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Cardiomiopatia Hipertrofica

Cardiomiopatia Hipertréfica (CMH) é a doenga cardiaca hereditdria mais comum, caracterizada pelo aumento do
espessamento do ventriculo esquerdo ndo explicada por condi¢cSes de sobrecarga ou infiltragdes. O diagndstico é realizado a
partir da identificagdo de espessamento >15mm de qualquer por¢do da parede do ventriculo esquerdo ou espessamento >
13mm em pacientes com histdria familiar/ variante patogénica de CMH. A doenga tem curso variavel, desde pacientes
assintomaticos até a morte subita. Deve-se realizar diagnodstico diferencial para correta identificagdo da CMH ou de outras

fenocdpias e genocdpias.

I. ASSISTENCIAL

1. IDENTIFICAGAO DO FENOTIPO HIPERTROFICO

Diagnostico Diferencial Fenotipo Hipertrofico

Pacientes
com Fenotipos
de HVE

219mm

213 mm*

Exclusao
HAS
Valvopatia Ao
Coracéo Atleta
Anabolizantes
SAOS

Associada a
1 oumais
caracteristicas

HF + Cardiopatia ou MS
MSA VMi/ HVE Assimétrica
Neuropatia/ Disautonomia
Alter Renais - Proteiniria / IRC
Déficits cognicao / Atraso Desenvolvimento
Miopatias / Alter. Marcha

Alteracaes Craniofaciais

Rotura espontanea biceps
Tanel carpo bilateral
Pescoco alado
Escoliose
Pectus excavatum / carinatum

Miocardiopatias:
Hipertrofica
Amiloidose
Sarcoidose

Hemocromatose
PRKAG2
Endomiocardiofibrose
Distrofias Musculares

Mucopolissacaridoses

*Histdria familiar de CMH ou variante patogénica ou provavelmente patogénica de CMH.




2. PERFIL CLINICO DA CMH
Apresentacao

. Assintomatico

*  Sintomatico - dispneia, dor toracica, palpitagdes, sincope
. Fibrilagdo atrial e risco de tromboembolismo / AVC

. Morte Subita Cardiaca (MSC)

. Histéria familiar

Formas

* N&o Obstrutiva
e Obstrutiva — gradiente VSVE > 30 mmHg em repouso
e Obstrutiva grave - gradiente VSVE > 50 mmHg em repouso ou provocado

Exame Fisico

* Sopro sistolico ejetivo borda esternal esquerda inferior e dpice com irradiagdo para carétidas e aumento de
intensidade manobra Valsalva / exercicio e redu¢do com posi¢do agachada e handgrip.

* Impulso apical amplo e desviado para esquerda.

* B4 e B2desdobrada

3. EXAMES COMPLEMENTARES DIAGNOSTICOS
3.1 - ELETROCARDIOGRAMA

N&o hd padrdo caracteristico provavelmente devido a expressdo genética variavel. Anormal em 90% dos pacientes. Sinais de
HVE com aumento de voltagem e alteragdes do segmento ST - onda T profundas de forma isolada em apenas 2% dos casos.
Sinais de sobrecarga atrial esquerda, ondas Q proeminentes infero-lateral e anterior, ondas R proeminentes precordiais
refletindo a hipertrofia septal. O ECG sofre mudanga constante com a progressao da doenga.

3.2- ECOCARDIOGRAMA

Principal ferramenta diagndstica permitindo avaliar a morfologia, fungdo VE, gravidade da obstrugdo e riscos. Caracteriza o
segmento da parede ventricular com espessura diastélica = 15 mm ou = 13 mm em pacientes com histéria familiar ou
variantes genéticas presentes. Permite a avaliagdo da fungdo diastdlica ventricular (volume atrial > 34 mL/m2; Doppler
tecidual < 8 cm/seg, velocidade de regurgitagdo tricUspide > 2,8 m/seg); fracdo de ejecdo e strain global longitudinal;
quantificagdo do gradiente de VSVE em repouso e provocado; presenga do movimento sistélico anterior da valva mitral
(SAM), bem como a avaliagdo dos musculos papilares e aparato subvalvar.

3.3 - RESSONANCIA CARDIACA (RNM)

Ferramenta primordial para determinagdo precisa da hipertrofia, distinguir diagndsticos diferenciais de espessamento,
como as fenocdpias e genocdpias que podem mimetizar a CMH. A RNM também é importante para avaliar hipertrofia em
locais incomuns (apice e médio septal) que pode ndo ser adequadamente detectada no ecocardiograma e para a detecgdo e
quantificagdo da fibrose miocardica.

3.4 - TESTE GENETICO

Fundamental para confirmacdo, identificagdo de variantes patogénicas e aconselhamento genético com screening familiar.
Pode ser solicitada avaliagdo da Medicina de Precisdo para aconselhamento, escolha do teste genético e orientagdo pos teste
ou o cardiologista clinico pode solicitar diretamente o exame (no pedido, solicitar Painel genético de cardiomiocardiopatias
hereditarias).




4. AVALIAGAO GENETICA EM CARDIOLOGIA

Suspeita de Cardiomiopatia Hipertréfica

Imagem

4 /

Fenétipo compativel

Solicitar: Painel de Cardiomiopatias Hereditarias

O teste genético é importante para:
e Confirmagdo diagndstico molecular

* Rastreamento familiar

e Excluir genocdpias como Fabry, Danon, PRKAG2, Amiloidose -> podem ter terapias especificas

}

Variante Patogénica ou provavelmente patogénica ?

. ! \ o

/ \

Teste Genético Familiar em Cascata
Para familiares de 1 grau

Avaliagdo clinica dos familiares
ECG e ECO a cada 1- 2 anos

RESULTADOS DE TESTES GENETICOS

Patogénica (P) Variante de significado Incerto
Provavelmente patogénica (LP) (VUs)
Definir manejo personalizado em Explicar sobre a incerteza e se a A auséncia de identificagdo da
relagdo a estratégia terapéutica variante é capaz de causar doenca variante ndo coloca em duvida

baseado no achado molecular

N&o tomar condutas ou decisdes

Avaliar situagdes de maior risco L
clinicas baseadas no teste

associadas a variante especificas

nem exclui o diagndstico clinico
ja estabelecido pela clinica

Indicar reavaliagdo periddica da
Indicar o rastreamento familiar em classificaco da variante

cascata direcionado para a pesquisa
da variante familiar

Considerar sobre a necessidade
de ampliar o teste genético
conforme o quadro clinico




5. RELEVANCIA DA AVALIAGAO GENETICA

Na cardiomiopatia hipertrofica (CMH), o teste genético é indicado para todos os pacientes com diagndstico clinico, utilizando
painéis que incluam os genes sarcoméricos principais (MYH7, MYBPC3, TNNI3, TNNT2, TPM1, MYL2, MYL3, ACTC1) e genes
relacionados a genocdépiascomo Fabry (gene GLA), doengca de Danon (gene LAMP2), sindrome por PRKAG2, amiloidose
hereditaria (gene TTR) ou doenga de Pompe (gene GAA). Nesses cendrios, a genética ndo apenas “explica” o aumento do
espessamento ventricular, mas pode redefinir completamente a situagdo clinica, com implicagdes diretas para seguimento,

progndstico, aconselhamento familiar e, em alguns casos, tratamento especifico.

Suspeita clinica de cardiopatia genética

Excluir possiveis causas secundarias

Revisdo de exames de imagem

Definir o fendtipo clinico

Histéria familiar detalhada

Aconselhamento Genético

1
Limitagdes Possiveis resultados Expectativas

Aconselhamento Genético

Pds teste

Interpretar o
Resultado

Implicagbes Rastreamento o i .
clinicas Eailiar conselhamento

reprodutivo



O teste genético deve ser realizado mediante aconselhamento genético pré e pds teste e interpretado em conjunto com o
fendtipo, histdria familiar e avaliagdo multidisciplinar em cardiogenética. O aconselhamento genético é uma etapa fundamental
para garantir o uso adequado do teste genético em cardiologia.

A interpretagdo de alguns resultados pode exigir cautela. As variantes de significado incerto (VUS) sdo frequentes e ndo devem
ser utilizadas para embasar condutas clinicas e nem para rastreamento em cascata. Além disso, algumas variantes podem ser
reclassificadas ao longo do tempo, o que exige revisdo periddica. Assim, a utilidade diagndstica da genética depende da escolha
correta da estratégia de testagem, da qualidade da fenotipagem e da interpretacdo especializada dos achados moleculares.

6. TRATAMENTO DA CARDIOMIOPATIA HIPERTROFICA

1- Em pacientes assintomaticos, ndo é recomendado tratamento farmacoldgico ou terapia de redugdo septal.

2- Em pacientes sintomaticos, devemos iniciar com tratamento farmacolégico geral:
A) Beta bloqueadores ou
B) Bloqueador de canal de calcio ndo diidroperininicos (verapamil, diltiazem) ou
C) Diuréticos (com cautela).

3- Nos pacientes sintomaticos, com forma obstrutiva (gradiente de obstrugdo da VSVE 250 mmHg em repouso ou provocado)
que persistem sintomaticos apesar de terapia farmacoldgica geral, hd opgdo de tratamento clinico medicamentoso especifico
(Mavacantem) ou alguma das Terapias de Redugdo Septal (TRS).

3.a) Tratamento clinico especifico:
Mavacantem, inibidor da miosina cardiaca (condigdo necessaria FEVE > 55%).

3.b) Terapias de Redugdo Septal
Cirurgia de miectomia, alcoolizagdo septal ou radioablagdo septal.

Escolha das terapias de redugao septal
E necessario realizar cineangiocoronariografia previamente para decisdo de melhor método.
ALCOOLIZAGAO SEPTAL COM ETANOL

Redug3o septal por administragdo de etanol ou outras substancias/dispositivos de embolizagdo em qualquer artéria que irrigue

a regido septal de interesse para causar dano tecidual guiado por ecocardiografia realizada por equipe de cardiologia

intervencionista.

- Tratamento minimamente invasivo, pode ser uma opg¢ao se anatomia favordvel (Anatomia coronariana favoravel, com
artéria septal acessivel, sem colaterais para a parede anterior e sem comunica¢do com o ventriculo direito);

CIRURGIA:

Ressecgdo Cirurgica da regido hipertrofiada por esternotomia ou outras técnicas, realizada por equipe de cirurgia cardiovascular.
Considerar miectomia cirurgica como método preferencial se:

* Gradiente > 100 mmHg e/ou espessura septal > 30 mm.

e Se anatomia da artéria septal desfavoravel.

* Se o paciente ja tiver outra condigdo com indicagdo de cirurgia cardiaca (valva, coronaria).

ABLAGAO SEPTAL POR RADIOFREQUENCIA:

Ablagdo endocardica por cateteres de radiofrequéncia guiado por ecocardiografia e equipe de eletrofisiologia.
e Impossibilidade ou falha de tratamento por alcoolizagdo

* Recorréncia de gradiente previamente tratado por outro método

* Anatomia desfavordvel para alcoolizagdo ou tratamento cirdrgico




Terapéutica

Pressione | Esc | para sair da tela inteira

Pacientes
Sintomaticos

1 - Betabloqueadores - Metoprolol - Meta FC <60 bpm

* Se persisténcia dos sintomas

2 -Bloq. Canais Calcio nao diidropiridinicos - Verapamil / Diltiazem

J, Se persisténcia dos sintomas

3 - Associar inibidores miosina cardiaca (Mavacanteno) ou
alguma das terapias de reducéao septal:

* Ablagao Alcodlica Septal

* Miectomia

* Ablacao Radiofrequéncia Septal

4 - Conforme quadro clinico: Tratamento FAe ACO
Implante CDI
Terapia atual IC / TX Cardiaco

Terapias de Redugao Septal - Indicagoes

Alcodlica Septal

o

Injecio dstal
e dcool

Miectomia Septal | Radiofrequéncia Septal

Miectomia
cirfrgica

Paciente idoso
*  Altorisco cirurgico
* Gradiente VSVE < 100 mmHg
*  Septo<30mm
* Outraintervengao por
hemodinamica - Abordagem

)
Paciente jovem * Altorisco cirdrgico
*  Obstrugéo médio apical *  Anatomia ndo favorével para
* Gradiente VSVE > 100 mmHg ablagao alcodlica
*  Septo>30mm

* Anatomia nao favoravel para
ablacao alcoolica
Outra cirurgia cardiaca -




7. INDICACAO DE IMPLANTE DE CDI PARA PREVENCAO DE MORTE SUBITA CARDIACA

Todos os pacientes, independente de sintomas, devem realizar a estratificacdo de risco de morte stbita cardiaca (MSC).

Classe |
- Historia de parada cardiorrespiratoria ou taquicardia ventricular sustentada

Classe lla

- Presenca de hipertrofia acima de 30mm ao ecocardiograma (ou 28mm em RMN)
- Fragdo de ejecao < 50%

- Aneurisma apical

- Sincope inexplicada

- Histéria familiar de morte subita

Classe llb
- Realce tardio extenso (> 15% da massa do VE)
- TVNS em holter (>10 batimentos e > 130bpm)

Qutros Fatores de risco:
- Critérios como idade, uso de calculadoras de risco e presenga de variantes genéticas de maior risco podem ser utilizados
para individualizagdo em casos limitrofes.

Fatores Risco para Morte Stbita Cardiaca

Indicagoes de CDI

* Morte stbita abortada - (Classe |)

* Espessura ventricular 2 30 mm - (Classe lla) / \
* Aneurisma apical - (Classe lla) \
K




8. ESCOLHA DAS ESTRATEGIAS DE TRATAMENTO DE ARRITMIAS

Estudo eletrofisiologico invasivo ndo é necessario no processo decisério do implante do CDI. O estudo eletrofisiolégico é
utilizado na suspeita de arritmias trataveis por ablagdo ou na prevencao de terapias apropriadas ou inapropriadas.

Arritmias Atriais

Fibrilagdo atrial e flutter atrial

Taquicardias supraventriculares

* Manutencgdo de ritmo sinusal deve ser considerada pela limitagdo de uso de drogas antiarritmicas.
* 0O uso de bloqueadores de canais de sddio (propafenona) é contraindicado.

* (Caso a estratégia de controle de ritmo seja por medicagao, considerar o uso de amiodarona.

Arritmias ventriculares

e Taquicardias ventriculares sustentadas

* Extrassistolia/taquicardias ventriculares n3o sustentadas

* Ablagdo por cateter e drogas podem ser adjuvantes na redugdo do risco de taquicardiomiopatia e de terapias apropriadas de
CDI.

9. ESTRATEGIAS DE ANTICOAGULAGAO

* Em caso de fibrilagdo atrial ou flutter atrial, anticoagulagao ou estratégias de prevengado de eventos embdlicos é obrigatoria
independente de escores de risco tromboembdlico (como CHADSVA e similares).

* A anticoagulagdo deve ser considerada na presenca de aneurisma apical com trombo e individualizada se for identificado
aneurisma apical sem trombo formado.
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