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RESUMO

A miocardiopatia hipertréfica € uma doenga caracterizada por hipertrofia de uma ou
ambas as camaras ventriculares cardiacas, o que gera aumento de massa e espessura
relativa do miocardio. O volume da camara pode se apresentar normal ou reduzido. E
uma doenca com uma prevaléncia de 0,2% na populagao geral. A manifestagéo desta
patologia pode ser observada de acordo com as diferentes etiologias. Pode ser
decorrente da influéncia de fatores priméarios (hipertensdo e estenose adrtica) ou de
apresentagao primaria por mutagao genética (cardiomiopatia hipertréfica familiar),
sendo esta uma doenga autossdmica dominante de carater familiar. Por se apresentar
muitas vezes assintomatica na juventude, seu diagnéstico é geralmente tardio, o que
dificulta o seguimento e o acompanhamento dos individuos portadores desta patologia.
Com o crescimento da camara afetada e o surgimento de focos arritmogénicos
consequentes ao defeito de contratilidade do miocdrdio, a principal preocupacao com
estes pacientes € a morte subita secunddria as arritmias fatais, a manifestacdo mais
temivel da doenga em jovens e atletas. Este trabalho apresenta um relato de caso de
um diagnostico precoce da doenga em um paciente jovem assintomatico assim como
uma revisao bibliografica sobre o tema, demonstrando a importancia da realizacao do
diagnastico precoce do paciente portador de miocardiopatia hipertréfica.

Palavras-chave: Miocardiopatia hipertréfica. Hipertrofia septal assimétrica. Cardiopatia

hipertréfica.
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1 INTRODUGAO

A Cardiomiopatia Hipertréfica (CMH) € a patologia cardiaca de origem genética mais
comum', haja vista que, ainda nos dias atuais, & objeto de estudo de pesquisadores em
todo o mundo, sendo a causa mais frequente de morte subita em jovens
assintomaticos, tornando-a bastante temida na pratica esportiva. Sua primeira
descricao foi em 1958 quando o patologista Donald Teare, por meio da analise de oito
coragbes vitimas de morte subita, pode apresentar ao mundo uma nova doenca

caracterizada por hipertrofia ventricular assimeétrica.

Atualmenite é sabido que se define como uma doenca primaria, que resulta de
mutagbes nas proteinas contrateis sarcomeéricas levando, além da hipertrofia, a um
desarranjo das fibras musculares e graus variados de fibrose intersticial e perivascular,
tendo como caracteristica de transmissdo o padrdo autossdmico dominante.
Comumente esta associada ao surgimento de pontes miocardicas, alteragao na qual
uma artéria coronaria assume curso intramural sofrendo compressao, com diminuicao
luminal durante a sistole, podendo provocar arritmia, angina ou infarto.”

Segundo o ultimo censo divulgado em 2010 pelo Instituto Brasileiro de Geografia e
Estatistica (IBGE), o Espirito Santo apresenta uma populagéo de 3.51 2.672 habitantes,
portanto se a prevaléncia de CMH mundial € de 0,2%, é provavel que no referido
estado existam aproximadamente 7.000 pessoas com miocardiopatia hipertrofica, o
que demonstra a necessidade do diagnostico, de preferéncia precoce, para uma
melhor abordagem desta patologia cardiaca.

1.1 OBJETIVOS
1.1.1 Objetivo Geral
e Relatar um caso, com revisdo de literatura, de paciente com diagndstico precoce

e ocasional de Cardiomiopatia Hipertréfica realizado em consultorio de clinica
cardiolégica do Instituto de Cardiologia do Espirito Santo.
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1.1.2 Objetivos Especificos

a) Ressaltar a necessidade do diagnéstico precoce e acompanhamento desses
pacientes.

b) Colaborar-para discussao sobre possiveis condutas a serem tomadas nessas
situagoes.

¢) Reforcar a importancia de orientar 0s pacientes a respeito de medidas de

prevenir possiveis complicacoes.

1.2 JUSTIFICATIVA

Considerando a grande dificuldade de estabelecer o diagnostico precoce em pacientes
portadores de Cardiomiopatia Hiperiréfica que nao apresentam manifestacdes clinicas
e as complexidades inerentes aos exames e ao manejo clinico/cirdrgico desta
patologia, despertou-se o interesse em ampliar o conhecimento sobre a abordagem
deste tema na pratica médica e suas formas de apresentagao, sendo em pessoas com
leve manifestagdo, quanto em pessoas que evoluem com pior prognostico dessa
doenca. Destaca-se neste estudo a importancia do diagnéstico por imagem, associado
a clinica, observando o modo como a doenga se comporta para a discussao sobre
novas abordagens tanto preventivas quanto terapéuticas.
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2 METODOLOGIA
2.1 TIPO DE ESTUDO

Estudo descritivo; qualitativo e retrospectivo, tipo relato de caso, com base em dados
obtidos tanto em entrevista com o paciente quanto em informacdes contidas em

prontuario medico fornecido por uma clinica de cardiologia.
2.1.1 Aprovacao no Comité de Etica

O projeto do presente trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa com
Seres Humanos da Escola Superior de Ciéncias da Santa Casa de Misericérdia de
Vitéria (EMESCAM), no dia 4/6/2014 com o numero de parecer 30972714.1.0000.5065.

2.1.2 Técnica de Coleta de Dados
2.1.2.1 Revisdo de Prontuario

Fol resgatado o prontuario do paciente no sistema de informatizacéo do Instituto de
Cardiologia do Espirito Santo a fim de realizar a revisao desse documento para o relato
de caso com consulta da anamnese, exame fisico e exames complementares.

2.1.3 Pesquisa Bibliografica

Para execucao do trabalho foi realizada busca de relatos de casos, artigos de reviséo,
artigos originais e metanalises nos bancos de dados Medline, Pubmed, LILACS, Scielo
e UPTODATE, utilizando os unitermos “miocardiopatia hipertréfica”, “hipertrofia septal
assimétrica” e “cardiopatia hipertréfica”. Foram selecionados os artigos publicados em
revistas nacionais e internacionais e tiveram como limites textos em portugués ou

inglés e que possibilitem a leitura do texto original de forma gratuita.
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2.2 LOCAL DO ESTUDO

Este estudo foi elaborado no Instituto de Cardiologia do Espirito Santo, localizado na
Rua Taciano Abaurre, 225 (Enseada do Sua). 29050-470 Vitéria, Espirito Santo.

2.3 PERIODO DE ESTUDO

Este estudo se concretizou no periodo compreendido entre 12/8/2012 e 10/6/2014.
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3 ASPECTOS ETICOS

Por se tratar de um relato de caso envolvendo seres humanos o trabalho contou com o
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) do sujeito da pesquisa, e da
entidade responsavel em linguagem acessivel e incluindo os tépicos indispensaveis
frente aos aspectos de objetividade, riscos e beneficios.

Os procedimentos técnicos empregados asseguram a confidencialidade e a
privacidade, garantindo a nao utilizacao das informacdes em prejuizo das pessoas e/ou
comunidade, inclusive em termos de autoestima, de prestigio e/ou econdmico-

financeiro.

Foram necessarias duas cartas de anuéncia, assinadas pelo presidente do Instituto de
Cardiologia do Espirito Santo e pelo diretor técnico do Hospital Santa Casa de
Misericordia de Vitéria-ES, o que permitiu a liberacao da pesquisa. As cartas de
anuéncia e o TCLE obedecem as exigéncias do Conselho Nacional de Salde,
Resolugao n.” 196 de 10 de outubro de 1996.

A pesquisa cientifica desenvolvida comprometeu-se em manter sigilo das informagdes
coletadas, cujos resultados guardarao segredo da individualidade do participante. Apos
a conclusao deste trabalho, o prontuario do paciente retornara ao setor de arquivos

proveniente.

O monitoramento da seguranga dos dados, bem como a garantia contra acesso

indevido, foi realizado pelo pesquisador responsavel.




4 RELATO DE CASO

Paciente J.H.B.B., masculino, 17 anos de idade, procurou o servi¢go de cardiologia do
Instituto de Cardiologia do ES para uma avaliagdo da aptidao cardiorrespiratoria
visando iniciar a pratica de atividades fisicas. Relatou ser sedentario, negou dispneia e
sincope pregressa. Negou também hipertensao arterial (HAS), diabetes mellitus (DM),
dislipidemia e tabagismo, aléem de qualquer sintoma de origem cardiopulmonar. Negou
histoéria familiar de cardiomiopatia hipertrofica ou antecedente de morte subita de

origem cardiaca.

Ao exame fisico apresentou-se em bom estado geral, licido e orientado em tempo e
espaco, eupneico, com ausculta cardiaca ritmica, em dois tempos, bulhas
normofonéticas e sem sopros. Nao foi encontrada alteragdo em exame fisico pulmonar

e abdominal.

Realizado eletrocardiograma de repouso (ECG) que evidenciou fritmo sinusal com
presenca de extrassistoles ventriculares (ESV) monomédrficas isoladas com sinais de
hipertrofia miocardica pelo critério de Sokolov, e alteragdes de repolarizagao (Figura 1).

Figura 1 — ECG de repouso

Figura 1. £CG de repouso evidenciando extrassivioles ventriculares isoladas e alteracdes do
repalarizacha ventricular

Fonte: Prontudrio de J.H.B.B. arquivado no Instituto de Cardiologia do ES




Durante o teste ergométrico (TE) foi observada boa capacidade funcional e evolugao
cronotropica normal. No entanto, o teste apresentou sinais de disfun¢ao ventricular

(achatamento da curva tensional sistolica e ritmo cardiaco em trés tempos).

Foi solicitado ao paciente a realizacao de um ecocardiograma transtoracico (ECO) com
mapeamento de fluxo em cores para avaliagao estrutural cardiaca. Ao ECO foi
evidenciado aumento moderado do atrio esquerdo (AE) com 48 mm de diametro, aorta
de 26 mm, aumento da espessura diastdlica do septo interventricular com 18 mm,
diametro sistélico do VE de 25 mm, diametro diastdlico do VE de 42 mm e indice de
massa do VE de 114 g/m? Ventriculo esquerdo (VE) com fragcao de ejecao de 70%,
com fungao sistolica preservada e hipertrofia miocardica assimétrica com predominio
septal (1,82 cm), sem gradiente intraventricular significativo, concluiu-se o diagnéstico

de cardiopatia hipertrofica assimétrica com predominio septal (Figura 2).

Figura 2 — Ecocardiograma transtoracico
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Figura 2, Ecocardiograma transtoracico evidenciando hipertrofia miocardica
assimétrica com predominic septal

Fonte: Prontudrio de J.H.B.B. arquivado no Instituto de Cardiologia do ES

Devido aos achados no ECO, associado as alteragdes eletrocardiograficas, foi
solicitado um Holter de 24 horas para pesquisar os tipos e a frequéncia das arritmias

inicialmente encontradas, No resultado o ritmo foi predominantemente sinusal, a




18

frequéncia cardiaca (FC) variou de 47 batimentos por minuto (bpm) a 140 bpm com
média de 80 bpm, apresentando 6879 extrassistoles ventriculares monomorficas
isoladas. O paciente se manteve assintomatico durante o decorrer do exame (Figura 3).

Figura 3 — Holter de 24 horas
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Figura 3. Holter de 24 horas apresentando extrassistoles ventriculares
monomarficas isoladas

Fonte: Prontuério de J.H.B.B. arquivado no Instituto de Cardiologia do ES

Para melhor esclarecimento do limiar de excitabilidade cardiaca, o paciente foi
encaminhado para realizar um ECG de alta resolugdo Late Potentials, para analise de
potenciais tardios. O QRS basal apresentou duragao normal assim como a duragao
total do complexo QRS filtrado. Os potenciais terminais com amplitude abaixo de 40 pV
e a amplitude dos potenciais compreendidos nos 40 ms finais fé_ram também normais.
O exame foi negativo, indicando que o paciente apresentava baixa probabilidade
estatistica de desenvolvimento de taquiarritmia ventricular.

Foi solicitada ressonancia nuclear magnética (RNM) do coragao evidenciando que as
areas e os tecidos correspondentes aos atrios e ao ventriculo direito (VD) estavam
preservados, porém, foram encontrados focos de hipertrofia no VE, sobretudo em
regiao médio-ventricular, poupando o apice e em septo ventricular em sua por¢ao basal
(14 mm de espessura), sem sinais indiretos de obstrucdo dinamica da via de saida do
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VE. As maiores medidas da espessura miocardica foram em parede anterior basal (25
mm) e parede inferior basal (19 mm). Foi relatada presenca de realce tardio de padrao
focal coalescente em segmentos infero-septal basal (junto & insercédo do ventriculo
direito), anterior e antero-septal medial, compativel com fibrose miocéardica. As areas
de fibrose, desc“ritas- no exame, coincidem com as de maior espessura do miocéardio
ventricular (Figuras 4 e 5).

Figura 4 — Imagem RNM Cardiaca
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Figura 4. RNM demonstrando aumento de &trio esquerdo e de
espessura septal anterior

Fonte: Prontudrio de J.H.B.B. arquivado no Instituto de Cardiologia do ES
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Figura 5—RNM — Medidas Cardiacas

Figura 5 RNM de ceracdo mostrzndo hipertrefis sssimétrica do
ventriculo esguerdo 2 fibrose mesccardics focsl Fracdc deejeciodo
VE=66%

Fonte: Prontuaric de J.H.B.B. arquivado no Instituto de Cardiologia do ES

Para avaliacdo do gradiente ventriculo esquerdo-aorta (VE-Ao) durante o esforco, foi
realizado o ECO bidimensional transtoracico com Doppler colorido associado ao
esforgo ergomeétrico com cicloergbmetro, seguindo o protocolo de teste submaximo de
Astrand. Ao exame, 0 paciente se manteve assintomatico, interrompendo-o por
exaustao dos membros inferiores. O comportamento da FC foi o esperado, porém
apresentou como anormalidade, a queda da PAS no pico do exercicio. No ECG obtido
apos o esforco, em relacao ao prévio, houve discreto infradesnivel do segmento ST em
derivacoes D2, D3 e aVF. Nao ocorreram anormalidades do segmento ST na derivagao
D2 antes do exercicio, porém, durante o mesmo, houve infradesnivelamento do
segmento ST inferior a 1,0 mm com morfologia convexa. Nao ocorreram alteragdes nos
registros de V5 e V2 dignas de nota durante o exercicio. Foram documentadas
extrassistoles ventriculares frequentes no repouso que desapareceram durante o
exercicio e reapareceram, raras, na recuperagao. Ao estudo ecocardiografico, houve
discreta dilatacao do atrio esquerdo (Volume do AE = 65 ml), o miocardio apresentou
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espessura aumentada com acentuagdo septal sem sinal de obstrugac da via de salda
do VE, com gradiente VE-Ao maximo de 7 mmHg mantido durante o esfor¢o. Houve
sinal de reducdo da funcao diastolica do VE do tipo pseudonormal e pressao de
enchimento do VE aumentada (E/E" = 14,9).

Confirmada a hipétese diagnéstica e pelos riscos do desenvolvimento de eventos
arritmogénicos, foram entdao avaliadas as propostas terapéuticas para o paciente.
Tendo em vista uma histéria negativa para eventos antecedentes de origem cardiaca e
por ser um paciente jovem, foi proposto um tratamento conservador considerando que
o paciente nao preenchia critérios para colocagéo de cardiodesfibrilador implantavel
(CDI). Este foi orientado a evitar a prética de esportes competitivos ou isomeétricos,
realizar revisdo anual para avaliagdo clinica e complementar, além do uso de

medicagao com metoprolol 25 mg didrio, de carater profilatico.




22

LI O AW o W e S
S 'i'!"".'

_'.- :,I"'" el 1O A
5 DISCUSSAO SOIAVE DI U o Nl E LS T |8 *UL
A CMH ¢ a patologia cardiaca de origem genética mais comum, ocotrendo em cerca de

1 em 500 individuos em todas as etnias.’

A primeira mutagao descrita para esta doencga foi identificada em um grande estudo
coorte de 1.989%. A partir de estudo génico foi possivel afirmar que a mesma apresenta
carater predominantemente autossémico dominante, podendo estar ligada ao
cromossomo X ou mitocondrial em situactes esporadicas. A Cardiopatia Hipertrofica
possui penetrancia incompleta e, por conseguinte, niveis variados de apresentacao
morfologica (Figura 6) e clinica, o que torna o entendimento a respeito do padrao de
heranca familiar desta doenga intrigante."

Figura 6 — Morfologias da CMH

TIPOS DE CARDIOMIOPATIAS HIPERTROFICAS

SEFTAL
ASSIMETRICA MEDICVENTRICULAR APICAL

LATERAL CONCENTRICA

Figura 6. Apresenta¢des merfolégicas da Cerdiomicpatia
Hipertrofica

Fonte: Arquivos Brasileiros de Cardiologia (1996)

Embora a grande maioria dos relatos demonstre que a hipertrofia se desenvolve
tardiamente na vida, em um subconjunto de doentes, em particular aqueles com
mutagoes no gene MYBCS3, a apresentagao encontrada € mais precoce com um pico
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de incidéncia em adolescentes e jovens adultos”. A apresentacao tipica da CMH é a
HVE sem a presenca de dilatagao das camaras do VE ou de qualquer processo

cardiovascular ou mesmo sistémico capaz de produzir alteragoes semelhantes.®

A miocardiopatia hipertréfica provoca grande temor, pois variaveis como gravidade e
localizagao da hipertrofia podem ocasionar obstrugao dindmica da via de saida do
ventriculo esquerdo gerando importante limitacao a fragao de ejecao. Outros temidos
desfechos sao a arritmia atrial com consequentes fenémenos cardioembdlicos, a
progressao para Insuficiéncia Cardiaca e até mesmo a necessidade de transplante
cardiaco.*

Cada vez mais, 0 uso de imagens e a andlise de mutagao permitem o diagndstico pré-
clinico, capacitando, através destas ferramentas, a estratificacao de risco (por exemplo,
a probabilidade de morte stbita cardiaca). O diagndstico precoce é o ponto chave
desta discussao, logo, para que a cardiomiopatia hipertrofica possa ser considerada, é
necessario que o investigador tenha ciéncia das manifestagoes iniciais desta doenca. A
hipétese de CMH pode ser aventada se o paciente tem sintomas inexplicaveis, uma
histéria familiar de doenga cardiaca prematura ou alteragdes eletrocardiograficas, O
diagndstico € confirmado pela demonstragido do aumento da espessura da parede de
1,5 cm ou mais, ou mais de 3 desvios-padrdo do previsto.

Manifestagdes como inversdo da onda T com hipertrofia ventricular esquerda ao ECG e
ECO e RNM mostrando grande hipertrofia e evidéncias de tecido cicatricial, sao
descobertas pronunciadas que nem sempre estarao presentes, visto que a expressio
da doenga de forma incompleta é comum (> 30% de portadores da mutacéo) e um
menor grau de hipertrofia ventricular esquerda é, muitas vezes, observado em
associacao com outras caracteristicas ecocardiograficas da doenga, como redugao das
dimensbes da cavidade ventricular esquerda, redugdo da funcédo sistdlica,
anormalidades dos musculos papilares e alteracdo da anatomia valvar mitral e indices
anormais de funcao diastdlica.*

Devido aos diferentes padrdes de apresentacdo, a CMH pode estar mimetizando outras
patologias, ou mesmo se sobrepondo a estas, dificultando o diagnostico precoce. Tal
dificuldade diagndstica pode ser encontrada em algumas situagoes:
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CEA R

o Atletas de ponta;

¢ Negros com hipertensao; '’

» Doenca de Fabry;'!"*?
 Ataxia de Friedrich;'*'*
» Sindrome de Noonan;****

« Doenca do armazenamento de glicogénio especifica; '
* Amiloidose;*"

e Doenga de Danon;*!

A distincac entre estas patologias € de extrema importancia tendo em vista as
diferentes estratégias de gestdao que devem ser adotadas, visando alterar o curso da
doenca, a exemplo da Doenga de Fabry, em que a reposi¢ao precoce de algasidase
alfa ou beta pode interferir no progndstico do paciente.!®

As manifestacbes clinicas especificas destes diagnésticos diferenciais (Anexo A)
podem vir a ajudar na diferenciagao entre estas enfermidades e a cardiomiopatia
hipertrofica classica.

Nao obstante, a presenca de diversas manifestagdes fenotipicas da Miocardiopatia
Hipertréfica na populagéo geral dificulta o diagnéstico. Os testes genéticos estao sendo
cada vez mais difundidos, contribuindo para a diferenciagao entre a CMH cléssica e
outros subtipos de hipertrofia ventricular patologica.

Com o teste genético as mutacdes patogénicas de no minimo um entre os nove genes
que codificam os componentes do sarcomero, sao identificadas em 60% a 70% dos
pacientes.*

Embora a identificagao de uma mutag@o patogénica no sarcémero seja Util, uma
incapacidade de identificar uma alteracao genética, neste local, em um paciente que
preenche os critérios clinicos para o diagnostico, ndo interfere no diagndstico.

A disponibilidade do teste genético permite a identificacdo de individuos com fenétipo
negativo, todavia com gendtipo positivo. Por mais que os genes associados com a
cardiomiopatia hipertrofica estejam bem descritos, os caminhos que conduzem a partir
da mutagdo do gene para a hipertrofia, fisiologia restritiva, e arritmias atriais e
ventriculares, permanecem incompletamente compreendidos. Aqueles com um
gendtipo positivo, mas que nao satisfazem os critérios de diagndstico, nao devem ser
considerados como cardiopatas, j& que as mudangas do estilo de vida (MEV), a
exemplo da restricao de esportes competitivos, que sdo importantes pontes chave na
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doenca fenotipicamente positiva, sd@o consideravelmente menos relevantes nesta

populagao.i”

Em virtude da penetrancia e a expressividade varidveis da CMH, nao & possivel
predizer o curso clinico de individuos fendtipo negativo com gendtipo positivo baseados
na historia clinica de membros de uma mesma familia que tém cardiomiopatia
hipertréfica.

Dessa forma, os métodos de diagndstico mais utilizados sdo a combinacdo de
eletrocardiograma e ecocardiograma, associagao prontamente disponivel que serve
como teste adequado para o diagnostico de cardiomiopatia hipertréfica, na maioria dos
casos.»

A Ressonancia Magnética cardiaca pode fornecer informagées adicionais que podem
ser bastante uteis. Por exemplo, identificar as regides nao contiguas de hipertrofia que
sao dificeis de avaliar em ecocardiografia, e pode ser Util na identificacio de processos

infiltrativos, bem como na visualizacdo de tecido cicatricial. 6.1

O ftratamento da CMH depende da expressd@o da doenca, que pode ser bem
individualizada conforme a manifestagdo genética e o estimulo ambiental
experimentado por individuos ou até mesmo por uma familia. A histéria natural da
doenga inclui tanto os pacientes que nao desenvolvem sintomas quanto os que os
desenvolvem, mesmo que tardiamente.**

Sendo esta uma doenca cronica sem um tratamento com énfase curativa, as terapias
propostas sao impostas com o efeito de melhorar a qualidade de vida destes pacientes
e evitar eventos arritmicos, sendo a morte subita por arritmia fatal o mais temido entre
estes.*

Os pacientes sintomaticos podem ser divididos em cinco grupos: aqueles que
desenvolverao obstrucéo de fluxo a via de saida do VE e limitaces aos esforgos
(256%), os que irdo desenvolver obstrucdo provocada pelo esforgo (25%), os que irdo
apresentar hipertrofia minima mas com fisiologia restritiva (1-2%), os que evoluirdo com
tendéncia a arritmias ventriculares e morte subita cardiaca e os que apresentardo
hipertrofia sem obstrugao, mantendo o risco de arritmias ventriculares e atriais, com
limitagao ao esforgo por disfuncéo diastélica. O tratamento é baseado na habilidade do
examinador em identificar qual grupo o paciente se encaixa (Anexo B).*
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Na presenca de obstrucéo da via de saida do ventriculo esquerdo, o tratamento deve
ser restrito aos pacientes que apresentem sintomas associados, visto. que em
individuos assintomaticos o diagnostico sé é possivel a partir da utilizacao de métodos
de imagem em associagdo com manobras provocativas como exercicio e valsalva.z®
Estudos anteriores tém apontado os betablogueadores como drogas de primeira linha
para o tratamento de pacientes sintomaticos que apresentem obstrugcao na via de saida
do ventriculo esquerdo (OVSVE). O inotropismo reduzido acrescido do aumento da
pre-carga, se associados ao betabloqueio, podem reduzir os sintomas obstrutivos.
Estudos de coorte retrospectivos vém demonstrando boa eficacia e relativa seguranca
com o uso de disopiramida associado a betabloqueadores na reducao de
manifestacdes clinicas e do gradiente da via de saida do VE em pacientes com
sintomas refratarios, mesmo que poucos trabalhos demonstrem evidéncia de
beneficios com uso de terapia combinada na CMH. ¢

A disopiramida deve ser considerada em pacientes com CMH obstrutiva antes de
intervengoes invasivas.

Em doentes nao obstrutivos e naqueles com contraindicaga@o ao betabloqueador, estao
indicados os antagonistas de calcio de acao central como o verapamil e o diltiazem.*"
Pacientes que nao toleraram ou foram refratdrios a terapia medicamentosa sao
candidatos ao tratamento cirurgico ou ao tratamento da obstrugédo de fluxo via cateter.
Ambos os tratamentos estao associados com baixas taxas de complicagdes, alivio
bem-sucedido da obstrucao e dos sintomas associados.

Se os dois procedimentos puderem ser realizados, a miectomia cirdrgica é geralmente
recomendada para pacientes jovens com baixo risco cardiovascular.

No subgrupo de pessoas com cardiomiopatia hipertréfica e caracteristicas
predominantemente restritivas, as arritmias atriais podem ser mal toleradas estando
associadas a um risco significativamente aumentado de infarto*. Portanto, a prevencao
dessas arritmias e do tromboembolismo sao alvos terapéuticos realizaveis e
necessarios.

A anticoagulagdo é recomendada para todos os pacientes com cardiomiopatia
hipertréfica e fibrilagdo atrial (FA), porém, devido & escassez de estudos neste
subgrupo, as estratégias de gestao existentes ndo podem ser aplicadas tomando como
base os grandes estudos prospectivos envolvendo pacientes com insuficiéncia
cardiaca.
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Alguns pacientes com cardiomiopatia hipertrofica e fibrilacao atrial toleram a FA
permanente, entretanto, alguns tém capacidade reduzida de esforgo.

A manutencao do ritmo sinusal com cardioversao, agentes antiarritmicos, e ablagao em
casos selecionados, podem ser indicadas.

Para o grupo com CMH e arritmias ventriculares, a morte subita cardiaca continua
sendo o desfecho mais visivel e temido, ocorrendo predominantemente em jovens
saudaveis.

Entre os fatores clinicos que sugerem maior risco para morte subita cardiaca estao:

= Morte subita abortada;

Taquicardia ventricular sustentada ou nao sustentada documentadas;

Sincope inexplicada;

Historia familiar de morte subita;

Queda na PA durante o esforgo;

Espessura de septo interventricular 2 30 mm.**

A presenca de algum evento documentado — morte subita abortada ou taquicardia
ventricular sustentada ou n&o sustentada — é critério inquestionavel para implantagao,
do CDI, no entanto, nem todos os fatores de risco podem prever este resultado de
forma igual, tornando a implantagdo do cardiodesfibrilador questionavel, visto que,
apesar de muitos estudos comprovarem beneficio para o paciente com ao menos um
fator de risco, o surgimento de complicagbes como choques inapropriados sao
relatados em até 23% de alguns grupos que langaram mao do CDI.**

Para a implantag@o do CDI, além de uma anamnese voltada para a busca por fatores
de risco, ndo somente os beneficios como também os riscos devem ser expostos para
o paciente e seus familiares, tendo em vista uma decisao conjunta entre familia e
profissional assistente.*

Outra manifestacao que pode surgir devido a CMH ¢ insuficiéncia cardiaca com
sintomas de congestao, limitacao de esforgo fisico, e até mesmo manifestagbes mais
avancadas.

Uma vez que os sintomas da doenga progredida s@o vistos, & consenso entre 0s
especialistas a recomendacédo para o transplante de cardiacos, considerando que o
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encaminhamento tardio pode estar associado a lesao de o¢rgaocs e hipertensao

pulmonar.2®

Na presenga de hipertensao pulmonar secundaria ou da insuficiéncia cardiaca
sobreposta a CMH, pode-se considerar dificil a colocacdo de um dispositivo de
assisténcia ventricular esquerda em pacientes com cavidades ventriculares pequenas,
apesar de alguns estudos apoiarem a sua utilizagao*” e seguirem o tratamento-padrao
da insuficiéncia cardiaca nessa populagdo. Todavia, & recomendado o uso cauteloso
de diuréticos para redugao da pds-carga.*’
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6 CONSIDERACOES FINAIS

Diante das observacoes da literatura e do relato de caso sdo descritas as seguintes

consideragodes finais:

V.

VL

O diagnostico precoce da Cardiomiopatia Hipertréfica, mesmo sendo um desafio a
pratica clinica, possibilita © melhor manejo da doenca, um melhor
acompanhamento de eventos e a prevencdo de arritmias fatais, e,
consequentemente, da morte subita.

E fundamental o conhecimento dos aspectos clinicos e epidemioldgicos desta
doenca, afim de que seu diagndstico seja estabelecido precocemente e que haja
clareza no manejo de suas particularidades, a fim de melhorar a sobrevida destes
pacientes.

E de grande importancia que os grandes centros disponibilizem exames
complementares mais complexos vidveis & populacdo, a riqueza de exames
complementares nao sé documentaram melhor o caso como também facilitaram a

conduta clinica frente a um diagndstico limitante e de progndstico desfavoravel.

Apesar das diferentes apresentagdes genotipicas e fenotipicas da CMH, existe a
recomendacdo, por mais que discutivel, da avaliagdo familiar dos parentes de
primeiro grau tendo em vista a identificacdo da doenca em pacientes
assintomaticos, com a utilizagdo de ECG e ecocardiograma, além do Doppler
tecidual que vem ganhando destaque na identificagdo de alteracdo da fungao
diastdlica em individuos com mutagédo mas sem hipertrofia.

Em inseminagoes artificiais vem sendo aventada a possibilidade da investigacao de
mutagoes, porém devido ao alto custo e a sensibilidade de apenas 50 a 60%, esta
recomendacao nao tem adquirido grande aceitagao.

Em virtude da escassez de informagdes a respeito da profilaxia para endocardite
infecciosa em pacientes com CMH submetidos a procedimentos odontologicos e
cirirgicos, nao ha consenso quanto a este tépico, embora a maioria dos autores

recomende a profilaxia.
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ANEXOS




ANEXO A - Principais diagndsticos diferenciais

Diagnaosticos diferenciais de CMH classica

Diferengas para CMH

Atleta

¢ HVE concéntrica
* HVE regride com a cessacao do exercicio
* teste de esforco cardiopulmanar, Eco

Doenga de Fahry™

» doenga multlssistémica recessiva ligada ao X
. As manifestagdes cardiacas Incluem HVE, defeitos
de condugao, regurgitagao mitral, dilatagao da
raiz da aorta, Insuficiéncia renal
*  Asmanifestagdes cutdneas incluem
telanglectasias, angioceratomas (locals tipicos
como na virilha, quadril e regiao periumbilical)
» diagndstico pode ser obtido por medigao de quantidades
da alfa-galactosidase, biopsia endomiocardica ou testes
geneticos
* fratamento com reposigdo enzimatica pode alterar o
curso da doenca

Amiloidose®®

* ECG e marcado por baixa tensao; Eco pode ser
caracterizado por HVE com ecogenicidade aumentada e
diminuigdo da fungdo sistélica

* Alteracdo da proteina amiloide multistémica ocorrendo
deposicao de cadeias leves monoclonais

* Ha mutagdes autossémica dominante em retina,
caracterizadas por

neuropatia, cardiomiopatia cu ambas

O transplante de figado pode ser curative, no entanto
aqueles com significativa

manifestagGes cardiacas podem necessitar de transplante
de drgdos duplo

Da=n¢a de Danon™

* Caracterizada pela deficiéncia de proteina de membrana
associada ao lisossomo 2

com cardiopatia grave e miopatia esquelética leve

* Qutras caracteristicas clinicas podem incluir retardo
mental e manifestacSes oftalmoldgicas

* elevagao da creating quinase ou biopsia muscular podem
auxlliar no diagndstico

* Limitadas opcdes de tratameanto; pode evaluir para a
necessidade de transplante cardiaco

Miccardiopatia mitocondrial®

= Caracterizada por uma doencga sistémica com possivels
manifestagdes, incluindo:
¢ Atrofia optica; retinopatia pigmentar
*  Cardiomiopatia
*«  aracteristicas do SNC
* caracteristicas do Sistema Nervoso Periferico,
incluindo hipotonia, fragueza muscular,
neuropatia

Sindrome Noonan®

+ doenga autossdmica dominante

* Pode ser caracterizada por baixa estatura, pectus
excavatum, hipertelorismo,

implantacdo baixa das orelhas, estenose da vélvula
pulmonar, entre outras caracteristicas

» alterages da funciio plaguetaria e coagulacio
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ANEXO B - Esquema terapéutico para a CMH

‘ Sintomas
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