gena 
HAMP 
Frotiu de sânge periferic 
Electroforeza hemoglobinei 
Testare genetică pentru 
hemoglobinopatii ereditare

Cardiomiopatia prin 
exces de �er 

Cardiolog 
Hematolog 
Endocrinolog 
Pediatru 
Gastroenterolog

Chelatori de �er 
Flebotomie 

18F-FDG-PET, tomogra�e cu emisie de pozitroni cu �uorodezoxiglucoză-18; AL amiloidoza cu lanţ usor; ATTR, amiloidoză transtiretinică; ATTR-
CA: amiloidoză cardiacă transtiretinică; AV, atrioventricular; CCB, blocant al canalelor de calciu; CK, creatin kinază; CMR, rezonanţă magnetică 
cardiacă; DBS, stimulare cerebrală profundă; DMD, distro�e musculară Duchenne; DPD, 3,3-difosfono-1,2-propanodicarboxilic acid; ECG, elec-
trocardiogramă; Gb3, globotriaosilceramidă; HCM, cardiomiopatie hipertro�că; HMDP, difosfonat de hidroximetilenă; LGE, intensi�care tardiva cu 
gadolinium; LMNA, lamină A/C; LVH, hipertro�e ventriculară stângă; MELAS, encefalopatie mitocondrială, acid lactic, și episoade asemănătoare 
accidentului vascular cerebral (sindrom); MERRF, epilepsie mitocondrială cu �bre roșu-purpurii zdrenţuite; MRI, imagistică prin rezonanţă magnetică; 
ADNmt, ADN mitocondrial; NGS, secvenţiere de nouă generaţie; PRKAG2, protein kinază AMP-activată, subunitatea gama 2, non-catalitică; RVO-
TO, obstrucţie a tractului de ieșire a ventriculului drept; SCD, moarte cardiacă subită; TIA, atac ischemic tranzitoriu; VE, extrasystole ventriculare. 
aPatisiran și Inotersen aprobate pentru tratamentul polineuropatiei familiale cu/sau fără cardiomiopatie.
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7.6.1. Boala Anderson-Fabry 
7.6.1.1. De�niţie 
Boala Anderson–Fabry este o afecţiune metabolică eredi-
tară în cadrul căreia, de�cienţa sau absenţa unei enzime 
speci�ce, alfa-galactozidaza A (α-Gal A), din cauza unei mu-
taţii genetice patogenice în gena GLA, duce la acumularea 
de produse de degradare, în special globotriaosilceramidă 
(Gb3), în interiorul lizozomilor pacientului. Această acu-
mulare provoacă disfuncţie celulară per se și activează atat 
căile de hipertro�e celulară, comune altor cauze de HVS, 
cât și in�amaţia și activarea imună. Este o patologie siste-
mică, afectând în mod particular inima, rinichii și creierul. 
Este transmisă pe cale x-linkată, astfel încât bărbaţii sunt 
întotdeauna afectaţi, în timp ce femeile prezintă afectare 
organică mai târziu în viaţă, dar pot deveni similare cu ma-
nifestările bărbaţilor din cauza fenomenului de lionizare. 

Se disting două fenotipuri ale bolii Anderson–Fabry, în 
funcţie de sex, fenomenul de lionizare și variaţia genetică 
patogenă:
- Un fenotip clinic sever, cunoscut sub numele de An-

derson–Fabry “clasic”, caracterizat prin activitate redusă 
sau absentă (<1% din normalul mediu) a α-Gal A, acu-
mulare semni�cativă de Gb3 și debutul simptomatolo-
giei în copilărie sau adolescenţă urmat de insu�cienţă 
multiorganică progresivă. Acest fenotip este întâlnit cel 
mai adesea la bărbaţi (dar nu exclusiv) fără activitate 
enzimatică reziduală.

- Un fenotip Anderson–Fabry „non-clasic” sau fenotip 
cu debut mai tarziu, cu implicare sistemică incompletă, 
care este observat la bărbaţi și femei cu un anumit nivel 
de activitate enzimatică reziduală și în majoritatea cazu-
rilor se manifestă ca o implicare cardiacă izolată.

7.6.1.2. Diagnostic, evaluare clinică și diagnostic diferenţial
Boala Anderson–Fabry ar trebui suspectată la pacienţii cu 
hipertro�e ventriculară stângă (HVS) și semne adiţionale 
sugestive cardiace și extracardiace (vezi Tabelul 23, Figu-
ra 20). Diagnosticul este stabilit prin evaluarea activităţii 
α-GalA și măsurarea lyso-Gb3 la pacienţii de sex masculin; 
la femei, de obicei, este necesară efectuarea testelor gene-
tice pentru a con�rma diagnosticul. HVS severă (>15 mm) 
este puţin probabil să �e observată la pacienţii sub 20 de 
ani. La copii și adolescenţi, diagnosticul se face pe baza is-
toricului familial sau pe baza altor simptome extracardiace, 
dar HVS evidentă nu este prezentă de obicei.

Tabel 23 Semne sugestive pentru boala  
Anderson-Fabry 

Semne sugestive extracardiace

Fară transmitere sex masculin-la sex masculin în pedigree

Afectare renală (dializă, transplant renal) sau HVS la rude

Durere neuropată 

Angiokeratoame

Albuminurie

Cornea Verticillata

Hipohidroză, intoleranţă la cald/rece 

Simptome gastrointestinale (greată, vomă, durere abdominala 
non-speci�că, constipaţie, diaree) 

Pierderea auzului (progresiv sau brusc), tinitus, vertij 

Semne sugestive cardiace 

ECG Interval PQ scurt la pacientii tineri 

Bloc atrioventricular la pacienţii adulţi 

Bradicardie

Incompentenţă cronotropă

HVS

Ecocardiogra�e HVS cu funcţie sistolică normală

Hipertro�a mușchilor papilari 

Îngroșarea valvei mitrale și aortice, cu 
regurgitare ușoară-moderată

Scădere globală a strain-ului longitudinal 

RMN Captare tardivă de gadolinium baso-infero-
lateral

T1 nativ scăzut (atenţie la “pseudonormali-
zare” în ariile afectate de �broză) 

T2 focal/global crescut

Laborator Troponina crescută

NTproBNP crescut 

7.6.1.3. Evoluţia clinică, rezultate și strati�carea riscului
Afectarea cardiovasculară se manifestă în mod obișnuit ca 
hipertro�e ventriculară stângă (HVS), �broză miocardică, 
in�amaţie, insu�cienţă cardiacă și aritmii, care limitează ca-
litatea vieţii și reprezintă cea mai frecventă cauză de deces. 
Monitorizarea clinică este esenţială pentru evaluarea pro-
gresiei bolii și necesită o abordare multidisciplinară.

7.6.1.4. Management 
Strategiile de tratament speci�ce, incluzând înlocuirea enzi-
matică sau chaperone farmacologice, au e�cacitate limitată 
în cazurile avansate cu leziuni organice ireversibile, astfel 
încât iniţierea precoce pare a � importantă. Terapia de înlo-
cuire enzimatică este indicată la toţi pacienţii simptomatici 
cu boală clasică, inclusiv copii, la primele semne de afectare 
organică. Strategiile terapeutice, în prezent în curs de dez-
voltare, includ terapii de inlocuire enzimatică de generaţia 
a doua, terapii de reducere a substratului și terapii genetice 
și de ARNm.

7.6.2. RASopatii 
7.6.2.1 De�niţie 
RASopatiile constituie un grup de sindroame multisistemi-
ce cauzate de mutaţii în cascada RAS-mitogen-activated 
kinase (RAS-MAPK), incluzând sindromul Noonan, sindro-
mul Noonan cu lentigo multiple, sindromul Costello și sin-
dromul cardiofaciocutanat. 

7.6.2.2. Diagnostic, evaluare clinică și diagnostic diferenţial 
Suspiciunea unei RASopatii subiacente ar trebui ridicată în 
cazul debutului CMH în copilărie sau în timpul perioadei in-
fantile, asociat cu malformaţii cardiace congenitale sau ano-
malii extracardiace (vezi Tabelul 22). Testarea genetică este 
recomandată pentru diagnostic atunci când caracteristicile 
fenotipice sunt prezente. Comparativ cu CMH-ul sarcome-
ric, CMH-ul asociat cu RASopatiile (RAS-HCM) prezintă 
o vârstă mai mică la diagnostic, prevalenţă și severitate 
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Studiul genetic include 
GLA in HCM

N

Pacient suspect de boala Anderson–Fabry (bAF)

Rezultate

VUSVariantă benignă P/LP variant

Analiza genetică GLA b

RMN Cardiac c  Lyso Gb3d Biopsie e

Sex

Activitate enzimatică

bAF improbabilă Diagnostic de bAF

Indice scăzut de suspiciune

Suspiciune de bAF a 

Femeie

Redus

Normală

Normale Anormale

D

Bărbat

crescută a obstrucţiei ventriculare stângi sau biventriculare 
și rate mai mari de internări timpurii pentru insu�cienţă 
cardiacă sau necesitatea de proceduri intervenţionale sau 
chirurgicale. Stenoza pulmonară este malformaţia cardiacă 
congenitală cel mai frecvent asociată, cu o prevalenţă cu-
prinsă între 25% și 70% și rezultate nefavorabile secundare 
valvuloplastiei pulmonare. 

7.6.2.3. Evoluţie clinică, management și strati�carea riscului de 
moarte subită cardiacă
Date din cohorta de pacienţi a Registrului Nord-Ameri-
can de Cardiomiopatie Pediatrică arată rate mai scazute 
de supravieţuire ale pacienţilor cu RAS-HCM comparativ 
cu cei cu CMH non-sindromic, în special la pacienţii dia-
gnosticaţi înainte de vârsta de 1 an. Factorii de risc speci�ci 
ai bolii pentru moartea subită cardiacă sunt în prezent un 
domeniu de dezbatere și pot include gradul de hipertro�e 
al ventriculului stâng, intervalul QTc prelungit, scorul de risc 
ECG pentru HCM și scorul de risc HCM-Kids >6%.

7.6.2.4. Management 
Beta-blocantele non-vasodilatatoare ar trebui titrate la 
doza maximă tolerată la pacienţii cu RAS-HCM, în special 
în cazurile de obstrucţie biventriculară severă. Blocantele 
canalelor de calciu pot � luate în considerare ca opţiune de 
a doua linie la pacienţii în varstă de >6 luni, când terapia cu 
beta-blocante nu este e�cientă sau nu este tolerată. Miec-
tomia chirurgicală și transplantul cardiac ortotopic pot � 
luate în considerare în centrele de înaltă performanţă după 
evaluarea multidisciplinară de către “echipa inimii”. Valvulo-
plastia pulmonară poate � luată în considerare la copiii și 
sugarii cu obstrucţie severă a tractului de ieșire al ventricu-
lului drept (RVOTO).

7.6.3. Ataxia Friedreich 
7.6.3.1. De�niţie 
Ataxia Friedreich este o patologie cu transmitere autozo-
mal recesivă, cauzată de o expansiune repetitivă a tripletu-
lui GAA homozigot în gena frataxinei (FTX), care duce la 

Figura 20 Algoritmul de diagnostic pentru boala Anderson–Fabry. α-Gal A, alfa-galactozidază A; AFD, boala Anderson–Fabry; CMR, rezonanţă mag-
netică cardiacă; Gb3, globotriaosilceramidă; HCM, miocardiopatie hipertro�că; HVS, hipertro�e ventriculară stângă; lyso Gb3, globotriaosils�ngozină; 
P/LP, patogen/ probabil patogen; VUS, variantă cu semni�caţie necunoscută. aVezi Tabelul 23. bAnaliza genetică trebuie să includă studiul posibilelor 
deleţii mari sau variaţii de număr de copii nededectate de metoda Sanger. cDescoperirea unor concentraţii crescute de Gb3 plasmatic și/sau urinar, sau 
de lyso Gb3 plasmatic și analogii săi în evaluarea pacienţilor de sex masculin sau feminin cu o VUS și activitate normală (la pacientele de sex feminin) 
sau redusă a α-Gal A oferă informaţii diagnostice suplimentare, dar rolul biomarkerilor la astfel de pacienţi necesită încă validare. dValorile scăzute ale 
T1 nativ întăresc sau generează suspiciunea de boală Fabry. Valorile normale ale T1 nativ nu exclud boala Fabry, deoarece pot � rareori observate la 
pacienţii netrataţi cu HVS ușoară (în cea mai mare parte femei), sau în stadii avansate ale bolii datorită pseudonormalizării. eSe recomandă efectuarea 
biopsiei endomiocardice, dar ar putea � efectuată și la nivelul altor organe afectate precum rinichii și pielea. Ar trebui evaluată de patologi experţi și să 
includă întotdeauna studii de microscopie electronică pentru a detecta corpii lamelari și incluziuni intracelulare. De remarcat că unele medicamente pot 
produce fosfolipidoză iatrogenă cu acumulare intracelulară de fosfolipide în diferite organe care pot imita “corpii de zebra” la microscopia electronică.
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CMH, simptome neuromusculare progresive și manifestări 
extracardiace, inclusiv diabet zaharat. 

7.6.3.2. Diagnostic, evaluare clinică și diagnostic diferenţial 
Deși au fost propuse mai multe criterii de diagnostic în ca-
zul suspiciunii ataxiei Friedreich, testarea genetică cu iden-
ti�carea expansiunii GAA bi-co-alelice în primul intron al 
genei FTX sau a heterozigozităţii compuse este necesară 
pentru diagnostic. Implicarea cardiovasculară se manifestă 
de obicei drept cardiomiopatie hipertro�că non-obstruc-
tivă, cu progresie a bolii pana la stadiul �nal hipokinetic și 
rezervă de perfuzie afectată, ducând la insu�cienţă cardia-
că avansată și deces. Nu pare să existe o relaţie speci�că 
între gradul de implicare neurologică și fenotipul cardiac. 
Stocarea de �er mitocondrial este caracteristica patologică 
a bolii. 

7.6.3.3. Evoluţie clinică, management și strati�carea riscului 
Aritmiile supraventriculare, în special �brilaţia atrială, sunt 
frecvent detectate. În ciuda lipsei unor studii longitudinale 
cu urmărire pe termen lung, riscul de aritmii ventriculare și 
de moarte subită cardiacă pare să �e mai scăzut în compa-
raţie cu HCM-ul sarcomeric. Grupul de studiu Mitochon-
drial Protection with Idebenone in Cardiac or Neurological 
Outcome (MICONOS) a propus o stadializare a implicării 
cardiace bazată pe FEVS și grosimea peretelui ventriculului 
stâng telediastolic. Extinderea undei T negative pe ECG, 
FEVS, grosimea peretelui posterior al ventriculului stâng te-
lediastolic, �broza la RM cardiac și hs-TnT au fost propuse 
ca factori prognostic negativ. 

7.6.3.4. Management 
În prezent, nu există un tratament speci�c disponibil pen-
tru ataxia Friedreich. Tratamentul cu Idebenonă, un ana-
log al coenzimei Q10, a arătat potenţialul de îmbunătăţire 
a masei ventriculului stâng și prognosticului cardiologic în 
studii deschise; totuși, patru trialuri clinice randomizate nu 
au arătat niciun bene�ciu semni�cativ asupra rezultatelor 
cardiologice sau neurologice.

7.6.4. Boli de stocare ale glicogenului 
7.6.4.1. De�niţie 
Bolile de stocare ale glicogenului (GSD) reprezintă un grup 
heterogen de boli metabolice, incluzând boala Pompe cu 
debut infantil (GSD, tip IIa), boala Danon (GSD, tip IIb) și 
boala PRKAG2. 

7.6.4.2. De�niţie, evaluare clinică și diagnostic diferenţial 
În ciuda heterogenităţii clinice extinse, prezentarea în pri-
mele luni de viaţă, asociată cu hipotonie, afectare a crește-
rii, slăbiciune musculară generalizată și CMH sever non-ob-
structiv cu pattern concentric, urmat de cardiomiopatie 
hipokinetică în stadiul �nal, aparută de obicei în primul an 
de viaţă, sunt manifestări tipice pentru GSD IIa. Intervalul 
PR scurt și voltajul crescut pe ECG pot reprezenta indicii 
diagnostice utile pentru GSD-uri. Sindromul PRKAG2 ar 
trebui suspectat în cazul transmiterii autozomal dominante 
și a asocierii cu boli ale sistemului de conducere, inclusiv 
sindrom de preexcitaţie, sindromul sinusului bolnav, �bri-
laţia atrială, blocul AV, întârzieri de conducere intraven-
triculară sau blocurile sinoatriale. Un model de moștenire 
x-linkat este tipic pentru boala Danon (GSD IIb). Miopatia 
scheletală, în asociere cu tulburări de învăţare, implicare 

retiniană și preexcitaţie ventriculară, au fost detectate la 
bărbaţii afectaţi de boala Danon, în timp ce fenotipul cardi-
ac poate � izolat în cazul femeilor afectate.

7.6.4.3 Evoluţie clinică, management și strati�carea riscului
În lipsa intervenţiei terapeutice, boala Pompe are un pro-
gnostic nefavorabil, în principal din cauza insu�cienţei car-
diace în stadiul �nal. Recent, datele dintr-un registru euro-
pean multicentric mare au arătat că boala Danon prezintă 
un fenotip malign, dar nu există date su�ciente pentru iden-
ti�carea factorilor de risc pentru moartea subită. Moartea 
cardiacă subită apare la aproape 10% dintre pacienţii cu 
sindromul PRKAG2, în principal ca urmare a blocului AV 
avansat, tahicardiei supraventriculare degenerate în �brila-
ţie ventriculară sau a hipertro�ei masive.

7.6.4.5 Management 
Terapia de înlocuire enzimatică este recomandată la paci-
enţii cu GSD IIa. Până în prezent, nu există terapii etiolo-
gice aprobate pentru sindromul PRKAG2 și boala Danon. 
Terapia pentru insu�cienţa cardiacă, terapia antiaritmică și 
indicaţiile pentru implantarea dispozitivelor sunt incluse în 
Secţiunea 6.10.

7.7. Amiloidoza 
Este dincolo de domeniul acestui document să ofere reco-
mandări speci�ce pentru evaluarea și managementul amilo-
idozei cardiace. În schimb, Grupul de Lucru trimite cititorul 
la Declaraţia de Poziţie din 2021 a Grupului de Lucru al 
ESC privind Bolile Miocardice și Pericardice referitoare la 
Diagnosticul și Tratamentul Amiloidozei Cardiace. Această 
secţiune evidenţiază doar problemele cheie de diagnostic 
și management. 

7.7.1 De�niţie 
Amiloidoza cardiacă este caracterizată de depunerea extra-
celulară a proteinelor pliate eronat la nivelul miocardul ven-
tricular, având proprietatea histologică patognomonică a bi-
rifringenţei verzi când este vizualizată sub lumină polarizată, 
după colorare cu Roșu de Congo. Deși cândva considerată 
o boală rară, datele obţinute în ultimul deceniu sugerează 
că amiloidoza cardiacă este subevaluată drept cauză a bo-
lilor sau sindroamelor cardiace comune cum ar � HFpEF, 
stenoza aortică sau HVS inexplicabilă, în special la persoa-
nele în vârstă. Deși au fost descrise nouă tipuri diferite de 
amiloidoză cardiacă, cele mai multe cazuri corespund ami-
loidozei monoclonale cu lanţului ușoare de imunoglobulină 
(AL) sau amiloidozei transtiretinice (ATTR), �e în forma sa 
ereditară (ATTRv), �e în cea dobândită (ATTRwt). Forma 
ATTRwt, asociată cu înaintarea in varsta, este în prezent 
considerată cea mai frecventă formă de amiloidoză cardia-
că la nivel mondial.

7.7.2 Diagnostic, evaluare clinică și diagnostic diferenţial 
Amiloidoza cardiacă ar trebui să �e suspectată la pacienţii 
cu grosime crescută a pereţilor ventriculului stâng, în pre-
zenţa semnelor sugestive cardiace sau extracardiace și/sau 
în situaţii clinice speci�ce, așa cum este detaliat în Figura 21, 
în special la pacienţii cu vârsta peste 65 de ani. 

Diagnosticul amiloidozei cardiace poate � realizat folo-
sind atât criterii de diagnostic invazive, cât și non-invazive. 
Criteriile de diagnostic invazive se aplică tuturor formelor 
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de amiloidoză cardiacă, în timp ce criteriile non-invazive 
sunt acceptate doar pentru ATTR. Criteriile invazive includ 
demonstrarea �brilelor de amiloid în ţesutul cardiac sau, al-
ternativ, evidenţierea depozitelor de amiloid într-o biopsie 
extracardiacă, însoţită de caracteristici speci�ce ale amilo-
idozei cardiace �e la ecocardiogra�e, �e la RMN cardiacă. 

Criteriile non-invazive includ constatările tipice la eco-
cardiogra�e/RMN cardiacă, combinate cu tomogra�e com-
puterizată cu emisie de foton unic (SPECT) și captare 
miocardică de grad 2 sau 3 la scintigra�a cu 99mTc-piro-
fosfat, DPD (acid 3.3-difosfono-1,2-propanodicarboxilic) 
sau HMDP (hidroximetilen difosfonat) și excluderea unei 
discrazii clonale prin teste precum analiza serică a lanţurilor 
ușoare libere și electroforeza proteinelor serice și urina-
re cu imuno�xare. Scintigra�a tomogra�că ar trebui lua-
tă în considerare pentru a reduce numărul de diagnostice 

eronate. Scanările fals-negative pot apărea rar în anumite 
genotipuri ATTRv; scanările fals-pozitive pot � cauzate de 
AL, infarct miocardic recent sau utilizarea pe termen lung 
a clorochinei. Prin urmare, scintigra�a planară și SPECT, 
cuplate cu evaluarea proteinelor monoclonale, urmate de 
RM cardiac și/sau biopsie cardiacă/extracardiacă, dacă este 
necesar, permit un diagnostic adecvat la pacienţii cu sem-
ne/simptome sugestive, așa cum este descris în Figura 22. 
Cu toate acestea, scintigra�a cu DPD/PYP/HMDP nu poa-
te face distincţia între ATTR wild tipe și cel ereditar, iar 
prin urmare este necesară testarea genetică a TTR. De 
remarcat, testarea genetică a TTR este recomandată la toţi 
pacienţii cu cardiomiopatie amiloidă transtiretinică (ATTR-
CM), indiferent de vârstă, deoarece 5% dintre pacienţii cu 
ATTR-CM ≥70 de ani (și 10% dintre femei) au ATTRv.
7.7.3 Evoluţie clinică și strati�carea riscului 

Insuficienţă cardiacă ≥ 65 ani

Stenoză aortică ≥ 65 ani 

Hipotensiune/ tensiune normală dacă 

există istoric de hipertensiune 

Afectare senzorială, disfuncţie autonomă

Polineuropatie periferică

Proteinurie 

Echimoze 

Sindrom de tunel carpian bilateral

Ruptura tendonului bicepsului

Captare tardivă de Gadolinium subendocardic/ 
transmural sau volum extracelular crescut

Strain longitudinal redus cu crutare apicală

Voltaj QRS redus în raport cu masa

Pseudo unde Q pe ECG

Boală de conducere atrioventriculară

Istoric familial posibil de ATTR

Valori persistent crescute ale troponinei

Mielom multiplu sau MGUS cunoscut  

Grosime a peretelui 

VS >12 mm 

una 

dintre

Figura 21 Screening pentru amiloidoza cardiacă. ATTR, amiloidoza transtiretinică; AV, atrioventricular; ECG, electrocardiogramă; ECV, volum extrace-
lular; LGE, captare tardivă cu gadolinium; MGUS, gamapatia monoclonală de semni�caţie nedeterminată.



80Ghidurile ESC

Amiloidoza cardiacă este o boală progresivă cu prognostic 
prost dacă nu este tratată. Amiloidoza cardiacă cu lanţuri 
ușoare este asociată cu o progresie mai rapidă a insu�ci-
enţei cardiace și un prognostic mai prost decât în cazul 
ATTR. Din fericire, prognosticul amiloidozei AL s-a îmbu-
nătăţit semni�cativ odată cu introducerea terapiilor foarte 
e�ciente capabile să reducă dramatic producţia de lanţuri 
ușoare cardiotoxice. Prognosticul în ATTR depinde de tipul 
de mutaţie, gradul de implicare cardiacă și fenotipul neuro-
logic. Au fost dezvoltate mai multe sisteme de stadializare 
multiparametrice bazate pe biomarkeri pentru amiloidoza 
cardiacă AL și ATTR. (Vezi datele suplimentare online, Tabe-
lul S5). 

7.7.4. Management 
Tratamentul amiloidozei cardiace include tratarea și preve-
nirea complicaţiilor și oprirea sau întârzierea depunerii de 
amiloid prin tratament speci�c. Nu există dovezi care să 
susţină utilizarea terapiei standard pentru insu�cienţa car-
diacă, care adesea nu este bine tolerată, cu excepţia diu-
reticelor. Evoluţia naturală a amiloidozei cardiace asociază 

boli ale ţesutului de conducere cu bradicardie simptoma-
tică și bloc AV avansat. Pragul clinic pentru recomandarea 
unui stimulator cardiac ar trebui să �e scăzut, pe măsură 
ce boala progresează, implantarea dispozitivului permiţând 
adaptarea frecvenţei cardiace la exerciţii �zice și ajustarea 
medicaţiei. Rolul ICD în amiloidoza cardiacă pentru preve-
nirea MSC nu este clar cunoscut, dar datele disponibile nu 
susţin utilizarea lor în prevenţia primară.

7.7.4.1. Terapii speci�ce 
Tratamentul pentru amiloidoza cardiacă AL se bazează pe 
tratamentul problemei hematologice subiacente, utilizand 
chimioterapie sau transplant autolog de celule stem. 

Stabilizarea transtiretinei și reducerea producţiei aces-
teia stau la baza tratamentului pentru amiloidoza cardiacă 
ATTR. Tafamidis a redus mortalitatea de orice cauză și spi-
talizările cardiovasculare în amiloidoza ATTR, cu cel mai 
mare efect obţinut la pacienţii din clasa funcţională NYHA 
I și II. Se efectuează studii suplimentare cu alţi agenţi de 
stabilizare și alte molecule care reduc producţia de TTR.
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Figura 22 Diagnosticul amiloidozei cardiace. AL amiloidoza cu lanţuri usoare ; ATTR, amiloidoza transtiretinică; ATTRv, amiloidoza transtiretinică ere-
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electrocardiogramă; ECHO, ecocardiogramă; HMDP, difosfonat de hidroximetilen; PYP, pirofosfat; TTR, transtiretin.
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8. Alte recomandări 
8.1. Activitatea sportivă
8.1.1. Bene�ciile cardiovasculare ale 
exerciţiilor �zice 
Activitatea �zică regulată și exerciţiile efectuate în mod sis-
tematic oferă mai multe bene�cii cardiovasculare, psiholo-
gice și legate de calitatea vieţii. Prin reducerea factorilor de 
risc pentru ateroscleroză, cum ar � obezitatea și rezistenţa 
la insulină,1079 hipertensiunea1080 și dislipidemia,1081 activita-
tea �zică regulată este asociată cu o reducere a riscului de 
evenimente coronariene acute de până la 50% la persoane-
le de vârstă mijlocie și mai în vârstă.1082,1083 Persoanele care 
fac exerciţii �zice în mod regulat trăiesc între 5 și 7 ani mai 
mult decât cei sedentari1084 și au un risc mai mic de acciden-
te cerebrovasculare1085 și anumite tipuri de cancer. Aceste 
bene�cii, care pot � obţinute mai târziu în cursul vieţii, se 
aplică și persoanelor cu boli cardiovasculare preexistente. 
Pentru stabilirea nivelurilor de intensitate a exerciţiilor, vă 
rugăm să consultaţi Datele suplimentare online, Tabelul S6.

8.1.2. Moartea subită cardiacă legată de 
exerciţiu �zic și recomandările istorice 
privind exerciţiile pentru pacienţii cu 
cardiomiopatii
Activitatea �zică intensă poate provoca infarct miocardic 
și aritmii fatale la persoanele cu o boală cardiovasculară 
preexistentă.1088-1091 Suprapus peste substratul patologic al 
entităţii bolii în sine, exerciţiul �zic poate provoca stop car-
diac prin forţele mecanice de forfecare de la nivelul artere-
lor coronariene, efectele concentraţiilor ridicate de cateco-
lamine circulante, creșterea presiunii de umplere cardiacă, 
creșterea temperaturii centrale, dezechilibrele electrolitice 
și tulburările acido-bazice. 

Cardiomiopatiile sunt principala cauză a morţii subite 
legate de efortul �zic la tineri în lumea occidentală.40,1092-1095 
Legătura stabilită între exerciţiu �zic și moartea subită din 
cauza cardiomiopatiei, și descoperirea că, în unele feno-
tipuri de cardiomiopatie, activitatea �zică poate accelera 
progresia bolii subiacente, a condus istoric la recomandări 
restrictive de exerciţii la toţi pacienţii afectaţi, indiferent de 
patologie, severitatea bolii, simptomatologie, pro�lul gene-
ral de risc sau intervenţiile terapeutice anterioare, inclu-
siv implantarea unui de�brilator cardiac (ICD).1096-1098 Prin 
urmare, persoanele cu cardiomiopatie își limitează adesea 
stilul de viaţă la unul relativ sedentar din teama de o po-
sibilă moarte subită și acumulează factori de risc pentru 
boala coronariana aterosclerotică, ceea ce determina un 
prognostic mai prost.1099-1102,1096,1097

8.1.3. Recomandările privind exerciţiile în 
cardiomiopatia hipertro�că
Datele recente pre-clinice1103 și clinice sugerează că exer-
ciţiile moderate ar putea � bene�ce și sigure la pacienţii cu 
cardiomiopatie hipertro�că (CMH).1098-1102 Informaţiile sunt 
încă limitate in ceea ce privește nivelul de intensitate �zică 
considerat sigur, dar având în vedere morfologia și �ziopa-
tologia heterogenă a cardiomiopatiei hipertro�ce (CMH), 
reiese că unele persoane sunt capabile să participe la ac-
tivităţi �zice intense, inclusiv sporturi competitive de mare 
intensitate.760 Majoritatea sportivilor capabili să facă exer-

ciţii de mare intensitate au o hipertro�e ușoară a ventricu-
lului stâng, dimensiuni normale sau mărite ale ventriculului 
stâng, funcţie diastolică normală și lipsa evidenţei obstrucţi-
ei in tractul de ejecţie al ventriculului stâng (LVOTO).1104,1105 
Datele disponibile în prezent indică faptul că participarea 
la exerciţii foarte intense și sporturi competitive poate � 
luată în considerare la un grup de pacienţi atent selectat, 
în principal adulţi, care au o afectare ușoară și un pro�l de 
risc scăzut.1106-1108 Cu toate acestea, studiile care examinea-
ză efectul exerciţiilor de mare intensitate sau a sporturi-
lor competitive de intensitate moderată spre mare asupra 
evoluţiei naturale a cardiomiopatiei hipertro�ce (HCM) 
nu au fost concepute în așa fel sau su�cient de puternice 
pentru a răspunde la această întrebare și există potenţiale 
probleme de selecţie a eșantionului. Cu toate acestea, pe 
baza evidenţelor apărute, Grupul de Lucru a fost de acord 
să adopte o abordare relativ liberală, susţinând că, după o 
selecţie adecvată, unele persoane cu un pro�l de risc scăzut 
ar putea participa la exerciţii de mare intensitate și sporturi 
competitive după o evaluare completă de către experţi și o 
discuţie deschisă, ceea ce evidenţiază natura imprevizibilă a 
morţii subite legate de exerciţiu în HCM. Ramurile sportive 
în care sincopa poate duce la accidente fatale sau la pericol 
pentru alţii nu sunt recomandate.

Pacienţii cu genotip pozitiv/fenotip negativ pot partici-
pa la toate sporturile competitive; totuși, se recomandă o 
evaluare anuală pentru a veri�ca apariţia caracteristicilor 
fenotipice ale bolii.1109

8.1.4. Recomandările privind exerciţiile în 
cardiomiopatia aritmogenă de ventricul 
drept
Cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept este o ca-
uză recunoscută a morţii subite legate de exerciţiu �zic 
la tinerii asimptomatici,40,890 ipoteza care stă la bază �ind 
destinderea ventriculului care duce la desprinderea mioci-
telor cu in�amaţie ulterioară și înlocuirea �bro-grasoasă a 
miocardului ventricular. Aritmii fatale pot apărea în timpul 
procesului in�amator sau din cauza cicatricilor miocardice. 
În plus, există date care sugerează că exerciţiile de mare 
intensitate sunt asociate cu accelerarea fenotipului bolii la 
indivizii cu cardiomiopatie aritmogenă (ARVC), inclusiv cei 
care sunt genotip pozitiv/fenotip negativ, și în special cei cu 
variante PKP2.181,1110-1114În plus, s-a demonstrat că restricţi-
onarea exerciţiului �zic îmbunătăţește rezultatele clinice la 
pacienţii cu ARVC.40,1111,1115-1117 Pe baza acestor date, Gru-
pul de Lucru recomandă evitarea exerciţiilor intensive sau a 
sporturilor competitive la indivizii cu ARVC ca parte a unui 
proces de luare a deciziilor de comun. Evidenţele privind 
impactul exerciţiului în cazul indivizilor genotip pozitiv/fe-
notip negativ sunt mai limitate. În aceste cazuri, Grupul de 
Lucru recomandă o abordare precaută în contextul luării 
deciziilor in comun atunci când se pune problema partici-
pării la sporturi competitive. Activitatea �zică ușoară până 
la moderată până la maximum 150 de minute pe săptămâ-
nă este considerată sigură și este recomandată la indivizii 
cu fenotip negativ.1118 

8.1.5. Recomandările privind exerciţiile în 
cardiomiopatia dilatativă și cardiomiopatia 
non-dilatativă de ventricul stâng.
Există dovezi că exerciţiile �zice moderate la pacienţii cu car-
diomiopatie dilatativă (CMD) trataţi optim îmbunătăţesc ca-
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pacitatea funcţională, funcţia ventriculară și calitatea vieţii;1119  
cu toate acestea, exerciţiile de mare intensitate și sportu-
rile competitive pot, de asemenea, declanșa aritmii fatale 
în CMD și cardiomiopatia nondilatativă de ventricul stâng 
(CNDVS).1093,1120-1122

În general, persoanele simptomatice cu CMD și CND-
VS ar trebui să se abţină de la majoritatea sporturilor com-
petitive și de agrement, sau de la exerciţiile recreative de 
intensitate moderată sau ridicată. Un grup select de per-
soane asimptomatice cu CMD și CNDVS care au disfuncţie 
ventriculară ușoară, fără aritmii induse de efort sau �broză 
miocardică semni�cativă pot participa la majoritatea spor-
turilor competitive.

Deși evoluţia naturală a majorităţii variantelor patogene 
capabile să cauzeze CMD și CNDVS este necunoscută, ar 
� rezonabil să se permită exerciţiile intense și sporturile 
competitive pentru majoritatea indivizilor cu variante pa-
togene și absenţa caracteristicilor evidente ale CMD sau 
CNDVS. Cu toate acestea, ar trebui acordată o atenţie 
deosebită pacienţilor cu variante patogene în gene asociate 
cu un risc crescut de aritmii fatale, cum ar � variantele de 
lamina A/C181,1123 sau TMEM43, pentru care există dovezi 
că exerciţiile �zice pot avea un efect advers asupra funcţiei 
cardiace și a riscului de aritmii potenţial letale. Impactul 
exerciţiilor de intensitate mare la pacienţii cu variante pa-
togene în alte gene cu risc ridicat, cum ar � variantele de 
�lamină C1112 care prezintă fenotipuri de CMD sau CND-
VS, nu este pe deplin înţeles; cu toate acestea, extrapolând 
înţelegerea noastră în ceea ce privește efectul exerciţiul �-
zic asupra unor fenotipuri ARVC și CMD este necesară o 
abordare precaută.

Recomandări Tabel 31 - Recomandări legate de 
exerciţiul �zic la pacienţii cu cardiomiopatie 
Recomandări Clasăa Nivelb

Toate tipurile de cardiomiopatie
Se recomandă exerciţii regulate de intensitate scă-
zută până la moderată pentru toate persoanele cu 
cardiomiopatie, capabile de exerciţiu �zic.

I C

Se recomandă la toţi pacienţii cu cardiomiopatie o 
evaluare individualizată a riscului înainte de a reco-
manda exerciţiu �zic. 

I C

CMH
Exerciţiile de mare intensitate și sporturile competi-
tive ar trebui luate în considerare la persoanele ge-
notip pozitiv/fenotip negativ care doresc să facă acest 
lucru.1124

IIa C

Exerciţiile de mare intensitate și sporturile competi-
tive pot � luate în considerare la indivizii asimptoma-
tici cu risc scăzut și cu cardiomiopatie hipertro�că 
cu afectare ușoară, în absenţa obstrucţiei tractului 
de ejecţie a ventricului stâng în repaus sau induse de 
efort și a aritmiilor ventriculare complexe induse de 
exerciţii.1107,1113,1125,1126

IIb B

Exerciţiile de mare intensitate, inclusiv sporturile 
competitive, nu sunt recomandate la persoanele cu 
risc crescut și la persoanele cu obstrucţie a tractului 
de ejecţie al ventriculului stâng și aritmii ventriculare 
complexe induse de efort.

III C

ARVC
Evitarea exerciţiilor de mare intensitate, inclusiv a 
sporturilor competitive, poate � luată în considerare 
la persoanele genotip pozitiv/fenotip negativ în familii 
cu ARVC.1111,1116,1117

IIb C

Exerciţiile de intensitate moderată și/sau mare, inclu-
siv sporturile competitive, nu sunt recomandate la 
indivizii cu ARVC .181,1111-1114

III B

CMD și CNDVS
Exerciţiile �zice de intensitate moderată și ridicată 
ar trebui luate în considerare la persoanele care sunt 
pozitive pentru genotip și negative pentru fenotip (cu 
excepţia variantelor patogene pentru genele LMNA 
și TMEM43) și doresc să facă acest lucru.1123

IIa C

Exerciţiile �zice de mare intensitate și sporturile 
competitive pot � luate în considerare pentru un 
grup atent selectat de persoane asimptomatice și 
tratate optim, cu o fracţie de ejecţie a ventriculului 
stâng ≥50%, în absenţa aritmiilor complexe induse 
de efort.

IIb C

Exerciţiile �zice de intensitate moderată pot � luate 
în considerare la persoanele asimptomatice și tratate 
optim, cu o fracţie de ejecţie a ventriculului stâng în-
tre 40 și 49%, în absenţa aritmiilor complexe induse 
de efort.

IIb C

Exerciţiile �zice de mare intensitate, inclusiv sportu-
rile competitive, nu sunt recomandate la persoanele 
simptomatice, cele cu o fracţie de ejecţie a ventricu-
lului stâng ≤40%, aritmii induse de efort sau variante 
patogene în genele LMNA sau TMEM43

III C

ARVC – Displazia aritmogenă de ventricul drept; CMD- Cardiomiopa-
tia dilatativă; CMH - Cardiomiopatia hipertro�că; LMNA - Lamină A/C; 
CNDVS – Cardiomiopatia nondilatativă de ventricul stâng; TMEM43 - 
Proteina transmembranară 43.
aClasa de recomandare.
bNivelul de evidenţă.
cConsultaţi Secţiunea 7.1.5 pentru evaluarea riscului în CMH.

8.2. Aspecte legate de reproducere
Sarcina și perioada post-partum constituie perioade de 
creștere a riscului de complicaţii cardiovasculare la femeile 
cu cardiomiopatie.1127-1130 Cardiomiopatia poate � de ase-
menea diagnosticată pentru prima dată în timpul sarcinii 
sau poate apărea în timpul sarcinii ca PPCM (cardiomiopa-
tie peripartum).1131

Riscul asociat sarcinii la o pacientă cu cardiomiopatie 
este estimat folosind clasi�carea modi�cată a Organizaţiei 
Mondiale a Sănătăţii (mWHO).1130 Sarcina este contrain-
dicată la femeile cu clasa IV WHO, inclusiv pacientele cu 
fracţia de ejecţie <30% sau clasa NYHA III-IV sau cele cu 
PPCM anterioare cu persistenţa afectării funcţiei ventricu-
lului stâng.

8.2.1. Contracepţia, fertilizarea in vitro și 
tratamentul hormonal
Consilierea privind contracepţia sigură și e�cientă este in-
dicat la toate femeile de vârstă fertilă. Contraceptivele care 
conţin etinilestradiol au cel mai mare risc de tromboză1132 
și nu sunt recomandate la femeile cu un risc mare de boală 
trombembolică. Contraceptivele pe bază de progesteron 
sunt o alternativă, deoarece au un efect redus sau inexis-
tent asupra factorilor de coagulare, tensiunii arteriale și 
nivelurilor de lipide. Contraceptivele reversibile cu acţiu-
ne îndelungată cum ar � implanturile pe bază de levonor-
gestrel sau dispozitivele intrauterine sunt cele mai sigure și 
e�ciente contraceptive și au puţine efecte secundare care 
afectează persoanele cu cardiomiopatie.

Fertilizarea în vitro adaugă riscuri pe lângă cele ale sar-
cinii în sine; superovulaţia este pro-trombotică și poate � 
complicată de sindromul de hiperstimulare ovariană, cu 
modi�cări marcate ale statusului volemic și un risc și mai 
mare de tromboză. Stimularea hormonală ar trebui cântă-
rită cu atenţie la femeile încadrate în clasa III WHO (VT sau 
HCM) sau care sunt sub tratament anticoagulant.
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8.2.2. Managementul sarcinii
8.2.2.1 Pre-sarcină
Pacienţii cunoscuţi cu cardiomiopatie și cei cu risc de a 
dezvolta cardiomiopatie ar trebui să primească consiliere 
preconcepţională de către o echipă multidisciplinară: echi-
pa de cardiologie specializată în sarcină. Riscul individual 
al femeii în timpul sarcinii ar trebui discutat folosind clasi-
�carea WHO, în plus faţă de discuţia despre probabilita-
tea transmiterii bolii la descendenţi și modul de reducere 
a riscului transgeneraţional de transmitere a patologiei. 
Pentru estimarea riscului individual, ar trebui efectuat o 
electrocardiograma, o ecocardiogra�e și un test de efort. 
Mai multe aspecte trebuie discutate cu pacienta, inclusiv 
prognosticul pe termen lung, terapia medicamentoasă, ris-
cul matern estimat și rezultatul, precum și planurile pentru 
procesul de îngrijire din timpul sarcinii și naștere.
 
8.2.2.2. Sarcina
La femeile cu clasa mWHO II-III, III și IV (inclusiv femeile 
cu CMH, tahicardii ventriculare și FE <35%), managementul 
în timpul sarcinii și în jurul nașterii ar trebui să �e efectuat 
într-un centru specializat de către o echipă multidiscipli-
nară: echipa de cardiologie specializată pe sarcină, inclusiv 
cardiologi cu expertiză în cardiomiopatii și aritmii, obste-
tricieni și anesteziști. În funcţie de caz, alţi specialiști pot � 
incluși (genetician, chirurg cardiovascular, cardiolog pedia-
tric, specialist în medicina fetală, neonatolog, etc.). Un plan 
de naștere ar trebui realizat care să includă detalii despre 
inducţie, managementul travaliului și nașterii, și supraveghe-
rea post-partum.
  
8.2.2.3. Momentul și metoda de naștere
Momentul și metoda de naștere ar trebui personalizate în 
funcţie de tipul de cardiomiopatie, funcţia ventriculară, clasa 
NYHA, riscul aritmic și riscul trombembolic. Nașterea pe 
cale vaginală este asociată cu mai puţină pierdere de sânge și 
un risc mai scăzut de infecţie, tromboză venoasă și embolie 
decât cezariana și ar trebui recomandată pentru majorita-
tea femeilor. Cezariana ar trebui luată în considerare pentru 
indicaţii obstetrice, pacienţii cu obstrucţie severă a tractului 
de ejecţie a ventriculului stâng, sau în cazuri de insu�cien-
ţă cardiacă acută/refractară severă, sau în cazuri cu un risc 
ridicat de aritmii ameninţătoare și pentru pacienţii care se 
prezintă în travaliu sub tratament anticoagulant oral.1130 În 
timpul nașterii, pacienţii cu cardiomiopatie ar trebui moni-
torizaţi circulator și cardiac in mod individualizat.

8.2.2.4. Perioada postpartum
Perioada postpartum este asociată cu schimbări hemodi-
namice semni�cative și modi�cări ale statusului volemic, 
în special în primele 24-48 de ore după naștere, care pot 
precipita insu�cienţa cardiacă. Astfel, monitorizarea hemo-
dinamică ar trebui să �e continuată pentru cel puţin 24-48 
de ore la pacienţii cu risc. Cele mai multe medicamente 
pătrund în lapte matern și ar putea, astfel, contraindica 
alăptarea (consultaţi Secţiunea 8.2.2.5).
 
8.2.2.5. Tratament farmacologic: aspecte generale
Tratamentul medicamentos la femeile însărcinate ar trebui 
să �e la fel ca la pacientele care nu sunt gravide, cu evitarea 
medicamentelor contraindicate în sarcină, cum ar � IECA, 
ARA și inhibitorii de renină.1130 Primul trimestru este asoci-

at cu cel mai mare risc teratogen. Se recomandă începerea 
terapiei farmacologice în sarcină cât mai târziu posibil și la 
cea mai mică doză e�cace. Expunerea mai târzie la medica-
mente în sarcină poate avea efecte adverse asupra creșterii 
și dezvoltării fetale. Se recomandă veri�carea datelor des-
pre medicament și siguranţa acestuia înainte de introduce-
rea unui nou medicament în sarcină; consultaţi Tabelul 7 din 
Ghidurile ESC 2018 pentru managementul bolilor cardiovascu-
lare în timpul sarcinii.1130 Din această listă, antiaritmicele pot 
� rezumate astfel:
•	 Bine tolerate: sotalol, verapamil per os
•	 În timp ce bene�ciile și riscurile ar trebui evaluate la 

�ecare caz, administrarea următoarelor medicamente 
poate � adesea continuată dacă există o indicaţie clară 
pentru utilizarea lor în timpul sarcinii: bisoprolol, carve-
dilol, digoxină, diltiazem (cu posibile efecte teratogene), 
disopiramidă (contracţii uterine), �ecainidă, lidocaină, 
metoprolol, nadolol, propranolol, verapamil, chinidină.

•	 Date insu�ciente: ivabradina, mexiletină, propafenonă, 
vernakalant

•	 Contraindicate: amiodaronă, atenolol, dronedaronă, IE-
CA-uri, ARA, inhibitori de renină și spironolactonă.1130

Tratamentul cu beta-blocante în cardiomiopatii ar trebui 
să �e menţinut pe timpul sarcinii, cu monitorizarea atentă 
a creșterii fetale. După naștere, se recomandă monitoriza-
rea ritmului cardiac al nou-născutului timp de 48 de ore. 
Utilizarea beta-blocantelor și a anticoagulantelor în timpul 
sarcinii este descrisă în Ghidurile ESC 2018 pentru manage-
mentul bolilor cardiovasculare în timpul sarcinii.1130

Utilizarea antagoniștilor de vitamina K (VKA) în pri-
mul trimestru duce la modi�cări embriologice (defecte ale 
membrelor, hipoplazie nazală) în 0,6–10% din cazuri.1133,1134 
Comparativ, heparina nefracţionată (HNF) și heparina cu 
greutate moleculară mică (LMWH) nu traversează placen-
ta; prin urmare, înlocuirea VKA cu HNF sau LMWH în 
săptămânile 6–12 elimină aproape complet riscul de ano-
malii embrionare. Acest risc este, de asemenea, dependent 
de doză (0,45–0,9% cu warfarină în doză mică). Nașterea 
pe cale vaginală în timp ce gravida este sub tratament cu 
VKA-uri este contraindicată din cauza riscului de sângerare 
intracraniană fetală. Complicaţiile hemoragice pot surveni 
la gravida indiferent de schema de tratament, dar incidenţa 
este mai mică cu VKA-uri decât cu LMWH/HNF pe tot 
parcursul sarcinii.1130

VKA-urile ar trebui continuate până la sfârșitul sarcinii. 
Continuarea VKA-urilor pe toată durata sarcinii ar trebui 
să �e luată în considerare atunci când doza este mică (con-
sultaţi Tabelul 7 din Ghidurile ESC 2018 pentru managemen-
tul bolilor cardiovasculare în timpul sarcinii1130). Valoarea INR-
ului (international normalized ratio) ţintă ar trebui aleasă 
conform ghidurilor actuale, cu monitorizare a INR-ului săp-
tămânal sau la �ecare 2 săptămâni. Monitorizarea proprie a 
INR-ului la pacienţii capabili este recomandată. Alternativ, 
în funcţie de indicaţie, se poate lua în considerare o trecere 
la LMWH în săptămânile 6–12 sub strictă monitorizare la 
pacienţii ce necesită doze mici de VKA. Atunci când este 
necesară o doză mai mare de VKA-uri, trebuie luată în con-
siderare întreruperea VKA-urilor între săptămânile 6 și 12 
de sarcină și înlocuirea acestora �e cu administrarea intra-
venoasă de HNF, �e cu LMWH de două ori pe zi, cu ajusta-
rea dozei în funcţie de nivelul de anti-Xa (pentru LMWH).

În cazul nașterii la femeile sub tratament anticoagulant 
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(exceptând situaţia pacientelor cu valve mecanice) plani�-
cate pentru cezariană, doza terapeutică de LMWH poate � 
omisă timp de 24 de ore înainte de intervenţia chirurgicală. 
Dacă nașterea trebuie efectuată mai devreme, activitatea 
anti-Xa poate ghida momentul intervenţiei.

Terapia antiaritmică în timpul sarcinii, exceptând medica-
mentele. Implantarea unui ICD și ablaţia cu cateter, ar trebui 
să �e luate în considerare ideal înaintea sarcinii la pacienţii cu 
un risc ridicat de aritmii ventriculare pentru a evita implantă-
rile și intervenţiile pe durata sarcinii.1135 Dacă este indicat un 
ICD în timpul sarcinii, implantarea ICD-ului ar trebui efectu-
ată după 8 săptămâni de gestaţie, cu protecţie împotriva ra-
diaţiilor,1136 iar indicaţia ar trebui atent cântărită ţinând cont 
de experienţa limitată disponibilă. La pacientele însărcinate 
cu ICD preexistent, se recomandă interogarea de rutină a 
ICD-ului și consiliere înainte de naștere.

 
8.2.2.6. Particularităţi în funcţie de cardiomiopatie
Majoritatea femeilor cu CMH tolerează bine sarcina.1137 
Complicaţiile în timpul sarcinii apar cel mai des la femeile 
care au simptome, aritmii sau funcţie ventriculară stângă 
afectată înainte de sarcină. Gradienţii din tractul de ejec-
ţie al ventriculului stâng pot crește ușor în timpul sarcinii, 
iar o valoare ridicata a gradienţilor înainte de sarcină este 
asociata cu mai multe complicaţii.1137 Femeile ar trebui eva-
luate în funcţie de clasa de risc WHO, trimestrial pentru 
pacienţii cu risc scăzut (clasa II) și lunar sau la două luni 
pentru pacienţii cu risc mai mare (clasa III). Anticoagularea 
terapeutică cu LMWH sau VKA-uri în funcţie de vârsta sar-
cinii este recomandată pentru pacienţii cu �brilaţie atrială. 
Cardioversia în timpul sarcinii ar trebui luată în considerare 
la gravidele cu �brilaţie atrială persistentă prost tolerată. 
Hipovolemia este prost tolerată. Cezariana ar trebui luată 
în considerare la pacienţii cu obstrucţie severă a tractului 
de ejecţie al ventriculului stâng, în caz de naștere prema-
tură la gravidele în tratament cu anticoagulante orale și în 
caz de insu�cienţă cardiacă severă.1130 Anestezia epidura-
lă și spinală trebuie utilizate cu prudenţă, în special în caz 
de obstrucţie severă a tractului de ejecţie al ventriculului 
stâng, din cauza hipovolemiei potenţiale, iar anestezia spi-
nală printr-o singură injecţie ar trebui evitată.

Sarcina la pacientele cu ARVC pare să �e relativ bine to-
lerată, așa cum arată mai multe studii, fără mortalitate ex-
cesivă și fără rezultate negative clare pe termen lung.1138-1141 
Tahicardiile ventriculare anterioare se încadrează la o clasă 
de risc WHO III, necesitând urmărirea la două luni sau lu-
nar într-un centru de expertiză. Femeile cu CMD prezintă 
un risc de deteriorare suplimentară a funcţiei ventricula-
re stângi în timpul sarcinii. Datele sugerează că sarcina ar 
putea să nu �e asociată cu evoluţia nefavorabilă a bolii pe 
termen lung sau cu supravieţuirea fără evenimente la feme-
ile cu genotip pozitiv pentru LMNA.1142 Factorii predictivi 
ai mortalităţii materne sunt clasa NYHA III/IV și FE<40%. 
Factorii de risc extrem de nefavorabili includ FE<20%, re-
gurgitare mitrală severă, insu�cienţă ventriculară dreaptă, 
�brilaţie atrială și/sau hipotensiune.1143

8.2.2.7. Cardiomiopatia peripartum
Studiile genetice la pacienţii cu cardiomiopatie peripartum 
(PPCM) au relevat o similaritate genetică între PPCM și 
CMD. În special, s-a demonstrat o suprareprezentare a va-
riantelor trunchiate în genele TTN, FLNC, BAG3 și DSP, cu 
variante trunchiate în gena TTN cel mai frecvent implicate 
(găsite în aproximativ 10% din pacienţi).44,45 S-a sugerat că 

abordările de testare genetică în PPCM ar trebui să �e ace-
leași ca în CMD.45 Medicamentele utilizate pentru tratarea 
insu�cienţei cardiace în timpul sarcinii necesită consideraţii 
speciale, așa cum s-a discutat mai sus. În cazul persistenţei 
disfuncţiei cardiace, tratamentul ar trebui să �e continuat. 
Utilizarea bromocriptinei ca terapie speci�că bolii la paci-
enţii cu PPCM, în plus faţă de terapia standard pentru in-
su�cienţă cardiacă, a arătat rezultate promiţătoare în două 
studii clinice.1144,1145

În cazurile severe de PPCM, suportul mecanic circulator 
temporar (MCS) a fost utilizat cu succes și ar trebui luat în 
considerare la pacientele cu instabilitate hemodinamică în 
ciuda suportului inotrop.1146 La pacientele cu PPCM, condi-
ţiile pentru implantările timpurii de ICD ar trebui să �e mai 
riguroase decât în alte situaţii din cauza unei rate ridicate 
de recuperare spontană după naștere.1147

Recomandări Tabel 32 - Recomandări legate 
de problemele reproductive la pacienţii cu 
cardiomiopatie 
Recomandări Clasăa Nivelb

Evaluarea riscului și consilierea pre-sarcină sunt reco-
mandate la toate femeile folosind clasi�carea riscului 
matern mWHO.

I C

Se recomandă consilierea privind contracepţia sigură 
și e�cientă la toate femeile de vârstă fertilă și parte-
nerii lor.

I C

Se recomandă consilierea privind riscul de moșteni-
re a bolii pentru toţi bărbaţii și femeile înainte de 
concepţie.

I C

Nașterea pe cale vaginală este recomandată pentru 
majoritatea femeilor cu cardiomiopatie, cu excepţia 
cazului în care există indicaţii obstetricale pentru 
cezariană, insu�cienţă cardiacă severă (FE<30% sau 
clasa NYHA III–IV), sau obstrucţii severe ale tractului 
de ejecţie, sau în cazul femeilor care prezintă travaliu 
sub tratament anticoagulant oral.

I C

Se recomandă ca tratamentul să �e revizuit cu aten-
ţie pentru siguranţă înainte de sarcină și ajustat în 
funcţie de toleranţa în sarcină.

I C

Se recomandă anticoagularea terapeutică cu LMWH 
sau VKA-uri în funcţie de vârsta sarcinii la pacienţii 
cu �brilaţie atrială.

I C

Continuarea tratamentului cu beta-blocante în tim-
pul sarcinii ar trebui luat în considerare la femeile 
cu cardiomiopatie, cu monitorizare atentă a creșterii 
fetale și a stării nou-născutului, dacă bene�ciile depă-
șesc riscurile.

IIa C

Consilierea și testarea genetică ar trebui luate în con-
siderare la pacienţii cu cardiomiopatie peripartum. IIa C

AF, �brilaţie atrială; FE, fracţia de ejecţie; LMWH, heparină cu greutate 
moleculară mică; mWHO, Organizaţia Mondială a Sănătăţii modi�cată; 
NYHA, Asociaţia de Cardiologie New York; VKA, antagonist de vita-
mina K
aClasa de recomandare.
bNivelul de evidenţă.

8.3. Recomandări pentru chirurgia 
non-cardiacă
Cardiomiopatiile, în general, sunt asociate cu o incidenţă 
perioperatorie crescută a insu�cienţei cardiace și a aritmii-
lor, cu toate că trebuie să se ia în considerare variabilitatea 
semni�cativă în expresia fenotipică a cardiomiopatiilor. Se 
acordă o atenţie specială statusului clinic, FEVS, supraîncăr-
cării de volum și nivelurilor crescute de peptide natriure-
tice. În perioada postoperatorie a chirurgiei non-cardiace 
(NCS), �uidele administrate în timpul operaţiei pot � mo-
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bilizate, determinând hipervolemie și congestie pulmonară. 
Prin urmare, este esenţială o atenţie sporită la echilibrul 
hidric.1148,1149 Cardiomiopatia hipertro�că obstructivă me-
rită o atenţie specială datorită �ziopatologiei sale particu-
lare, cu vigilenţă intraoperatorie adecvată, evitând factorii 
și medicamentele care pot crește gradul de obstrucţie din 
tractul de ejecţie și administrând tratament farmacologic și 
�uide intravenos, dacă este necesar (vezi date suplimentare 
online, Tabelul S7).1150,1151

Concentraţiile de peptide natriuretice sunt biomarkeri 
plasmatici cantitativi sugestivi pentru prezenţa și severita-
tea stresului hemodinamic asupra cordului și a insu�cienţei 
cardiace, iar concentraţiile crescute de NT-proBNP pot fa-
cilita detectarea insu�cienţei cardiace, monitorizarea atentă 
intraoperatorie și iniţierea sau optimizarea terapiei pentru 
insu�cienţa cardiacă după intervenţia chirurgicală.1152 În 
plus, în cazul pacienţilor cu cardiomiopatie, valorile crescu-
te de NT-proBNP sunt indicatori puternici ai prognosticu-
lui pe termen lung.1153-1156

Pacienţii cu un membru al familiei de gradul întâi cu o 
cardiomiopatie genetică ar trebui evaluaţi printr-un ECG și 
o examinare ecocardiogra�că pentru a exclude prezenţa 
bolii, indiferent de vârstă (vezi Secţiunea 6.11). Nu există 
date speci�ce privind riscurile NCS la membrii familiei cu 
fenotip negativ; totuși, aceștia sunt expuși riscului de a dez-
volta boala, care poate � subclinică la momentul NCS.1157 
Datele despre copiii cu HCM care sunt supuși anesteziei 
generale pentru proceduri cardiace și non-cardiace arată 
că, într-un centru de expertiza cu implicare multidiscipli-
nară, morbiditatea și mortalitatea perioperatorie sunt ex-
trem de scăzute.1158

Recomandări Tabel 33 - Recomandări 
privind chirurgia non-cardiacă la pacienţii cu 
cardiomiopatie 
Recomandări Clasăa Nivelb

Monitorizarea ECG perioperatorie este recomanda-
tă pentru toţi pacienţii cu cardiomiopatie care ur-
mează să �e supuși unei intervenţii chirurgicale.

I C

La pacienţii cu cardiomiopatie și insu�cienţă cardiacă 
suspectată sau cunoscută programaţi pentru o inter-
venţie chirurgicală non-cardiacă de risc intermediar 
sau ridicat, se recomandă reevaluarea funcţiei ventri-
culului stâng prin examinare ecocardiogra�că (evalua-
rea LVOTO la pacienţii cu CMH) și măsurarea nivelu-
rilor de NT-proBNP/BNP, cu excepţia cazului în care 
acestea au fost efectuate recent.1151,1153-1156,1158-1165

I B

Se recomandă ca pacienţii cu cardiomiopatie care 
prezintă genotipuri cu risc ridicat sau factori predis-
pozanţi pentru aritmii sau complicaţii ale insu�cienţei 
cardiace sau obstrucţie severa la nivelul tractului de 
ejecţie al ventriculului stâng să �e trimiși pentru in-
vestigaţii suplimentare într-o unitate specializată pe 
cardiomiopatii înainte de a � supuși unei intervenţii 
chirurgicale non-cardiace elective.

I C

La pacienţii cu vârsta sub 65 de ani care au un mem-
bru al familiei de gradul întâi cu o cardiomiopatie, se 
recomandă efectuarea unui ECG și a unei ecocardio-
gra�i transtoracice înainte de o intervenţie chirurgi-
cală non-cardiacă, indiferent de simptome.

I C

ECG - electrocardiogramă; HCM - cardiomiopatie hipertro�că; HF - in-
su�cienţă cardiacă; LV - ventricul stâng; LVOTO - obstrucţie a tractului 
de ejecţie al ventriculului stâng; NCS - intervenţie chirurgicală non-car-
diacă; NT-proBNP - peptid natriuretic cerebral N-terminal; TTE - eco-
cardiogra�e transtoracică.
aClasa de recomandare
bNivelul de evidenţă.

9. Cerinţe pentru unităţile 
specializate în cardiomiopatii
Pe măsură ce testele genomice și informarea sunt inclu-
se în strategiile de diagnostic și management de rutină al 
cardiomiopatiilor, precum și în estimarea riscului de boală, 
cardiologii trebuie să se familiarizeze cu principiile genera-
le care stau la baza interpretării rezultatelor testelor și să 
poată comunica pacienţilor implicaţiile acestora. Ei trebuie, 
de asemenea, să poată lua decizii în cunoștinţă de cauză în 
funcţie de ce teste sunt potrivite pentru pacienţi și situaţii 
clinice diferite. Riscul de moarte subită cardiacă și posibili-
tatea ca membrii familiei să moștenească afecţiunea fac ex-
pertiza multidisciplinară, aici incluzând consilierea genetică, 
asistenţa psihologică și asociaţiile de sprijin pentru pacienţi, 
un aspect esenţial al îngrijirii.1166 Prin urmare, există o ne-
voie tot mai mare ca clinicienii să-și dezvolte înţelegerea 
principiilor de bază ale geneticii clinice și manifestările cli-
nice diverse ale afecţiunilor genetice individuale.54,964,1166,1167

Cardiomiopatiile au o prezentare clinică extrem de 
heterogenă și o evoluţie uneori di�cil de prezis. Fenotipul 
bolii poate � rezultatul unor diverși factori dobândiţi sau al 
unui fond genetic. Pot coexista fenotipuri mixte sau două 
afecţiuni la același pacient sau în cadrul unei familii. Dia-
gnosticul genetic ridică probleme logistice și etice frecvente 
în realizarea sa, precum și în interpretarea și comunicarea 
rezultatelor.1166 Algoritmul de diagnostic, managementul 
simptomelor și strati�carea riscului necesită adesea o eva-
luare complexă a pacientului și a familiei lor, cu participarea 
echipelor multidisciplinare. Pe de altă parte, procedurile in-
tervenţionale (ablaţia septală, miectomiile, etc.) necesită o 
expertiză pe care o pot atinge doar centrele care tratează 
mulţi pacienţi. Specializarea în acest domeniu necesită, de 
asemenea, actualizări permanente pentru a caracteriza cu 
exactitate prognosticul bolii, pentru a asigura alegerea celei 
mai bune opţiuni terapeutice pentru �ecare caz în parte 
și pentru a garanta punerea în aplicare a acestei alegeri de 
către o echipă cu experienţă în domeniu.

 Aceste particularităţi presupun faptul că gestionarea 
adecvată a acestor boli necesită instrumente speci�ce, ex-
perienţă vastă și o abordare multidisciplinară care sunt di-
�cil de realizat.

Unitatea de cardiomiopatie este de obicei integrată în-
tr-o unitate generală de cardiogenetică (sau condiţii cardi-
ace moștenite), în care sunt coordonaţi și alţi profesioniști 
implicaţi în afecţiuni cardiace și vasculare ereditare, cum ar 
� canalopatiile, aortopatiile genetice, dislipidemiile familia-
le și multe alte boli metabolice și sindroame genetice cu 
implicare cardiacă. Ele reprezintă un model de organizare 
menit să ofere evaluare cardiovasculară și genetică comple-
xă și management personalizat în cazul pacienţilor cu boli 
cardiovasculare moștenite. Clinicile specializate multidisci-
plinare au fost mult timp susţinute ca �ind modelul ideal 
pentru managementul pacienţilor și familiilor cu afecţiuni 
cardiace moștenite.4,53,559,1166 Un astfel de model de îngri-
jire susţine îngrijirea holistică a pacienţilor și a membrilor 
lor de familie a�aţi la risc, adoptând o abordare centrată 
pe pacient și punând preţ pe rezultatele clinice, genetice și 
psihosociale. Bene�ciul unei clinici specializate pentru ma-
nagementul HCM a fost raportat anterior, cu pacienţii care 
au arătat o mai bună adaptare și mai puţine îngrijorări faţă 
de cei care nu au fost trataţi în astfel de clinici.53,224 Pe lân-
gă expertiza în domeniul afecţiunilor cardiace moștenite, 
prezenţa unei echipe multidisciplinare, accesul la resurse 
tehnice adecvate, participarea la proiecte de cercetare de-
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dicate, disponibilitatea consilierii genetice și a screening-ului 
familial reprezintă toate condiţii prealabile pentru organiza-
rea unei clinici de cardiogenetică. Capacitatea de a asigu-
ra educaţie și pregătire pentru profesioniștii din domeniul 
medical și colaborarea cu asociaţiile de pacienţi este de o 
importanţă deosebită.

Datele suplimentare online, Tabelul S8 sintetizează ce-
rinţele, abilităţile și recomandările pentru educaţia/forma-
rea profesională necesare pentru o clinică de cardiogene-
tică, așa cum sunt propuse de asociaţiile internaţionale de 
experţi.

10. Viaţa pacienţilor cu 
cardiomiopatie: sfaturi pentru 
pacienţi
Majoritatea persoanelor cu cardiomiopatie duc vieţi norma-
le și productive, dar un mic număr experimentează simpto-
me semni�cative și sunt la risc de complicaţii aferente bolii. 
Indiferent de severitatea bolii, este important ca pacienţii 
să primească sprijin și sfaturi precise din partea specialiști-
lor în cardiomiopatie și a altor profesioniști din domeniul 
sănătăţii și să �e încurajaţi să înţeleagă și să gestioneze boala 
singuri (vezi datele suplimentare online, Tabelul S9, pentru o 
descriere a procesului de educare a pacientului).

Tabel 24 - Recomandări generale privind activita-
tea zilnică pentru pacienţii cu cardiomiopatii
Subiect Recomandări generale
Exerciţiu �zic •	A se consulta secţiunea anterioară privind reco-

mandările de exerciţii �zice.
Dieta, consumul 
de alcool și 
greutatea

•	Pacienţii ar trebui încurajaţi să menţină indicele 
de masă corporală recomandat.

•	Evitaţi deshidratarea, consumul excesiv de alco-
ol și consumul de droguri.

Fumatul •	Nu există date care să arate o interacţiune între 
consumul de tutun și cardiomiopatie, dar paci-
enţilor ar trebui sa le �e furnizate sfaturi gene-
rale privind riscurile asociate fumatului pentru 
sănătate, inclusiv efectele proaritmice și proin-
�amatorii și, atunci când sunt disponibile, infor-
maţii despre renunţarea la fumat.1168-1171

Aspecte legate de 
reporducere

•	Pacienţilor ar trebui sa li se ofere oportunitatea 
de a discuta preocupările lor legate de proble-
mele reproductive. Anxietatea și depresia după 
a�area diagnosticului sunt frecvente, iar unii 
pacienţi pot exprima vinovăţie sau teamă cu 
privire la diagnosticul lor genetic și la riscul de 
transmitere la urmași.

Activitatea sexuală •	Pacienţilor ar trebui sa li se ofere consiliere cu 
privire la potenţialul efect al medicamentelor 
asupra performanţei sexuale.

•	Majoritatea persoanelor cu cardiomiopatie vor 
putea să desfășoare activitate sexuală normală. 
Ar trebui să li se ofere sfaturi personalizate re-
feritoare la siguranţa acestei activităţi și la posi-
bilul impact al activităţii sexuale asupra riscului 
de progresie a bolii, aritmiilor ventriculare și/sau 
șocurilor de la de�brilatorul cardiac implantabil.

Tratamentul 
medicamentos

•	Pacienţii ar trebui să primească informaţii des-
pre medicamentele lor, inclusiv despre posibi-
lele efecte secundare și teratogene, precum și 
despre interacţiunile cu medicamentele prescri-
se, medicamentele disponibile fără prescripţie 
medicală și alte terapii complementare.

Vaccinarea •	În absenţa contraindicaţiilor, pacienţilor li se 
recomandă să facă vaccinurile recomandate în 
mod regulat (de exemplu, vaccinarea anuală 
împotriva gripei și vaccinarea împotriva SARS-
CoV-2)

Șofatul •	Majoritatea pacienţilor ar trebui să aibă dreptul 
de a obţine un permis de conducere obișnuit și 
pot continua să conducă cu excepţia cazului în 
care experimentează simptome de distragere a 
atenţiei sau de invalidare.

•	 Recomandările privind permisele de condu-
cere pentru vehiculele de mare tonaj sau care 
transportă pasageri ar trebui să �e conforme cu 
legislaţia locală.

•	Pentru mai multe informaţii privind șofatul cu 
de�brilator cardiac implantabil, consultaţi nor-
mele locale.

Profesia •	Majoritatea persoanelor cu cardiomiopatie vor 
� capabili să-și sarcinile obișnuite de la locul de 
muncă. Implicaţiile locurilor de muncă ce presu-
pun mult lucru manual și implică activităţi obo-
sitoare ar trebui să �e discutate cu un specialist.

•	Pentru unele profesii, cum ar � piloţi, personal 
militar și personal din serviciile de urgenţă, exis-
tă reguli stricte sau recomandări privind eligi-
bilitatea.

•	Implicaţiile sociale și �nanciare ale diagnosticului 
de cardiomiopatie ar trebui incluse în consili-
erea rudelor înainte de screening-ul clinic sau 
genetic.

Vacanţe și asigurări 
de călătorie

•	Majoritatea pacienţilor asimptomatici sau ușor 
simptomatici pot călători cu avionul în siguran-
ţă. Pentru mai multe informaţii despre zborurile 
cu DAI, consultaţi „Capacitatea de zbura a pa-
sagerilor cu boli cardiovasculare”.1172

•	Companiile de asigurări pot percepe tarife mai 
mari pentru asigurările de călătorie. În unele 
ţări, organizaţiile de sprijin pentru pacienţi pot 
oferi sfaturi despre obţinerea unei asigurări re-
zonabile.

Asigurare de viaţă •	Diagnosticul de cardiomiopatie poate duce la 
di�cultăţi în obţinerea asigurărilor de viaţă sau 
a creditelor ipotecare. Pacienţilor li se va oferi 
consiliere cu privire la normele care se aplică în 
diferite ţări la momentul diagnosticului.

Sarcina și nașterea 
copilului

A se vedea secţiunea 8.2.

Educaţie/
școlarizare

•	Profesorii și alte persoane care au grijă de copii 
ar trebui să primească sfaturi și informaţii rele-
vante în scris privind îngrijirea copiilor cu car-
diomiopatie.

•	În absenţa simptomelor și factorilor de risc, 
copiilor ar trebui să li se permită să efectueze 
activităţi �zice aerobe de nivel scăzut până la 
moderat, conform sfaturilor date de cardiologul 
pediatric. Sfaturile privind exerciţiile de mare 
intensitate la copii ar trebui să �e ghidate de 
fenotipul de cardiomiopatie și de prezenţa 
simptomelor și a factorilor de risc într-un cadru 
specializat de cardiomiopatie pediatrică.

•	Trebuie să se asigure îngrijire pentru copiii cu 
di�cultăţi de învăţare și alte nevoi speciale.

•	Părinţii, profesorii și personalul din bazele 
sportive ar trebui să �e instruiţi în resuscitarea 
cardio-pulmonară (CPR) și în utilizarea de�bri-
latoarelor externe automate (AED).

AED - de�brilator extern automat; CPR - resuscitare cardio-pulmonară; 
ICD - de�brilator cardiac implantabil; SARS-CoV-2 - coronavirusul sin-
dromului respirator acut sever 2.
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Tabelul 24 sintetizează câteva dintre aspectele cheie 
care ar trebui discutate cu pacienţii, rudele și aparţinătorii. 
Atunci când este cazul (de exemplu, atunci când se ia în 
considerare o sarcină, a se vedea secţiunea 8.2), pacienţii ar 
trebui să �e îndrumaţi către alte servicii specializate.

11. Diferenţele dintre sexe în 
cardiomiopatii
Diferenţele de gen în ceea ce privește expresia fenotipică 
și rezultatele sunt bine documentate în medicina cardiovas-
culară. Deosebirile între femei și bărbaţi în ceea ce privește 
prezentarea clinică, progresia și rezultatele în cardiomiopa-
tii pot � atribuite diferenţelor genetice și hormonale, dar 
și variaţiilor în management, accesului la serviciile medicale 
sau răspunsul la terapii speci�ce.546,1173 Eliminarea acestor 
variaţii în îngrijirea cardiomiopatiilor reprezintă o mare ne-
voie, încă neîndeplinită.

Cardiomiopatiile sunt în mod tipic moștenite ca trăsă-
tură autozomal dominantă. Prin urmare, prevalenţa ar � 
de așteptat să �e egală între sexe. Femeile sunt în mod 
constant mai puţin reprezentate decât bărbaţii în studiile 
clinice privind diferitele cardiomiopatii (30-40%). În po�da 
acestui fapt, diferenţa poate � explicată de o diferenţă în in-
teracţiunea cu unităţile sanitare sau de criteriile de diagnos-
tic bazate pe măsurători neajustate ale imaginilor cardiace; 
datele provenite din pedigree-uri mari par să susţină ipo-
teza că există o întârziere reală în ceea ce privește vârsta 
de exprimare fenotipică la purtătoarele de sex feminin (cel 
puţin pentru CMH).178,1174-1176

Femeile cu CMH sunt diagnosticate mai târziu decât 
bărbaţii (cu 8-13 ani mai târziu), au o afectare mai severă, 
au mai des obstrucţie în tractul de ejecţie al ventriculului 
stâng, prezintă simptome mai severe la prezentarea iniţi-
ală și dezvoltă mai frecvent insu�cienţă cardiacă avansată 
în timpul urmăririi.1177,1178 Femeile cu forma obstructivă de 
cardiomiopatie hipertro�că și cele care au indicaţie pentru 
proceduri invazive sunt adesea mai în vârstă și mai simpto-
matice decât bărbaţii.1179-1181 Femeile și bărbaţii care efectu-
ează ablaţie septală cu alcool par să obţină bene�cii similare 
în ceea ce privește supravieţuirea.705,1181 Mortalitatea legată 
de cardiomiopatie s-a dovedit a � crescută la femeile de 
vârstă mijlocie cu CMH comparativ cu bărbaţii și populaţia 
generală; acest lucru se datorează unei rate mai mari de 
deces din cauza insu�cienţei cardiace. Nu s-a demonstrat 
nicio diferenţă între sexe în ceea ce privește moartea subită 
cardiacă în CMH.1182,1183

Femeile cu CMD pot avea un răspuns mai bun la terapie 
și par să aibă o evoluţie clinică mai favorabilă decât bărba-
ţii.186,1184 Sexul masculin a fost raportat în mod constant ca 
�ind asociat cu o rată crescută de moarte subită cardiacă 
în CMD (cohorte generale și serii de genotipuri particula-
re),186,541,872,878,1185-1187 și de asemenea cu decesul datorat in-
su�cienţei cardiace sau transplantului în cohortele generale 
de CMD.1188,1189

Sexul masculin și activitatea sportivă au fost identi�cate 
ca variabile asociate cu o penetrare fenotipică mai timpurie 
și o expresie a bolii mai severă la purtătorii de gene, și sunt 
predictori independenţi ai evenimentelor aritmice ventri-
culare maligne în ARVC.522,950,1190-1195 Așa cum se întâmplă 
și în CMH, femeile cu ARVC pot avea un risc crescut de a 
dezvolta insu�cienţă cardiacă.1193

Rapoartele privind diferenţele de gen în CM familial sau 
genetic sunt limitate.331,546 Comparativ cu alte tipuri de car-
diomiopatii, femeile par a � reprezentate în mod egal cu 
bărbaţii în serii de cazuri de CMR.331

12. Comorbidităţi și factori 
de risc cardiovascular în 
cardiomiopatii
12.1. Factorii de risc cardiovascular
Penetranţa bolii la purtătorii genetici de variante asociate 
cu cardiomiopatia este incompletă. Interacţiunile genă-me-
diu pot explica o parte din heterogenitatea expresiei feno-
tipice a tuturor fenotipurilor de cardiomiopatie, deși datele 
publicate se concentrează în principal pe CMH, CMD și 
ARVC.

12.2. Cardiomiopatia dilatativă
Fenotipul dilatativ este favorizat la persoanele cu pre-

dispoziţie genetică în prezenţa unor factori declanșatori, 
precum in�amaţia, infecţia, injurii toxice cauzate de alcool 
sau droguri și tahiaritmii.

12.3. Cardiomiopatia hipertro�că
Hipertensiunea și obezitatea au fost asociate cu penetranţa 
și expresia fenotipică a CMH.1196 Rezultatele din Registrul 
EORP Cardiomiopatie/Miocardită au arătat că pacienţii 
cu CMH au avut o prevalenţă ridicată a factorilor de risc 
cardiovascular, comparabilă cu datele din populaţia genera-
lă.1196 Hipertensiunea, diabetul și obezitatea au fost asocia-
te cu o vârstă mai înaintată la prezentare, o prevalenţă mai 
scăzută a istoricului familial de CMH și de moarte subită 
cardiacă, mai multe simptome, cu o frecvenţă mai mare a 
�brilaţiei atriale și o funcţie diastolică a ventriculului stâng 
mai afectată.1197 Hipertensiunea și obezitatea au fost, de 
asemenea, asociate cu gradienţi provocabili mai mari in 
tractul de ejecţie al ventriculului stâng și hipertro�e ventri-
culară stângă mai mare.1198

12.4. Cardiomiopatia aritmogenă de 
ventricul drept
Rolul activităţii �zice intense în expresia și evoluţia bolii a 
fost studiat în CMH și CMD, dar impactul s-a dovedit a � 
deosebit de relevant în ARVC (Tabelul 25). În ciuda cer-
cetărilor de amploare, �ziopatologia ARVC este complexă 
și nu este bine înţeleasă. Căutarea factorilor declanșatori 
genetici sau de mediu, cum ar � virusurile și răspunsul imun, 
nu a reușit să identi�ce factorii care pot face obiectul unei 
acţiuni. Rolul in�amaţiei în �ziopatologie este considerat a 
� cheia.1199

Recomandări Tabel 34 - Recomandări privind 
managementul factorilor de risc cardiovascular 
la pacienţii cu cardiomiopatie 
Recomandări Clasaa Nivelb

Depistarea și gestionarea factorilor de risc și a co-
morbidităţilor este recomandată ca parte integrantă 
a managementului pacienţilor cu cardiomiopatie.

I C

aClasa de recomandare.
bNivelul de evidenţă.
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Tabel 25- Modulatori ai expresiei fenotipice a cardiomiopatiilor
Afecţiune HCM DCM ARVC Manifestare
Hipertensiune +++ ++ ? Hipertro�e, dilatare, disfuncţie, AF

Diabet ++ + ? Hipertro�e, disfuncţie, AF

Obezitate ++ + ? Hipertro�e, LVOTO, AF

Toxice - +++ ? Dilatare, disfuncţie

Sport + + +++ Dilatare, disfuncţie, aritmii ventriculare

Virusuri - ++ + Dilatare, disfuncţie, aritmii ventriculare

Sarcină - ++ - Dilatare, disfuncţie

AF, �brilaţia atrială; ARVC, displazia aritmogenă a ventriculului drept; DCM, cardiomiopatia dilatativă; HCM, cardiomiopatia hipertro�că; LVOTO, 
obstrucţia tractului de ejecţie al ventriculului stâng.
+, gradul de asociere pozitivă; −, absenţa unei asocieri de�nitive; ?, asociere necunoscută.

13. Coronavirusul (COVID-19) și 
cardiomiopatiile
Infecţia cu SARS-CoV-2, cunoscut sub numele de 
COVID-19, este caracterizată de o mare variabilitate în 
prezentarea clinică și evoluţie, cu o asociere nefavorabilă 
între boala cardiacă subiacentă, inclusiv insu�cienţa cardiacă, 
și mortalitatea asociată cu SARS-CoV-2.1200-1202 Cu toate 
acestea, examinarea infecţiei cu SARS-CoV-2 în funcţie de 
cauza subiacentă responsabilă pentru insu�cienţa cardiacă, 
în special cardiomiopatiile, a fost limitată.

Analizele registrelor internaţionale privind cardiomio-
patiile și SARS-CoV-2 din perioada pre-vaccinare au iden-
ti�cat mai mulţi markeri ai unei evoluţii nefavorabile.1203 
Istoricul anterior de insu�cienţă cardiacă și fenotipurile 
particulare (amiloidoză și CMD) au fost asociate cu admisia 
în unitatea de terapie intensivă și decesul, în comparaţie cu 
CMH, ARVC și populaţia generală. Pentru CMH, vârsta, 
clasa funcţională iniţială, forma obstructivă și disfuncţia sis-
tolică au fost predictori independenţi ai decesului.1204

Vaccinarea împotriva SARS-CoV-2 a fost demonstrată 
ca �ind sigură în studii populaţionale mari, iar rapoartele 
privind complicaţiile legate de vaccinare la pacienţii cu car-
diomiopatie sunt anecdotice. Având în vedere acest lucru și 
posibila evoluţie nefavorabilă la pacienţii cu cardiomiopatie 
care contractează COVID-19, vaccinarea este încurajată la 
toţi pacienţii cu cardiomiopatie și, în special, la cei cu semne 
sau simptome de insu�cienţă cardiacă.

14. Mesaje cheie
(1) Cardiomiopatiile sunt mai frecvente decât s-a crezut an-

terior și, de obicei, necesită un management care poate 
să difere de abordarea clasică a pacienţilor cu aritmii sau 
insu�cienţă cardiacă.

(2) Etiologia este fundamentală în managementul pacien-
ţilor cu afecţiuni ale miocardului și descrierea atentă și 
sistematizată a fenotipului morfologic și funcţional re-
prezintă primul pas crucial în algoritmul de diagnostic.

(3) Se recomandă o abordare a nomenclaturii și diagnosti-
carea cardiomiopatiilor în funcţie de fenotipul predomi-
nant de la prezentare.

(4) Pacienţii cu cardiomiopatie se pot adresa serviciilor me-
dicale din cauza debutului simptomatologiei (legate de 
insu�cienţa cardiacă sau aritmii), constatărilor anormale 

incidentale sau ca rezultat al screeningului familial după 
diagnosticarea unui membru al familiei.

(5) Imagistica multimodală pentru caracterizarea fenotipu-
lui cardiac (morfologia și funcţia) - inclusiv caracteriza-
rea ţesutului pentru detectarea cicatricilor miocardice 
non-ischemice - este necesară, împreună cu un istoric 
personal și familial amănunţit, examen clinic, electrocar-
diogra�e și investigaţii de laborator.

(6) Rezultatele imagistice ar trebui întotdeauna interpreta-
te în contextul clinic general, inclusiv rezultatele testelor 
genetice, decât să �e analizate izolat.

(7) Caracterizarea ţesutului cu ajutorul IRM-ului este valo-
roasă pentru diagnostic, monitorizarea progresiei bolii 
și strati�carea riscului pentru �ecare dintre principalele 
fenotipuri ale cardiomiopatiilor.

(8) Scintigra�a osoasă cu trasori DPD/PYP/HMDP sau 
SPECT reprezintă standardul de aur pentru diagnosticul 
amiloidozei cardiace ATTR.

(9) Prezenţa unei cicatrici ventriculare non-ischemice sau 
a înlocuirea miocardului cu ţesut adipos la examinarea 
cardiacă prin IRM și/sau examenul anatomopatologic, 
acestea putând apărea cu sau fără dilataţie ventriculară 
și/sau disfuncţie sistolică, pot � singurul indiciu pentru 
diagnosticul unei cardiomiopatii și pot avea semni�caţie 
prognostică care variază în funcţie de etiologie.

(10) Scopul acestei abordări multiparametrice și sistema-
tizate este de a ajunge la un diagnostic etiologic bazat 
pe fenotip, interpretând datele disponibile cu o viziune 
orientată spre cardiomiopatie, care combină evaluarea 
cardiologică cu parametrii non-cardiaci.

(11) Este necesară o abordare multidisciplinară privind în-
grijirea pacienţilor și o tranziţie corespunzătoare a îngri-
jirii de la serviciile de cardiomiopatie pediatrică la cele 
pentru adulţi.

(12) Testarea genetică ar trebui să �e efectuată la pacienţii 
cu cardiomiopatie și poate in�uenţa strati�carea riscului 
și managementul.

(13) Consilierea genetică, inclusiv consilierea pre- și 
post-testare genetică, și suportul psihologic sunt aspec-
te esenţiale ale îngrijirii multidisciplinare a pacienţilor cu 
cardiomiopatie și a familiilor acestora.

(14) Cardiomiopatiile pediatrice fac parte, în mare, din ace-
lași spectru clinic ca și cele observate la adolescenţii și 
adulţii mai în vârstă, însă cardiomiopatiile cu debut în 
primul an de viaţă sunt adesea asociate cu fenotipuri se-
vere și o rată ridicată a morbidităţii și mortalităţii legate 
de insu�cienţa cardiacă.
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(15) Exceptând primul an de viaţă, cauzele genetice ale car-
diomiopatiilor cu debut în copilărie sunt similare cu cele 
la adulţi.

(16) Managementul simptomelor, identi�carea și prevenirea 
complicaţiilor bolii (inclusiv moartea subită, insu�cienţa 
cardiacă și accidentul vascular cerebral) reprezintă piatra 
de temelie a managementului tuturor cardiomiopatiilor.

(17) Inhibitorii miozinei cardiace (Mavacamten) ar trebui 
luaţi în considerare la pacienţii cu CMH și obstrucţie 
în tractul de ejecţie al ventriculului stâng, care rămân 
simptomatici în ciuda terapiei medicamentoase optime.

(18) Instrumentele validate de predicţie a riscului de moar-
te subită (HCM Risk-SCD și HCM Risk-Kids) reprezin-
tă primul pas în prevenţia morţii subite la pacienţii cu 
CMH.

(19) Factori de risc adiţionali pot � utili la pacienţii cu risc 
scăzut sau intermediar, însă nu există date solide privind 
impactul acestor parametri asupra estimării riscului ge-
nerat de instrumentele de predicţie.

(20) Tratamentul farmacologic al pacienţilor cu CMD nu di-
feră de cel recomandat în insu�cienţa cardiacă cronică.

(21) Riscul de moarte subită cardiacă al pacienţilor cu 
CMD și CNDVS variază în funcţie de cauza subiacentă 
și de subtipul genetic.

(22) Rezultatele IRM cardiac joacă un rol important pentru 
pacienţii cu CMD și CNDVS în vederea implantării unui 
ICD. 

(23) La pacienţii cu CM și CNDVS implantarea unui ICD ar 
trebui să �e luată în considerare pentru anumite forme 
genetice chiar dacă FEVS este >35%.

(24) Stabilirea etiologiei este importantă pentru un ma-
nagement personalizat la pacienţii cu cardiomiopatii 
sindromice și metabolice (de ex. terapia de substituţie 
enzimatică/chaperon în boala de stocare lizozomală; ta-
famidis în ATTRwt, etc.).

(25) Sarcina și perioada postpartum sunt asociate cu un 
risc cardiovascular crescut la femeile cunoscute cu car-
diomiopatie.

(26) O echipă multidisciplinară trebuie să evalueze pacien-
ta cu cardiomiopatie pentru a evalua riscul asociat unei 
sarcini.

(27) Terapia cu beta-blocante pentru tratamentul aritmiilor 
poate � continuată pe timpul sarcinii, �ind considerată 
sigură; informaţiile legate de siguranţa utilizării unui anu-
mit medicament în sarcină trebuie veri�cate înainte de 
iniţiere.

(28) Adulţii sănătoși de toate vârstele și persoanele dia-
gnosticate cu boli cardiace ar trebui să facă exerciţii �zi-
ce de intensitate moderată, însumând cel puţin 150 de 
minute pe săptămână.

(29) Toţi pacienţii cu cardiomiopatie ar trebui să bene�cie-
ze de o evaluare individualizată a riscului privind efectu-
area exerciţiilor �zice. Evaluarea ar trebui să se bazeze 
pe trei principii: (I) prevenirea aritmiilor ameninţătoare 
de viaţă survenite în timpul efortului �zic; (II) gestiona-
rea simptomelor pentru a permite activitatea sportivă; 
și (III) prevenirea progresiei induse de sport a patologiei 
aritmogene.

(30) Persoanele cu genotip pozitiv/fenotip negativ sau cu 
cardiomiopatie cu afectare ușoară în absenţa simpto-
melor sau a oricărui factor de risc, ar putea să practice 
sport de performanţă. În unele grupuri de pacienţi cu 
CMH, ARVC și CNDVS și risc înalt, exerciţiile de mare 

intensitate și sportul de performanţă ar trebui descu-
rajate.

(31) Pacienţii care au genotip cu risc ridicat sau factori de 
risc pentru complicaţii aritmice sau ale insu�cienţei car-
diace sau cei cu obstrucţie severă în tractul de ejecţie al 
ventriculului stâng ar trebui îndrumaţi pentru o evaluare 
de specialitate înainte de a se efectua intervenţii chirur-
gicale non-cardiace elective.

(32) Identi�carea și gestionarea factorilor de risc și a co-
morbidităţilor sunt recomandate ca parte integrantă a 
managementului pacienţilor cu cardiomiopatie.

15. Lacune în ceea ce privește 
dovezile
Chiar dacă în ultimii ani au existat progrese majore în dia-
gnosticul, tratamentul și genetica pacienţilor cu cardiomio-
patie, există mai multe domenii în care încă lipsesc dovezi 
solide și care merită să �e abordate în viitoarele cercetări 
clinice. 
(1) Fenotipurile cardiomiopatiilor
(2) Epidemiologia:

a) prevalenţa fenotipului CNDVS (la copii și adulţi)
b) evaluarea sistematică a prevalenţei fenotipurilor de 

cardiomiopatie în copilărie.
(3) Integrarea managementului pacienţilor:

a) Includerea telemedicinei în reţelele de cardiomio-
patie
(4) Traseul pacientului:

a) Testele de laborator:
(I) Studiile privind noii biomarkeri „omic” (proteomi-
că, metabolomică și transcriptomică) sunt necesare 
pentru a evalua valoarea lor potenţială diagnostică si 
prognostică în cardiomiopatii 

b) Imagistica multimodală:
(I) Tehnicile avansate de ecocardiogra�e, inclusiv 
speckle tracking, sunt promiţătoare, dar nu bene�-
ciază de o validare solidă când vine vorba de cardio-
miopatii.

(II) Lipsește o metodă general acceptată și standar-
dizată pentru cuanti�carea �brozei miocardice prin 
IRM.

(III) Scanările RM pot � efectuate la pacienţii cu dispo-
zitive implantabile compatibile, dar calitatea lor este 
limitată de artefacte.

(IV) Electrocardiogra�a si imagistica optimizată cu aju-
torul inteligenţei arti�ciale s-au dovedit a � un in-
strument inovator în evaluarea cardiomiopatiilor, îm-
bunătăţind semni�cativ diagnosticul si prognosticul; 
sunt necesare studii suplimentare pentru introduce-
rea de rutină in practica clinică.

(V) Impactul rezonantei magnetice cardiace (IRM) în 
screening-ul rudelor cu genotip pozitiv si in familiile 
cu gene eluzive.

c) Genetica:
(I) Penetranţa este slab descrisă pentru majoritatea 
variantelor patogene. Acest lucru este valabil atât 
pentru variantele depistate prin screening-ul în cas-
cadă al rudelor unui pacient cu cardiomiopatie, cât 
și pentru variantele depistate în populaţia largă care 
pot efectua o secvenţiere clinică pentru o altă indi-
caţie sau care pot alege să efectueze secvenţierea 
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genomului ca test de screening.
(II) Bene�ciile, prejudiciul și costurile screening-ului ge-
nelor asociate cardiomiopatiilor la persoanele fără 
antecedente personale sau familiale de cardiomiopa-
tie nu sunt cunoscute.

d) Principii generale în managementul bolii:
(I) Managementul insu�cienţei cardiace drepte rămâ-
ne în mare parte nebazat pe dovezi.

(II) Studii pe scară largă sunt necesare pentru a ghida 
managementul aritmiilor ventriculare la pacienţii cu 
cardiomiopatii genetice.

(III) Controlul optim al frecvenţei cardiace și utilizarea 
de antiaritmice în funcţie de subtipul de cardiomio-
patie.

(IV) Rolul ICD-urilor la pacienţii cu tahicardie ventricu-
lară (TV) bine tolerată.

(V) Toate calculatoarele de risc sunt elaborate pe baza 
datelor de referinţă. Prin urmare, utilitatea utilizării 
lor la controalele de rutină ale pacienţilor rămâne 
neclară și trebuie să �e investigată.

(VI) Prognosticul la cardiomiopatiile cu debut din co-
pilărie, altele decât HCM, rămâne empiric - este 
necesară o abordare multicentrică pentru a înţelege 
și dezvolta modele de risc pentru moartea subita 
cardiacă în copilărie.

(VII) Lipsa studiilor clinice controlate privind efectul 
ablaţiei la pacienţii cu �brilaţie atrială și cardiomio-
patie.

(VIII) Modelele de predicţie a recurenţei �brilaţiei atriale 
nu au fost validate la pacienţii cu cardiomiopatie.

(IX) Lipsa studiilor clinice randomizate care să evalueze 
e�cacitatea denervării simpatice cardiace în preveni-
rea recurenţelor de tahicardie ventriculară/�brilaţie 
ventriculară (TV/FIV).

e) Abordarea cardiomiopatiilor pediatrice:
(I) Lipsa studiilor randomizate sau a registrelor mari 
care să abordeze bene�ciul terapiei medicamentoa-
se și doza optimă la populaţia pediatrică.

(5) Cardiomiopatia hipertro�că:
a) Epidemiologie:

(I) Studiile de imagistică și de genotipare sugerează o 
prevalenţă de până la 1 din 200 de persoane. Cu toa-
te acestea, studiile bazate pe registre populaţionale 
mari (HER) sugerează un număr mult mai mic de 
3-4/10 000. Studii suplimentare privind prevalenţa 
bolilor importante din punct de vedere clinic sunt 
necesare.

b) Etiologie:
(I) Etiologia bolii cu gene eluzive.
(II) Rolul riscului poligenic.
(III) Interacţiunea dintre comorbidităţi și prognosticul 

bolii.
(IV) Factorii determinanţi genetici și de mediu ai expre-

siei bolii la purtătorii de variaţii genetice.
c) Managementul simptomatologiei: 

(I) Momentul optim de intervenţie pentru obstrucţia 
de la nivelul tractului de ejecţie al ventriculului stâng 
și impactul său asupra progresiei bolii.

(II) Prevenirea �brilaţiei atriale și a insu�cienţei cardi-
ace.

d) Prevenirea morţii subite cardiace:
(I) Impactul geneticii (mendeliene și complexe) asupra 

prognosticului bolii.

(II) Modele de predicţie îmbunătăţite care reduc riscul 
rezidual și previn implantarea nejusti�cată a ICD-urilor.

(III) Perfecţionarea modelelor de predicţie a riscului 
pentru a include date seriate.

(IV) Rolul obstrucţiei de la nivelul tractului de ejecţie al 
ventriculului stâng în predicţia riscului la copii (discrepanţă 
evidentă comparativ cu adulţii)

e) Terapii noi:
(I) Utilitatea clinică a inhibitorilor de miozină, altor 

molecule mici și a terapiilor genetice nou apărute.
(6) Cardiomiopatia dilatativă:
a) Fondul genetic al cardiomiopatiei dilatative famili-

ale este încă necunoscută într-un număr mare de cazuri. 
b) Date detaliate despre evoluţia clinică în diverse 

forme genetice și non-genetice de cardiomiopatie dilatativă 
nu sunt disponibile. 

c) Nu se știe dacă pacienţii cu cardiomiopatie dilatati-
vă răspund diferit la tratamentul farmacologic în funcţie de 
etiologia subiacentă.

d) Optimizarea strategiei de prevenţie a morţii subite 
cardiace rămâne nerezolvată. Nu există date din studii clini-
ce prospective noi cu cohorte a�ate sub tratament medical 
contemporan. Această lipsă de date are o importanţă deo-
sebită pentru pacienţii cu cardiomiopatie dilatativă și fracţie 
de ejecţie> 35%.

e) Recomandările legate de activitatea sportivă și 
utilitatea terapiei farmacologice pro�lactice în prevenirea 
debutului cardiomiopatiei dilatative la purtătorii de gene.

(7) Cardiomiopatia nondilatativă de ventricul stâng:
a) Prevalenţa bolii.
b) Evoluţia naturală a bolii și răspunsul la tratament.
c) Prevenţia morţii subite cardiace.
d) Recomandări legate de activitatea sportivă.
(8) Cardiomiopatia aritmogenă de ventricul drept:
a) Studii clinice randomizate privind terapiile pentru 

managementul aritmiilor și al insu�cienţei cardiace lipsesc. 
b)  Studiile privind efectul exerciţiului �zic se bazează 

în mare parte pe cele retrospective.
c)  Studiile privind incidenţa și prognosticul insu�cien-

ţei cardiace rămân limitate. 
d)  Studiile privind frecvenţa și metoda de screening 

pentru membrii asimptomatici ai familiei lipsesc.
(9) Cardiomiopatia restrictivă:
a) Prevenţia morţii subite cardiace.
(10)  Cardiomiopatii sindromice si metabolice:
a) Lipsa studiilor clinice randomizate sau a studiilor 

observaţionale pe o cohortă amplă care să evalueze ro-
lul noilor terapii ţintite ce abordează calea RAS/MAPK (de 
exemplu, trametinib).

b) Există puţine studii care să abordeze remodelarea 
ventriculară în RAS-HCM, privind prognosticul pe termen 
lung.

c) Scorul de predicţie HCM Risk-Kids nu a fost validat 
la pacienţii pediatrici cu RAS-HCM. Datele privind strati�-
carea riscului de moarte subită lipsesc, deși potenţiali fac-
tori de risc au fost identi�caţi.

d) Lipsa studiilor care să abordeze momentul optim 
pentru începerea terapiei de substituţie enzimatică (ERT) 
la adolescenţi și la adulţii cu boală Pompe cu debut tardiv.

e)  Lipsa protocoalelor standardizate pentru trata-
mentul pacienţilor cu test negativ de reactivare încrucișată.

f) Lipsa standardizării obiectivelor �nale în studiile 
clinice privind terapia de substituţie enzimatică (ERT)/te-
rapia cu chaperon.
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g) Lipsa comparaţiilor directe între agalsidaza alfa și 
beta. 

h) Momentul optim pentru începerea tratamentului 
la pacientele asimptomatice cu formă de boală non-clasică.

(11) Amiloidoza:
a) Sunt necesare noi studii pentru a evalua e�cacita-

tea și siguranţa tafamidisului la pacienţii cu clasă III NYHA.
b) Strati�carea riscului de moarte subită cardiacă și 

indicaţiile pentru implantarea unui ICD trebuie să �e sta-
bilite cu atenţie, luând în considerare speranţa de viaţă es-
timată, mortalitatea de cauză non-cardiovasculară și rata 
ridicată de stop cardiac prin activitate electrică fără puls. 

c) Necesitatea terapiei medicamentoase la pacienţii 
cu amiloidoză cardiacă și afectare cardiacă subclinică (adică 
pacienţi asimptomatici cu scintigra�e pozitivă și ECHO ne-
gativ) nu a fost de�nită clar.

(12)  Sportul:
a) „Revenirea la activitate” pentru pacienţii cu cardio-

miopatii cu risc scăzut (și cum să de�nim riscul scăzut în 
relaţie cu activitatea �zică).

b)  Riscul de moarte subită cardiacă și recomandările 
cu privire la activitatea �zică la purtătorii de gene cu fenotip 
negativ.

c) Rolul exerciţiului �zic în exprimarea și progresia 
bolii.

d) Studii ample prospective randomizate, cu putere 
adecvată, sunt necesare pentru a oferi recomandări bazate 
pe dovezi privind nivelul optim permis de activitate �zică 
fără a compromite siguranţa.

(13)  Aspecte legate de reproducere:
a) Mai multe cardiomiopatii nu dispun de date speci-

�ce privind prognosticul din sarcină.
b) Lipsa studiilor clinice randomizate privind utilizarea 

medicamentelor antiaritmice, a medicamentelor pentru in-
su�cienţa cardiacă și a terapiilor intervenţionale pe durata 
sarcinii.

(14)  Intervenţii non-cardiace:
a) Nu există su�ciente date referitoare la riscurile in-

tervenţiilor non-cardiace.
(15)  Managementul factorilor de risc cardiovascular la 

pacienţii cu cardiomiopatii:
a) Nu există su�ciente date cu privire la impactul co-

morbidităţilor asupra penetrabilităţii, severităţii și prognos-
ticului în cardiomiopatii.

Mesaje „Ce să faci” și „Ce să nu faci” din ghid

Recomandări Clasăa Nivelb

Recomandări pentru furnizarea serviciilor echipelor multidisciplinare pentru cardiomiopatie 

Se recomandă ca toţi pacienţii cu cardiomiopatie și rudele acestora să aibă acces la echipe 
multidisciplinare cu expertiză în diagnosticul și managementul cardiomiopatiilor. I C

Se recomandă pregătirea adecvată și la timp pentru tranziţia îngrijirii de la servicii pediatrice la 
servicii pentru adulţi, inclusiv consultaţii comune, pentru toţi adolescenţii cu cardiomiopatie. I C

Recomandări pentru evaluarea diagnostică în cardiomiopatii
Se recomandă ca toţi pacienţii cu suspiciune de cardiomiopatie sau cu diagnostic cert de 
cardiomiopatie să �e evaluaţi sistematic prin utilizarea unei abordări multiparametrice care 
include evaluarea clinică, analiza arborelui genealogic, ECG, monitorizare Holter, teste de 
laborator și imagistică multimodală.

I C

Se recomandă ca toţi pacienţii cu suspiciune de cardiomiopatie să �e evaluaţi din punct de 
vedere al istoricului familial și să se realizeze un arbore genealogic pe trei sau patru generaţii 
pentru a ajuta la diagnostic, pentru a oferi indicii în privinţa etiologiei, pentru a determina 
modul de transmitere ereditară și pentru identi�carea membrilor familiei predispuși să dez-
volte boala.

I C

Recomandări pentru testele de laborator necesare diagnosticului de cardiomiopatie

Testele de laborator de rutină (de primă etapă) sunt recomandate pentru toţi pacienţii cu 
cardiomiopatie suspicionată sau con�rmată pentru a evalua etiologia, severitatea bolii și pen-
tru a ajuta la identi�carea manifestărilor extracardiace și la evaluarea disfuncţiei secundare 
de organ.

I C

 Recomandări privind evaluarea ecocardiogra�că la pacienţii cu cardiomiopatie

O evaluare detaliată a dimensiunilor cardiace și a funcţiei sistolice VS și VD (globale și 
regionale) și a funcţiei diastolice VS este recomandată la toţi pacienţii cu cardiomiopatie la 
evaluarea iniţială și pe parcursul urmăririi, pentru a monitoriza evoluţia bolii și pentru a ajuta 
la management și strati�carea riscului.

I B
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Recomandări privind indicaţiile rezonanţei magnetice cardiace la pacienţii cu cardiomiopatie

CMR cu contrast este recomandată la pacienţii cu cardiomiopatie la evaluarea iniţială. I B

Recomandări pentru tomogra�a computerizată și imagistica nucleară
Scintigra�a osoasă DPD/PYP/HMDP este recomandată la pacienţii cu suspiciune de amilo-
idoză cardiacă ATTR pentru a ajuta la stabilirea diagnosticului. I B

Recomandări pentru consilierea și testarea genetică în cardiomiopatii
Consilierea genetică, furnizată de un profesionist în domeniul sănătăţii pregătit corespunză-
tor și incluzând educaţie genetică pentru informarea procesului decizional și sprijin psihoso-
cial, este recomandată pentru familiile cu o cardiomiopatie moștenită sau suspectată de a � 
moștenită, indiferent dacă se ia în considerare testarea genetică.

I B

Se recomandă ca testarea genetică pentru cardiomiopatie să �e efectuată având acces la o 
echipă multidisciplinară, inclusiv la cei cu expertiză în metodologia testării genetice, inter-
pretarea variantelor de secvenţă și aplicarea clinică a testării genetice, de obicei în cadrul 
unui serviciu specializat de cardiomiopatie sau într-un model de reţea cu acces la o expertiză 
echivalentă.

I B

Se recomandă consilierea genetică pre și post-testare pentru toţi pacienţii care urmează 
testarea genetică pentru cardiomiopatie. I B

Dacă testarea diagnostică prenatală este urmărită de către familie, se recomandă să �e efec-
tuată în stadiile timpurii ale sarcinii, pentru a permite luarea deciziilor referitoare la continu-
area sau coordonarea sarcinii.

I C

Pacientul index
Se recomandă testarea genetică la pacienţii care îndeplinesc criteriile de diagnostic pentru car-
diomiopatie în cazurile în care aceasta permite diagnosticul, prognosticul, strati�carea terapeu-
tică sau managementul de reproducere al pacientului, sau în cazurile în care permite evaluarea 
genetică în cascada a rudelor care altfel ar � incluse în supravegherea pe termen lung.

I B

Se recomandă testarea genetică pentru un individ decedat identi�cat să �i avut cardiomio-
patie la autopsie dacă un diagnostic genetic ar facilita gestionarea rudelor supravieţuitoare. I C

Membrii familiei
Se recomandă  testarea genetică în cascadă, cu consiliere pre și post-testare, oferită rudelor 
adulte care sunt la risc dacă s-a stabilit un diagnostic genetic concludent (adică o variantă 
patogenă/posibil patogenă) la un individ din familie cu cardiomiopatie (începând cu rudele de 
gradul întâi dacă sunt disponibile, și continuând secvenţial).

I B

Testarea genetică diagnostică nu este recomandată la un membru al familiei cu un feno-
tip negativ în absenţa unui diagnostic genetic concludent (adică o variantă patogenă/posibil 
patogenă) în familie.

III C

Recomandări legate de transplantul cardiac la pacienţii cu cardiomiopatii 

Transplantul cardiac ortotopic este recomandat pacienţilor eligibili cu cardiomiopatie și insu-
�cienţă cardiacă avansată (clasa NYHA III-IV) sau cu aritmii ventriculare refractare la medica-
ţie/terapia invazivă/terapia prin dispozitive și care nu prezintă contraindicaţii absolute

I C

Recomandări pentru managementul �brilaţiei atriale și �utterului atrial la pacienţii cu 
cardiomiopatii

Anticoagularea

Anticoagularea orală în vederea reducerii riscului de accident vascular cerebral și evenimente 
trombo-embolice este recomandată la toţi pacienţii cu CMH sau amiloidoză cardiacă și �bri-
laţie atrială sau �utter atrial (în absenţa contraindicaţiilor).

I B

Anticoagularea orală în vederea reducerii riscului de accident vascular cerebral și evenimente 
trombo-embolice este recomandată la pacienţii cu CMD, CNDVS sau ARVC și �brilaţie atri-
ală sau �utter atrial cu un scor CHA

2
DS

2
-VASc  ≥   2  (bărbaţi) sau ≥ 3 (femei).

I B
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Controlul simptomelor de insu�cienţă cardiacă

Ablaţia �brilaţiei atriale prin cateter este recomandată pentru controlul ritmului după ce 
terapia cu una din clasele I sau III de medicaţie antiaritmică a eșuat sau nu a fost tolerată, 
pentru îmbunătăţirea simptomatologiei determinate de recurenţa �brilaţiei atriale la pacien-
ţii cu �brilaţie atrială paroxistică sau persistentă și cardiomiopatie.

I B

Ablaţia �brilaţiei atriale prin cateter este recomandată pentru reversia disfuncţiei VS la paci-
enţii cu �brilaţie atrială și cardiomiopatie, când prezenţa unei componente tahiaritmice a 
disfuncţiei VS este foarte probabilă, indiferent de simptome.

I B

Managementul comorbidităţilor și al factorilor de risc asociaţi

Modi�carea stilului de viaţă nesănătos și terapia ţintită a comorbidităţilor este recoman-
dată pentru a reduce povara �brilaţiei atriale și severitatea simptomelor la pacienţii cu 
cardiomiopatie.

I B

Recomandări în ceea ce privește de�brilatorul cardiac implantabil la pacienţii cu 
cardiomiopatii

Recomandări generale

Implantarea unui de�brilator cardiac este recomandată doar pacienţilor cu speranţă de 
supravieţuire bună >1 an. I C

Este recomandat ca implantul ICD să �e ghidat de o decizie luată în comun care:
•	 Este  bazată pe dovezi
•	 Ia în considerare preferinţele individuale, convingerile, circumstanţele și valorilor 
pacientului și
Se asigură că pacientul înţelege bene�ciile, riscurile și posibilele consecinţe ale diferitelor 
opţiuni terapeutice

I C

Este recomandat ca înaintea implantării ICD  pacienţii să �e consiliaţi în privinţa riscului 
șocurilor inadecvate,  al complicaţiilor implantării și al implicaţiilor sociale, ocupaţionale și 
legate de șofat. 

I C

Nu este indicată implantarea ICD la pacienţii cu aritmii ventriculare incesante până când 
aritmiile ventriculare nu sunt controlate. III C

Prevenţia secundară
Implantul ICD este recomandat:

- pacienţilor cu CMH, CMD și ARVC care au supravieţuit unui stop cardiac prin TV sau FiV 
sau care prezintă TV susţinute spontane ce cauzează sincopă sau nu sunt tolerate hemodi-
namic, în absenţa cauzelor reversibile.

I B

- pacienţilor cu CNDVS și  CMR care au supravieţuit unui stop cardiac prin TV sau FiV sau 
care prezină TV susţinute spontane ce cauzează sincopă sau nu sunt tolerate hemodinamic, 
în absenţa cauzelor reversibile.

I C

Prevenţia primară

O strati�care extensivă a riscului de MSC este recomandată la toţi pacienţii cu cardiomiopa-
tii care nu au suferit stop cardiac/aritmie ventriculară susţinută anteriorare, în cadrul evaluării 
iniţiale și ulterior la intervale de 1-2 ani sau oricând există o modi�care a statusului clinic.

I C

Utilizarea unor scoruri/algoritmi de calcul al riscului de MSC validaţi, ca sprijin pentru decizia 
luată în comun, când se decide implantarea ICD, atunci când sunt disponibili. I B

Alegerea ICD

Atunci când ICD este indicat, este recomandat să se evalueze dacă pacientul ar bene�cia și 
de terapia de resincronizare cardiacă. I A
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Recomandări referitoare la urmărirea periodică a pacienţilor cu cardiomiopatii
Este recomandat ca toţii pacienţii cu cardiomiopatii stabili din punct de vedere clinic să �e 
evaluaţi periodic folosind o abordare multiparametrică ce include ECG și ecocardiogra�e la 
�ecare 1-2 ani.

I C

Evaluarea clinică prin ECG și imagistică multimodală este recomandată pacienţilor cu car-
diomiopatii oricând survine o modi�care semni�cativă sau imprevizibilă a simptomatologiei. I C

Recomandări legate de screening-ul familial și de urmărirea rudelor 

După testarea genetică în cascadă, evaluarea clinică utilizând o abordare multiparametrică ce 
include ECG și imagistică cardiacă, precum și urmărirea pe termen lung  sunt recomandate 
rudelor de gradul I ce poartă aceeași mutaţie genetică cauzatoare de boală cu probandul.

I B

După testarea genetică, este recomandat ca rudele de gradul I ce nu prezintă fenotipul și nu 
au aceeași mutaţie genetică ca și probandul să �e scutite de evaluările ulterioare, dar sfătuite 
să solicite reevaluare dacă dezvoltă simptome sau când apar noi date relevante din punct de 
vedere clinic în familie.

I C

Atunci când nu este identi�cată nicio variantă patogenică/posibil patogenică la proband sau 
când nu este efectuată testare genetică, efectuarea unei evaluări clinice iniţiale utilizând o 
abordare multiparametrică, ce include ECG și imagistică cardiacă este recomandată rudelor 
de gradul I.

I C

Recomandări legate de suportul psihologic la pacienţii cu cardiomiopatii și la familiile acestora
Este recomandat ca suportul psihosocial furnizat de un profesionist cali�cat, să �e oferit 
tuturor persoanelor ce au experimentat decesul prematur al unui membru al familiei cu 
cardiomiopatie.

I B

Este recomandat ca suportul psihosocial furnizat de un profesionist cali�cat, să �e oferit tutu-
ror persoanelor cu cardiomiopatie moștenită ce primesc un de�brilator cardiac implantabil. I B

Recomandări pentru evaluarea obstrucţiei în tractului de ieșire al ventriculului stâng 
(OTEVS)
În toate cazurile de CMH, la evaluarea iniţială, se recomandă ecocardiogra�a transtoracică 
2D și Doppler, în repaus și în timpul manevrei Valsalva în poziţiile șezând și în semisupinaţie 
— și apoi în poziţia ortostatică dacă nu se provoacă un gradient — pentru a detecta OTEVS.

I B

În cazul pacienţilor simptomatici cu CMH și un gradient al tractului de ieșire al ventriculului 
stâng în repaus sau provocat <50 mmHg, se recomandă ecocardiogra�a 2D și Doppler în 
timpul exerciţiului în poziţia în picioare, șezând (dacă este posibil), sau în semisupinaţie pen-
tru detectarea OTEVS și a regurgitării mitrale induse de efort.

I B

Recomandări pentru tratamentul medicamentos al obstrucţiei tractului de ieșire al ventri-
culului stâng
Beta-blocantele non-vasodilatatoare, titrate la doza maximă tolerată, sunt recomandate ca 
terapie de primă linie pentru îmbunătăţirea simptomelor la pacienţii cu OTEVS în repaus 
sau provocată.

I B

Verapamil sau diltiazem, titrate la doza maximă tolerată, sunt recomandate pentru îmbună-
tăţirea simptomelor la pacienţii simptomatici cu OTEVS în repaus sau provocată care sunt 
intoleranţi sau au contraindicaţii la beta-blocante.

I B

Disopiramida, titrată la doza maximă tolerată, este recomandată adiţional faţă de un 
beta-blocant (sau, dacă acest lucru nu este posibil, împreună cu verapamil sau diltiazem) 
pentru a îmbunătăţi simptomele la pacienţii cu OTEVS în repaus sau provocată.

I B

Recomandări pentru terapia de reducere septală
Este recomandat ca TRS să �e efectuat de operatori experimentaţi care lucrează în cadrul 
unui echipe multidisciplinare cu expertiză în managementul CMH. I C

TRS pentru ameliorarea simptomelor este recomandată la pacienţii cu un gradient TEVS de 
repaus sau maxim provocat de ≥50 mmHg, care sunt în clasa funcţională NYHA/Ross III–IV, 
în ciuda terapiei medicamentoase maxim tolerate.

I B
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Miectomia septală, în detrimentul ASA, este recomandată la copii cu indicaţie pentru TRS, 
precum și la pacienţii adulţi cu indicaţie pentru TRS și alte leziuni care necesită intervenţie 
chirurgicală (de exemplu, anomalii ale valvei mitrale).

I C

Recomandări suplimentare pentru prevenţia morţii subite cardiace la pacienţii cu cardio-
miopatie hipertro�că

Prevenţie secundară 

Implantarea unui ICD este recomandată la pacienţii care au supravieţuit unui stop cardiac 
datorat TV sau FV, sau care prezintă TV spontană susţinută cu compromitere hemodinamică. I B

Prevenţie primară

Se recomandă utilizarea calculatorului HCM Risk-SCD pentru estimarea riscului de moarte 
subită la 5 ani la pacienţii cu vârsta ≥16 ani pentru prevenţie primară. I B

Se recomandă utilizarea modelelor validate de predicţie a riscului speci�c pediatric (de 
exemplu, HCM Risk-Kids) pentru estimarea riscului de moarte subită la 5 ani la pacienţii cu 
vârsta <16 ani pentru prevenţie primară.

I B

Se recomandă evaluarea riscului de MSC pe o perioadă de 5 ani la prima evaluare și reeva-
luarea acestuia la intervale de 1–2 ani sau ori de câte ori apare o modi�care a stării clinice. I B

Recomandări pentru implantarea unui cardiode�brilator la pacienţii cu cardiomiopatie 
dilatativă
Prevenţie secundară
Implantul unui ICD este recomandat pentru reducerea riscului de moarte subită și morta-
litate de toate cauzele la pacienţii cu CMD care au supravieţuit unui stop cardiac sau s-au 
recuperat după o aritmie ventriculară care a cauzat instabilitate hemodinamică.

I B

Recomandare pentru monitorizarea electrocardiogramă în repaus și ambulatoriu la paci-
enţii cu cardiomiopatie ventriculară stângă nedilată

Monitorizarea ECG ambulatorie este recomandată la pacienţii cu CNDVS anual sau atunci 
când există o schimbare a stării clinice, pentru a ajuta la gestionare și strati�carea riscului. I C

Recomandări pentru un de�brilator cardioverter implantabil la pacienţii cu cardiomiopa-
tie ventriculară stângă nedilată
Se recomandă un ICD pentru a reduce riscul de moarte subită și mortalitate de orice cauză 
la pacienţii cu CMND care au supravieţuit unui stop cardiac sau au experimentat o aritmie 
ventriculară cu deteriorare hemodinamică.

I C

Recomandare pentru monitorizarea electrocardiogramă în repaus și ambulatoriu la paci-
enţii cu cardiomiopatie ventriculară dreaptă aritmogenă
Monitorizarea ECG ambulatorie anuală este recomandată la pacienţii cu ARVC pentru a ajuta 
la diagnostic, management și strati�carea riscului. I C

Recomandări pentru managementul antiaritmic al pacienţilor cu cardiomiopatie aritmo-
genă a ventriculului drept
Terapia cu beta-blocante este recomandată la pacienţii cu ARVC cu VE, NSVT și VT. I C

Recomandări pentru prevenţia morţii subite cardiace la pacienţii cu cardiomiopatie arit-
mogenică a ventriculului drept
Prevenţia secundară
Se recomandă un de�brilator cardiac implantabil (ICD) pentru reducerea riscului de moarte 
subită și mortalitate de toate cauzele la pacienţii cu ARVC care au supravieţuit unui stop car-
diac sau s-au recuperat după o aritmie ventriculară care a cauzat instabilitate hemodinamică.

I A

Recomandări pentru managementul pacienţilor cu CMR 
Se recomandă utilizarea imagisticii multimodale pentru diferenţierea CMR de CMH sau 
CMD cu �ziologie restrictivă. I C
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Se recomandă efectuarea investigaţiilor cardiace și non-cardiace de bază pentru a evalua 
implicarea sistemului neuromuscular sau a altor tulburări sindromice. I C

Cateterizarea cardiacă este recomandată la toţi copiii cu CMR pentru a măsura presiunile 
arteriale pulmonare și rezistenţa vasculară pulmonară (RVP) la momentul diagnosticului și la 
intervale de 6-12 luni pentru a evalua schimbările în RVP.

I B

Implantarea unui ICD este recomandată pentru a reduce riscul de moarte subită și mor-
talitate de orice cauză la pacienţii cu CMR care au supravieţuit unui stop cardiac sau s-au 
recuperat după o aritmie ventriculară care a cauzat instabilitate hemodinamică.

I C

Recomandări legate de exerciţiul �zic la pacienţii cu cardiomiopatie 
Toate tipurile de cardiomiopatie
Se recomandă exerciţii regulate de intensitate scăzută până la moderată pentru toate per-
soanele cu cardiomiopatie, capabile de exerciţiu �zic. I C

Se recomandă la toţi pacienţii cu cardiomiopatie o evaluare individualizată a riscului înainte 
de a recomanda exerciţiu �zic. I C

CMH
Exerciţiile de mare intensitate, inclusiv sporturile competitive, nu sunt recomandate la per-
soanele cu risc crescut și la persoanele cu obstrucţie a tractului de ejecţie al ventriculului 
stâng și aritmii ventriculare complexe induse de efort.

III C

ARVC

Exerciţiile de intensitate moderată și/sau mare, inclusiv sporturile competitive, nu sunt reco-
mandate la indivizii cu ARVC. III C

CMD și CNDVS
Exerciţiile �zice de mare intensitate, inclusiv sporturile competitive, nu sunt recomandate 
la persoanele simptomatice, cele cu o fracţie de ejecţie a ventriculului stâng ≤40%, aritmii 
induse de efort sau variante patogene în genele LMNA sau TMEM43

III C

Recomandări legate de problemele reproductive la pacienţii cu cardiomiopatie 

Evaluarea riscului și consilierea pre-sarcină sunt recomandate la toate femeile folosind clasi-
�carea riscului matern mWHO. I C

Se recomandă consilierea privind contracepţia sigură și e�cientă la toate femeile de vârstă 
fertilă și partenerii lor. I C

Se recomandă consilierea privind riscul de moștenire a bolii pentru toţi bărbaţii și femeile 
înainte de concepţie. I C

Nașterea pe cale vaginală este recomandată pentru majoritatea femeilor cu cardiomiopatie, 
cu excepţia cazului în care există indicaţii obstetricale pentru cezariană, insu�cienţă cardiacă 
severă (FE<30% sau clasa NYHA III–IV), sau obstrucţii severe ale tractului de ejecţie, sau în 
cazul femeilor care prezintă travaliu sub tratament anticoagulant oral.

I C

Se recomandă ca tratamentul să �e revizuit cu atenţie pentru siguranţă înainte de sarcină și 
ajustat în funcţie de toleranţa în sarcină. I C

Se recomandă anticoagularea terapeutică cu LMWH sau VKA-uri în funcţie de vârsta sarcinii 
la pacienţii cu �brilaţie atrială. I C

Recomandări privind chirurgia non-cardiacă la pacienţii cu cardiomiopatie 

Monitorizarea ECG perioperatorie este recomandată pentru toţi pacienţii cu cardiomiopa-
tie care urmează să �e supuși unei intervenţii chirurgicale. I C

La pacienţii cu cardiomiopatie și insu�cienţă cardiacă suspectată sau cunoscută programaţi 
pentru o intervenţie chirurgicală non-cardiacă de risc intermediar sau ridicat, se recomandă 
reevaluarea funcţiei ventriculului stâng prin examinare ecocardiogra�că (evaluarea LVOTO la 
pacienţii cu CMH) și măsurarea nivelurilor de NT-proBNP/BNP, cu excepţia cazului în care 
acestea au fost efectuate recent.

I B
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Se recomandă ca pacienţii cu cardiomiopatie care prezintă genotipuri cu risc ridicat sau 
factori predispozanţi pentru  aritmii sau complicaţii ale insu�cienţei cardiace sau obstrucţie 
severa la nivelul tractului de ejecţie al ventriculului stâng să �e trimiși pentru investigaţii supli-
mentare într-o unitate specializată pe cardiomiopatii înainte de a � supuși unei intervenţii 
chirurgicale non-cardiace elective.

I C

La pacienţii cu vârsta sub 65 de ani care au un membru al familiei de gradul întâi cu o cardio-
miopatie, se recomandă efectuarea unui ECG și a unei ecocardiogra�i transtoracice înainte 
de o intervenţie chirurgicală non-cardiacă, indiferent de simptome.

I C

Recomandări privind managementul factorilor de risc cardiovascular la pacienţii cu 
cardiomiopatie 
Depistarea și gestionarea factorilor de risc și a comorbidităţilor este recomandată ca parte 
integrantă a managementului pacienţilor cu cardiomiopatie. I C

2D, bidimensional; AAD, medicament antiaritmic; FA, fibrilație atrială; ARVC, cardiomiopatie ventriculară stângă aritmogenică; ASA, ablație 
septală cu alcool; ATTR, amiloidoza transtiretinica; BNP, peptid natriuretic cerebral; CHA2DS2-VASc, insuficiență cardiacă congestivă sau 
disfuncție ventriculară stângă, hipertensiune arterială, vârstă ≥75 (dublată), diabet, accident vascular cerebral (dublat)-boală vasculară, vârstă 65–
74, categorie de sex (feminin) (scor); CMR, rezonanță magnetică cardiacă; CRT, terapie de resincronizare cardiacă; DCM, cardiomiopatie dilatată; 
DPD, acid 3,3-difosfono-1,2-propanodicarboxilic; ECG, electrocardiogramă; EF, fracția de ejecție; CMH, cardiomiopatie hipertrofică; HMDP, 
hidroximetilen difosfonat; ICD, defibrilator cardioverter implantabil; HBPM, heparină cu greutate moleculară mică; VS, ventricular stâng; TSVS, 
tractul de ieșire al ventriculului stâng; LVOTO, obstrucție a tractului de ieșire a ventriculului stâng; mWHO, Organizația Mondială a Sănătății 
modificată; NCS, chirurgie non-cardiacă; CNDVS, cardiomiopatie ventriculară stângă nedilată; NSVT, tahicardie ventriculară nesusținută; NT-
proBNP, peptid natriuretic cerebral N-terminal; NYHA, Asociația Inimii din New York; P/LP, patogen/probabil patogen; PVR, rezistență vasculară 
pulmonară; PYP, pirofosfat; RCM, cardiomiopatie restrictivă; VD, ventricular drept; MSC, moarte subită cardiacă; SRT, terapie de reducere a 
septului; TTE, ecocardiogramă transtorazică; VE, bătăi ectopice ventriculare; FV, fibrilație ventriculară; AVK, antagonist al vitaminei K; TV, 
tahicardie ventriculară. 
aClasa de recomandare.
bNivelul de evidență.

17. Date suplimentare
Datele suplimentare sunt valabile online pe European 
Heart Journal.
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