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RESUMO

INTRODUCAO: As cardiomiopatias pediatricas constituem um grupo heterogéneo de doencas do miocardio,
associadas a complica¢des como insuficiéncia cardiaca, arritmias, morte subita ¢ necessidade de transplante
cardiaco. O diagnostico precoce permanece desafiador devido a variabilidade clinica e a diversidade etiologica.
OBJETIVO: Analisar os principais desafios para o diagndstico precoce das cardiomiopatias em criangas,
destacando as manifestagdes clinicas, os métodos diagnosticos e a investigagio etiolégica e familiar. METODO:
Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, realizada nas bases PubMed/MEDLINE, Scopus, SciELO ¢
LILACS, considerando artigos publicados entre 2016 ¢ 2026, nos idiomas portugués, inglés e espanhol. Foram
incluidos estudos envolvendo criangas e adolescentes com cardiomiopatias que abordassem manifestagdes clinicas,
diagnoéstico, métodos de imagem, investigagdo genética, historia familiar, prognostico ou estratégias relacionadas
ao reconhecimento precoce. RESULTADOS: Os estudos evidenciaram elevada heterogeneidade clinica e
etiologica, destacando a importancia da avaliagdo clinica, ecocardiografica e da historia familiar. A ressonancia
magnética cardiaca apresenta papel complementar na caracterizagdo miocardica, enquanto a investigagao genética
contribui para a defini¢ido etiologica, prognéstica e familiar. CONCLUSAO: O diagnéstico precoce requer
abordagem integrada e individualizada, associando avaliacao clinica, eletrocardiograma, ecocardiografia e, quando
indicada, ressonancia magnética e investigacdo genética.
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ABSTRACT

INTRODUCTION: Pediatric cardiomyopathies comprise a heterogeneous group of myocardial diseases
associated with complications such as heart failure, arrhythmias, sudden cardiac death, and the need for heart
transplatation. Early diagnosis remains challenging due to clinical variability and etioldgicas diversity.
OBJECTIVE: To analyze the main challenges in the early diagnosis of cardiomyopathies in children, emphasizing
clinical manifestations, diagnostic methods, and etiological and familial investigation. METHOD: This is na
integrative literature review conducted in the PubMed/MEDLINE, Scopus, SciELO and LILACS databases,
considering articles published between 2016 and 2026 in Portuguese, English and Spanish. Studies involving
children manifestations, diagnosis, imaging methods, genetic investigation, family history, prognosis or strategies



relates to early recognition were included. RESULTS: The studies demonstrated high clinical and etiological
heterogeneity, highlighting the importance of clinical and echocardiographic assessment and family history.
Cardiac magnetic resonance has a complementary role in myocardial characterization, where as genetic
investigation contributes to etiological, prognostic and familial assessment. CONCLUSION: Early diagnosis
requires na integrated and individualized approach combining clinical assessment, electrocardiography,
echocardiography, and, when indicated, cardiac magnetic resonance and genetic investigation.
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INTRODUCAO

As cardiomiopatias pediatricas sdo parte de um grupo heterogéneo de doengas do
miocardio, associadas a importantes complicagdes, como insuficiéncia cardiaca, arritmias,
morte subita e necessidade de transplante cardiaco. Apesar de relativamente raras, apresentam
elevada relevancia clinica devido a possibilidade de evolugdo grave e a diversidade de
manifestacdes de acordo com a idade, o fendtipo e a etiologia. Segundo Schauer e Hong,' as
cardiomiopatias pediatricas apresentam importante morbimortalidade e necessitam de avaliagao
clinica e ecocardiografica adequada. Torbey et al.? destacam ainda a heterogeneidade das
apresentacdes clinicas e etiologicas na populagao pediatrica.

O diagnostico precoce ainda representa um desafio, principalmente porque a
apresentacao clinica pode ser varidvel. Malinow et al.? apontam que, na cardiomiopatia dilatada
pediatrica, a avaliagcdo diagndstica deve integrar os achados clinicos e ecocardiograficos. Além
disso, a heterogeneidade etioldgica, incluindo causas genéticas, metabolicas e outras condigdes,
pode dificultar a definicdo diagndstica. Torbey et al.? evidenciam a crescente importancia da
investigagcdo genética nesse contexto. A ecocardiografia permanece fundamental para a
avaliacdo cardiaca tanto estrutural quanto funcional, enquanto a ressonancia magnética cardiaca
pode fornecer informagdes adicionais para a caracterizacdo das cardiomiopatias pediatricas.
Caro-Dominguez et al.* ressaltam a importancia desse método na avaliagdo das cardiomiopatias
pediatricas.

Diante da variabilidade clinica e dos avancos nos métodos diagnosticos, torna-se
relevante compreender os fatores que dificultam o reconhecimento oportuno dessas doengas e
as estratégias que podem favorecer sua identificagdao. Assim, o objetivo desta revisao ¢ analisar
os principais desafios para o diagndstico precoce das cardiomiopatias em criangas, destacando
as manifestacdes clinicas, os métodos diagndsticos e a importancia da investigacao etiologica e

familiar.



METODO

Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, desenvolvida a partir da pergunta
norteadora: quais sao os principais desafios para o diagnodstico precoce das cardiomiopatias em
criangas e quais estratégias podem contribuir para sua identificagdo oportuna?

A busca bibliografica foi realizada nas bases de dados PubMed/MEDLINE, Scopus,
SciELO e LILACS. Foram considerados artigos publicados entre 2016 ¢ 2026, nos idiomas
portugués, inglés e espanhol. Foram utilizados descritores “Cardiomyopathies”, “Child”,
“Pediatrics”, “Early Diagnosis”, “Genetics”, “Echocardiography” e “Pediatric Cardiology”.

Foram incluidos estudos envolvendo criangas e adolescentes com cardiomiopatias que
abordassem manifestagdes clinicas, diagnodstico, métodos de imagem, investigacdo genética,
historia familiar, progndstico ou estratégias relacionadas ao reconhecimento precoce. Foram
excluidos estudos exclusivamente realizados em adultos, trabalhos sobre cardiopatias
congénitas sem relacdo com cardiomiopatias, relatos de caso isolados e publica¢des sem relagao

direta com o objetivo da revisao.

RESULTADOS

A literatura analisada demonstra que as cardiomiopatias pediatricas possuem elevada
heterogeneidade clinica e etiologica, constituindo um dos principais desafios para o diagnostico.
Schauer e Hong' descrevem que as principais formas incluem as cardiomiopatias dilatada,
hipertréfica, restritiva e ndo compactada, com etiologias que podem envolver doengas
metabdlicas, alteragdes genéticas familiares e lesdo miocardica. Torbey et al.? apontam que a
apresentacao clinica variavel e a diversidade etiologica dificultam o reconhecimento da doenga,
necessitando de uma abordagem individualizada baseada na defini¢do do fenotipo e na
investigacao da etiologia.

Na avaliagdo clinica, a idade de inicio, os sintomas cardiovasculares, a histéria pessoal
e familiar e a presenca de manifestagdes extracardiacas sdo fundamentais para direcionar a
investigacdo. Em estudo prospectivo brasileiro, Torbey et al.® avaliaram 45 criangas com
cardiomiopatias e observaram idade média ao diagnéstico de 6,5 anos, com predominancia das
formas dilatada e hipertrofica e investigagdo de sintomas cardiovasculares como principal

motivo para o diagnostico.



Quanto aos métodos de imagem, a ecocardiografia permanece como ferramenta
fundamental na avaliagdo inicial, permitindo a analise da estrutura cardiaca e da fungao
ventricular. Na cardiomiopatia dilatada, Malinow et al.?> enfatizam a importancia da avaliagcdo
ecocardiografica para caracterizacdo do fenotipo e acompanhamento da funcdo cardiaca. A
ressonancia magnética cardiaca apresenta papel complementar por possibilitar caracterizacao
mais detalhada do miocardio e avaliacdo de diferentes fendtipos. Caro-Dominguez et al.*
evidenciam sua crescente importancia na avaliacdo das cardiomiopatias pediatricas e na
individualizacao da investigacao.

A investigacdo genética representa outro componente fundamental no diagnostico
etiologico. Lee et al.®> demonstram que variantes genéticas associadas a doencga participam da
fisiopatologia de diferentes subtipos de cardiomiopatia pediatrica e que o teste genético vem
sendo incorporado a avaliagdo dessas doencgas, contribuindo para o diagnéstico, prognostico e
estratificacdo de risco familiar. Entretanto, Godown et al.” identificaram que ainda hé diferengas
na disponibilidade de geneticistas e aconselhamento genético entre programas especializados,
além de variacdo na interpretacdo de variantes de significado incerto.

A interpretagdo genética também pode ser modificada com o avanco do conhecimento.
Suzuki et al.® observaram que 21,6% dos pacientes de uma coorte pediatrica tiveram alguma
variante geneticamente relevante reclassificada apos reavaliagdo sistematica, evidenciando a
importancia do acompanhamento continuo dos resultados genéticos.

De forma geral, os estudos indicam que o diagnostico precoce ndo depende de um tnico
exame, mas da integragdo entre avaliagdo clinica, historia familiar, eletrocardiograma,
ecocardiografia e, quando indicada, ressonancia magnética e investigacdo genética.?,> Essa
abordagem permite definir o fendtipo, investigar a etiologia, estabelecer o prognostico e
identificar familiares em risco, contribuindo para uma estratégia mais individualizada de

acompanhamento.

CONCLUSAO

As evidéncias analisadas demonstram que o diagnostico precoce das cardiomiopatias
pediatricas permanece um desafio devido a heterogeneidade clinica e etioldgica, a variabilidade
da apresentagdo e a necessidade de reconhecer diferentes fenodtipos ao longo da infancia. A
avaliagdo clinica e familiar constitui etapa fundamental, seguida da utilizacdo de

eletrocardiograma e ecocardiografia, enquanto a ressonancia magnética cardiaca ¢ a



investigacao genética podem ampliar a caracterizagdo fenotipica e etioldégica em pacientes

selecionados.

A revisdo reforga a importancia de uma abordagem multidisciplinar e individualizada

para reduzir atrasos diagndsticos, melhorar a estratificagdo de risco e identificar familiares

afetados. Dessa forma, ainda sdo necessarios mais estudos com o objetivo de avaliar estratégias

de implementagao do diagnostico genético e de imagem avancada, além de investigar formas

de ampliar o acesso a esses recursos na populagdo pediatrica.
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