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Resumo

A Cardiomiopatia Hipertréfica (CMH) € a doenca cardiaca de base genética e transmissdo hereditaria mais comum,
tendo sido identificados inimeras muta¢des nos genes do sarcdmero cardiaco. A principal caracteristica da doenca é a
hipertrofia ventricular esquerda (HVE) de morfologias diversas, sem outras causas que expliquem a condi¢do. Suas
manifestacdes clinicas sdo variadas de acordo com as muta¢Ges de cada individuo e/ou familia; o paciente pode
apresentar-se na forma assintomatica, ou evoluir com desfechos como arritmias, estenose aortica subvalvar,
insuficiéncia cardiaca (IC) e, at¢ mesmo, morte sUbita. Assim, 0 objetivo deste trabalho é abordar as principais
manifestagdes clinicas da CMH. Foi realizada uma Revisdo Integrativa da Literatura, com busca nas bases de dados
Scielo, LILACS, UpToDate e MEDLINE. Foram incluidos os artigos publicados de 2015 a 2021, na integra e
disponiveis eletronicamente em Inglés, espanhol ou Portugués. Foram excluidos os artigos que se repetiam,
disponibilizados apenas em resumo ou sem relacdo com o objetivo do estudo. Encontrou-se 17796 publicacdes
somando todas as plataformas, apds empregar os critérios de inclusdo e exclusdo e utilizar os descritores restaram 3187
artigos; em seguida, a partir da leitura dos titulos e/ou resumos foram selecionados e analisados 25 artigos. Portanto,
entende-se que a CMH é uma patologia de manifestacdo silenciosa em muitos casos, tornando a triagem essencial para
detectar a doenca precocemente e permitir intervencdo médica antecipada, melhorando o prognoéstico e a qualidade de
vida dos pacientes; além disso, tem-se uma grande dificuldade de determinar o risco de desenvolver as manifestacGes
clinicas, como a morte subita cardiaca.

Palavras-chave: Cardiomiopatia hipertréfica; Morte subita; Manifestacdes clinicas.

Abstract

The Hypertrophic Cardiomyopathy (HCM) is a cardiac disease from genetic bases and most common hereditary
transmission, has been identified numerous mutations in the genes of the cardiac sarcomere. The major characteristic of
the disease is left ventricular hypertrophy (LVH) of diferente morphologies, without other causes that explain the
condition. Its clinical manifestations vary according to the mutations of each individual and/or family; the patient may
present in the asymptomatic form, or evolve with outcomes such as arrhythmias, subvalvular aortic stenosis, heart
failure and even sudden death. Thus, the objective of this work is to approach the main clinical manifestations of HCM.
An Integrative Literature Review was carried out, searching the Scielo, LILACS, UpToDate and MEDLINE databases.
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Articles published from 2015 to 2021, in full and available electronically in English, Spanish or Portuguese, were
included. Articles that were repeated themselves, made available only in summary or unrelated to the purpose of the
study, were excluded. Has been found 17.796 publications summing all platforms, after using the inclusion and
exclusion criteria and using the descriptors 3187 articles remained; then, after reading the titles and/or abstracts, 25
articles were selected and analyzed. Therefore, it was understood that HCM is a silent disease in many cases, making
screening essential to detect the disease early and allow precocious medical intervention, improving the prognosis and
quality of life of patients; in addition, there is great difficulty in determining the risk of developing clinical
manifestations, such as sudden cardiac death (SCD).

Keywords: Hypertrophic cardiomyopathy; Sudden death; Clinical manifestations.

Resumen

La miocardiopatia hipertréfica (MCH) es la enfermedad cardiaca de base genética y la transmision hereditaria mas
comun, y se han identificado numerosas mutaciones en los genes del sarcémero cardiaco. La principal caracteristica de
la enfermedad es la hipertrofia ventricular izquierda (HVI) de diferentes morfologias, sin otras causas que expliquen la
condicidn. Sus manifestaciones clinicas varian segun las mutaciones de cada individuo y / o familia; el paciente puede
presentarse de forma asintomética o evolucionar con resultados como arritmias, estenosis adrtica subvalvular,
insuficiencia cardiaca e incluso muerte subita. Asi, el objetivo de este trabajo es abordar las principales manifestaciones
clinicas de la MCH. Se realizé una Revisién Integrativa de Literatura, buscando en las bases de datos Scielo, LILACS,
UpToDate y MEDLINE. Se incluyeron articulos publicados de 2015 a 2021, en su totalidad y disponibles
electrénicamente en inglés, espafiol o portugués. Se excluyeron los articulos que se repitieron, que se pusieron a
disposicién solo en forma resumida o que no estaban relacionados con el propdsito del estudio. Encontramos 17796
publicaciones sumando todas las plataformas, luego de usar los criterios de inclusion y exclusion y usar los descriptores,
quedaron 3187 articulos; luego, luego de la lectura de los titulos y / o resumenes, se seleccionaron y analizaron 25
articulos. Por tanto, se entiende que la MCH es una enfermedad silenciosa en muchos casos, por lo que el cribado es
fundamental para detectar precozmente la enfermedad y permitir una intervencion meédica precoz, mejorando el
pronostico y la calidad de vida de los pacientes; Ademas, existe una gran dificultad para determinar el riesgo de
desarrollar manifestaciones clinicas, como la muerte stbita cardiaca (MSC).

Palabras clave: Miocardiopatia hipertréfica; Muerte stbita; Manifestaciones clinicas.

1. Introducéo

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é a mais comum das doencas cardiovasculares de base eminentemente genética,
mais de 900 mutagdes ja foram descritas e, com frequéncia, sdo peculiares as familias individuais. E transmitida por um traco
mendeliano com padrdo de heranga autossdbmica dominante, levando a um risco de 50% para cada filho (a) da prole de
individuos afetados herdarem a mutacéo e desenvolverem a doenga, apresentando como causa diversos tipos de mutagoes em
genes que codificam os constituintes proteicos do sarcdmero cardiaco (Braunwald, 2013).

Varios estudos epidemiolégicos tém descrito prevaléncia similar do fen6tipo da CMH na populagdo geral de 1:500,
mas estudos ainda em andamento apontam que esse nimero pode ser reduzido para 1:200.

A CMH evidencia caracteristicas morfoldgicas, funcionais e clinicas extremamente heterogéneas (Mattos, 2001),
apresentando um curso clinico também bastante heterogéneo, evidenciando pacientes que permanecem de maneira sistematica
na forma assintomética, enquanto outros apresentam morte subita ou evoluem a insuficiéncia cardiaca. Trata-se de uma
condigdo comum ao envolver morte sibita entre jovens e atletas profissionais, sendo responsavel pelo desenvolvimento de
insuficiéncia cardiaca e incapacidade fisica que se manifesta em qualquer idade, mas com ligeira prevaléncia na primeira
década de vida.

Conforme abordado por Kumar (2020), destaca-se na patologia em questdo o coracdo mostra-se pesado, com paredes
espessadas e hipercontratil, o que causa uma disfuncdo diastélica, levando a um enchimento diastdlico anormal, e em cerca de
um ter¢o dos casos ocorre obstrugdo intermitente da via de saida do ventriculo. “O padrdo classico envolve o espessamento
desproporcional do septo ventricular em relacdo a parede livre do ventriculo esquerdo (com uma proporgéo septo/parede livre

maior do que 3:1), denominado hipertrofia septal assimétrica”.
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Assim sendo, o tema mostra-se relevante devido a sua prevaléncia significativa, ja que existe a necessidade de
identificacdo precoce dos grupos em risco; adolescentes, adultos jovens e atletas. Este trabalho tem como objetivo abordar as

principais manifestac@es clinicas da cardiomiopatia hipertréfica (CMH).

2. Metodologia

Ao alcance do objetivo proposto neste trabalho foi selecionado como método de escolha a Revisdo Integrativa da
Literatura, que determina o saber atualizado sobre um tema selecionado, se propondo a reconhecer, refletir e sintetizar
resultados de estudos independentes sobre determinada temética (Duarte et al., 2014).

Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura do tipo qualitativa (Ludke & Andre, 2013), com o objetivo de reunir e
sintetizar resultados de estudos sobre manifestacBes clinicas da cardiomiopatia hipertréfica, de maneira ordenada e
sistematizada, seguindo como pilar: identificacdo do tema e selecdo da hipdtese ou questdo de pesquisa, estabelecimento de
critérios para inclusdo e excluséo de estudos, defini¢do das informac@es a serem extraidas dos estudos selecionados, avaliacdo
dos estudos incluidos na revisdo integrativa, interpretagdo dos resultados, apresentacdo da revisdo/sintese do conhecimento.

As bases de dados utilizadas para a pesquisa foram Scientific eletronic Library Online (Scielo), Literatura Latino
Americana e o do Caribe em Ciéncias da Salde (LILACS), UpToDate e Medical Literature Analysis and Retrievel System
Online (MEDLINE) conforme descrito no Tabela 1. As plataformas foram selecionadas tendo como base o fato de possuirem
os periédicos de maior relevancia para a area da salde.

Dentro das plataformas supracitadas, os Descritores Controlados de Ciéncias da Saude (DeCS) utilizados foram
“cardiomiopatia hipertrofica”; “morte stbita” e “manifestagdes clinicas” associadas aos operadores booleanos. Para o
refinamento dos artigos foram estabelecidos os seguintes critérios de inclusdo: artigos completos publicados na integra e
disponiveis eletronicamente nos idiomas Inglés, Espanhol ou Portugués, houve recorte temporal considerando o periodo de
2015 a 2021 para a selecdo dos artigos, possibilitando uma andlise da evolugdo das pesquisas na temética. Excluiram-se as
publicacdes que se repetiam nas bases de dados, publicados em ano inferior a 2015, disponibilizadas apenas em resumo ou que

n&o tivessem relacdo com o objetivo da pesquisa e estivessem em outros idiomas.

Tabela 1. Estratégia de busca utilizada. Palmas (TO) Brasil, 2021.

Acrdnimo LILACS Scielo UpTodate MEDLINE
"hypertrophic "hypertrophic "hypertrophic "hypertrophic
cardiomyopathy" (mesh cardiomyopathy" (mesh cardiomyopathy" (mesh cardiomyopathy" (mesh
P (problema) terms) or "hypertrophic terms) or "hypertrophic terms) or "hypertrophic terms) or "hypertrophic
cardiomyopathy™ (text cardiomyopathy™ (text cardiomyopathy™ (text cardiomyopathy" (text
word) word) word) word)
"clinical manifestations"  "clinical manifestations"  "clinical manifestations"  "clinical manifestations"

. ) (mesh terms) or "clinical ~ (mesh terms) or “clinical ~ (mesh terms) or “clinical ~ (mesh terms) or “clinical
I (fendmeno de interesse)

manifestations” (text manifestations” (text manifestations™ (text manifestations" (text
word) word) word) word)
"sudden death" (mesh "sudden death" (mesh "sudden death" (mesh "sudden death" (mesh
Co (contexto) terms) or "athletes sudden terms) or "athletes sudden terms) or "athletes sudden terms) or "athletes sudden
death™ (text word) death™ (text word) death™ (text word) death” (text word)

Fonte: Elaboragdo prdpria.
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3. Resultados
Com base nos Descritores Controlados de Ciéncias da Salde (DeCS) para as plataformas MEDLINE e LILACS, e

pesquisa direta nas plataformas SciELO e UPTODATE, encontrou-se 17796 estudos, que correspondem a soma de todas as
pesquisas realizadas, evidenciado na Tabela 2.

Tabela 2 — Resultados dos descritores.

DeCS SciELO MEDLINE LILACS UPtoDate
CMH 101 14941 497 151
CMH + Morte subita 20 664 110 147
CHM + Manifestagdes clinicas* 27 980 9 149

*considerados: insuficiéncia cardiaca, arritmias, estenose aortica subvalvar... Fonte: Elaboracdo propria.

No intuito de desenvolver a pesquisa, foi empregada a utilizacdo dos DeCS, pesquisa direta e critérios de incluséo e
exclusdo, encontrando-se 3187 artigos. Posteriormente, a partir da leitura dos titulos e/ou resumos, foram descartados os
artigos que se repetiam nas plataformas de pesquisa e que destoavam do tema proposto, obtendo-se 25 artigos. As pesquisas
levantadas e analisadas que apresentavam dados relevantes a revisdo foram avaliadas por completo e selecionados para coleta
de dados, conforme Tabela 3. Todos os artigos selecionados sdo apresentados na Tabela 4, assim como suas sinteses (Tabela
5).

Tabela 3: Exclusdo e incluséo de artigos.

PLATAFORMAS ENCONTRADOS SELECIONADOS EXCLUIDOS ANALISADOS
MEDLINE 14941 2980 2973 7
LILACS 497 86 79 6
UPTODATE 447 73 67 6
SCIELO 148 48 42 6

Fonte: Elaboragéo prdpria.

Tabela 4: Apresentacdo dos artigos incluidos na Revisdo Integrativa.

N° TITULO AUTOR ANO

Paro cardiaco repentino atribuido a miocardiopatia hipertréfica por uso de esteroides
1 . Conde, M. D. et al. 2017
anabolicos. Reporte de caso

2 Cardiomiopatia Hipertréfica, Todos os Feno6tipos em um Arias, A. M. 2017
3 Morte Subita na Cardiomiopatia Hipertréfica Bittencourt, M. 1. 2017
4 New Developments in Hypertrophic Cardiomyopathy Cooper, R. M. et al. 2017
5 Papel Atual da Ressonancia Magnética Cardiaca na Cardiomiopatia Hipertrofica Fernandes, F. V. 2018
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11

12

13

14

15

16

17

18

19

20

21

22

23

24

25

Sincope na cardiomiopatia hipertréfica obstrutiva

Miectomia septal ampliada en la miocardiopatia hipertrofica obstructiva, resultados clinicos

y evolucion ecocardiografica a mediano plazo

The Portuguese Registry of Hypertrophic Cardiomyopathy: Overall results

Identifying unmet clinical need in hypertrophic cardiomyopathy using national electronic

health records

Miocardiopatia hipertréfica - reporte de caso

Avaliacdo da Func¢do Ventricular Esquerda na Associacdo de Cardiomiopatia Hipertréfica e

Hipertensdo Arterial Sistémica pela Técnica de Strain

Caso 3/2019 — Homem Jovem com Quadro de Dispneia Intensa, Infiltrado Pulmonar, Area
Cardiaca Normal e Obliteracdo da Ponta do Ventriculo Esquerdo

Hypertrophic cardiomyopathy: Medical therapy for heart failure

Cardiomiopatia Hipertréfica — Revisao

Miocardiopatia hipertréfica: encareclinico y opciones de tratamiento
Hypertrophic cardiomyopathy: Clinical manifestations, diagnosis, and evaluation
Hypertrophic cardiomyopathy: Risk stratification for sudden cardiac death

Hypertrophic cardiomyopathy in children: Clinical manifestations and diagnosis

Hypertrophic cardiomyopathy: Management of ventricular arrhythmias and sudden cardiac
death risk

Hypertrophic cardiomyopathy: Morphologic variants and the pathophysiology of left
ventricular outflow tract obstruction

Discordéancia entre Diretrizes Internacionais sobre Critérios de Prevengdo Primaria de Morte

Subita na Cardiomiopatia Hipertréfica

Cardiomyopathies: An Overview
Gestion et résultats de la cardiomyopathie hypertrophique chez les jeunes adultes
Clinical characteristics and outcomes in childhood-onset hypertrophic cardiomyopathy

Discordant clinical features of identical hypertrophic cardiomyopathy twins

Licarido, E. G. D.

Vrancic, J. M.

Cardim, N. et al.

Pujades-Rodriguez, M. et al.

Loss, F. S.

Thereza Gil

Victor Sarli

Martin S. Maron
Zanati S. G.
Caorsi W. R. etal

Martin S. Maron
Martin S. Maron
John L Jefferies, Thomas D.

Ryan, Martin S Maron

Martin S. Maron

Martin S. Maron

Mattos B. P.

Ciarambino T. et al.
Emilie Baron et al
Marston N. A. et al.

Giuliana G. Repetti et al.

2018

2018

2018

2018

2019

2019

2019

2019

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2021

2021

2021

2021

Fonte: Elaboragdo prdpria.
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Tabela 5: Apresentagdo da sintese dos artigos incluidos.

No

AMOSTRA/OBJETIVO

PRINCIPAIS RESULTADOS

10

Relatar um caso clinico incomum em nosso ambiente
hospitalar de um paciente com uso crénico de
esterdides anabolicos androgénicos e cardiomiopatia
hipertrofica.

Caso clinico de mulher de 58 anos hipertensa e
apresentacdo de edema bilateral, ascite, distensdo da
veia jugular, e ritmo de galope com 3 sons.

Entender os principais aspectos envolvidos na morte
subita destes pacientes, desde a fisiopatologia, a
avaliacdo de risco, a prevengdo e as perspectivas
futuras.

Neste relatério, o foco estava principalmente em
algumas areas de interesse e desenvolvimento recente
na compreensdo e gestdo de HCM. Restando alguma
variabilidade regional no padrdo de atendimento
disponivel.

Definir o papel da ressonancia magnética cardiaca na
cardiomiopatia hipertrofica.

Discutir a respeito da apresentacéo clinica da sincope
na cardiomiopatia hipertréfica obstrutiva

Explanar os resultados clinicos e evolucdo
ecocardiografica da miectomia septal estendida na
cardiomiopatia hipertrofica obstrutiva.

Apresentacdo dos resultados do Registo Portugués de
Miocardiopatia Hipertrofica.

Identificar a extensdo da necessidade clinica ndo
atendida em pessoas com doengas raras, como CMH
e, assim, determinar resultados relevantes e desfechos
de seguranga para uso em ensaios.

Descricdo do caso de uma paciente de 43 anos que
apresentou uma emergéncia hipertensiva sem histéria
prévia de hipertenséo arterial sistémica.

A morte sUbita devido a hipertrofia miocardica atribuida aos
esterdides, conforme descrito anteriormente, € incomum, mas
deve ser levada em consideracdo em pacientes jovens esportistas.

No presente caso, encontramos dimensdes aumentadas do VE,
funcdo sistdlica diminuida, hipertrofia ventricular e fisiologia
restritiva, que caracterizam um fenétipo dilatado, restritivo,
hipertréfico.

De todos estes marcadores, a historia familiar de MS parece ser o
de maior relevancia, apesar do valor preditivo positivo baixo.

Progresso significativo foi feito em muitos aspectos da
compreensdo e tratamento da CMH na ultima década. Isso se
traduz em um melhor cuidado ao lidar com as consequéncias do
processo da doenga, como a obstrucdo da via de saida do
ventriculo esquerdo (VSVE) e a previsdo e o tratamento de
arritmias com risco de vida.

Na dificil tarefa da estratificagdo de risco para prevencéo primaria
de morte subita em pacientes com cardiomiopatia hipertréfica, a
quantificacdo da fibrose miocéardica, pela ressonancia magnética
cardiaca, sugere que individuos com risco intermediario pelos
fatores de risco classico possam ser reestratificados.

E preciso considerar a evolugdo hemodindmica da CMHO, que
pode, por si s, constituir o fator causal para sincope ao esforco,
denotando, assim, a evolugdo desfavoravel da classe funcional do
quadro em curso.

Quando os pacientes sdo acompanhados e selecionados para o
melhor tratamento disponivel por uma equipe multidisciplinar
especializada, resultados animadores podem ser obtidos. Isso se
traduz em melhora hemodinamica e clinica dos pacientes em
curto prazo e no seguimento, melhorando qualidade de vida para
0S Mesmos.

A mortalidade a longo prazo é baixa; a insuficiéncia cardiaca é a
causa mais comum de morte seguida pela morte cardiaca subita.
No entanto, o fardo da morbidade permanece consideravel,
enfatizando a necessidade de tratamentos especificos da doenca
que impactam a histéria natural da doenca.

Em resumo, este estudo identificou as principais necessidades
clinicas ndo atendidas na CMH e destaca a importancia de
implementar estratégias aprimoradas de prevencéo cardiovascular
gue aumentem a expectativa de vida das pessoas com CMH.

A CMH é uma doenca silenciosa que pode apresentar desde
sintomas leves até morte subita. Devemos sempre considerar esse
diagnostico diante de alteracGes eletrocardiograficas como HVE e
arritmias.
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11

12

13

14

15

16

17

18

19

Comparar o strain longitudinal global (SLG) do
ventriculo esquerdo em pacientes portadores de CMH
com e sem HAS associada.

Caso de um homem com quadro de dispneia intensa,
ilfiltrado pulmonar, area cardiaca normal e
obliteracdo da ponta do ventriculo esquerdo

Argumentar sobre a terapia médica na insuficiéncia
cardiaca oriunda da cardiomiopatia hipertrofica.

Elucidar as caracteristicas clinicas, diagnosticas,
tratamento e demais aspectos das da cardiomiopatia
hipertrofica.

Definir qual a técnica de redugdo septal mais
adequada no caso proposto, cujas caracteristicas
apontam para a necessidade de abordagem invasiva

Compreender as principais manifestacdes clinicas,
diagnoéstico e avaliagdo da cardiomiopatia
hipertrofica.

Entender a estratificagdo de risco para morte cardiaca
stbita (MSC). A avaliagdo do risco de MSC arritmica
é¢ um componente critico da avaliagdo clinica de
quase todos os pacientes com CMH.

Desmistificar as  manifestagdes clinicas da
cardiomiopatia  hipestrofica em criangcas. A
cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é uma das formas
mais comuns de cardiomiopatia hereditaria em
adultos e criancas e é caracterizada por hipertrofia do
ventriculo esquerdo (HVE), que as vezes envolve o
ventriculo direito.

Compreender 0 gerenciamento de arritimias
ventriculares e o risco de morte cardiaca subita. O
gerenciamento do risco de MSC e arritmias
ventriculares em pacientes com CMH esta centrado
na minimizacdo do risco associado a atividade fisica
e intervengBes  direcionadas,  principalmente
implantacdo de um  cardioversor-desfibrilador
implantavel (CDI) quando indicado.

A deformagdo do ventriculo esquerdo foi significativamente
menor nos hipertensos quando comparada aos normotensos,
indicando maior comprometimento da fungéo ventricular naquele
grupo. A disfuncdo diastolica foi melhor caracterizada nos
pacientes hipertensos.

Tratar-se de cardiomiopatia de padrdo ndo usual, caracterizada
pela superposi¢do de achados da cardiomiopatia hipertréfica e da
endomiocardiofibrose. Por outro lado, os achados ndo eram
tipicos de nenhuma dessas doencas isoladamente.

Para a maioria dos pacientes com CMH (com ou sem obstrugdo
da VSVE) que permanecem assintomaticos, ndo usamos
rotineiramente terapia medicamentosa profilatica antes do inicio
dos sintomas.

Embora muitos pacientes com CMH ndo apresentem sintomas ou
apenas tenham sintomas menores, outros podem apresentar
dispneia ao esforgo, fadiga, dor no peito, pré-sincope e sincope,
durante ou logo ap6s o esforco, e palpitacdes

O Dr. Hartzell Shaff propde a miectomia septal cirurgica como o
procedimento mais adequado, e o Dr. Pedro Trujillo propde a
ablagdo septal percutanea como a solugéo de escolha

Apesar de um grande numero de pacientes com CMH
permanerem assintomaticos, ndo é incomum que desenvolvam
um ou mais dos seguintes sintomas: dispneia aos esforgos,
ortopneia, dispneia paroxistica noturna, dor toracica, palpitagdes,
pré-sincope / sincope, tontura postural, fadiga ou edema.

Pacientes com cardiomiopatia hipertrofica tém um risco
aumentado de morte por varias causas, incluindo MSC e IC. Os
principais fatores de risco e modificadores de risco estabelecidos
para MSC incluem: Parada cardiaca prévia ou arritmias
ventriculares sustentadas, historia familiar de primeiro grau ou
parente proximo <50 anos de idade.

Os achados clinicos associados 8 CMH podem se desenvolver em
bebés e criancas pré-puberes, mas sdo mais comumente vistos em
adolescentes e adultos jovens apdés o surto de crescimento e
outras alteracdes associadas a puberdade.

Pacientes que sobrevivem a um episédio de taquicardia
ventricular sustentada (TV), recomendamos o implante de um
CDI para a prevengdo secundaria de MSC. O CDI é a melhor
terapia disponivel para pacientes com CMH que sobreviveram a
parada cardiaca por TV ou que apresentam alto risco de arritmias
ventriculares.
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Interpretar as variantes morfoldgicas e a
fisiopatologia da obstrucdo do trato de saida do
ventriculo esquerdo. Pode haver uma variabilidade
significativa no grau de obstrucdo da VSVE na CMH.

20

A populacdo em estudo foi constituida por 90
pacientes consecutivos com CMH, com idade média
de 62412 anos, 85 (94%) >40 anos e 56 (62%) do
sexo feminino. No periodo médio de seguimento de
643 anos, 15 (17%) implantaram CDI para prevencao
priméria de MS. Dois (2%) pacientes apresentaram
choque apropriado, 6 (7%) MS e 6 (7%) morte por
outras causas.

21

O objetivo desta revisdo narrativa € enfocar as
22 cardiomiopatias mais importantes, sua epidemiologia,
seus aspectos genéticos, diagnéstico e manejo.

Avaliar o perfil de jovens adultos (16-25 anos) com
23 HCM incluidos no registro prospectivo de HCM
francés.

Descrever as caracteristicas e os resultados da CMH
priméria com inicio na infancia em uma grande
coorte multicéntrica. Este estudo se concentra em

24 . . . .
pacientes diagnosticados entre 1 e 18 anos de idade,
descrevendo resultados cardiacos adversos e
preditores de risco.

Nosso estudo ressalta a importante contribuicdo da

25 epigenética e do meio ambiente na progressao da

doenca em pacientes com CMH diagnosticados
geneticamente.

A obstrucdo da VSVE (>30 mmHg) em repouso esté presente em
até 30 por cento dos pacientes com cardiomiopatia hipertréfica
(CMH), enquanto outros 30 por cento nao tém evidéncia de
obstrucdo da VSVE em repouso, mas desenvolvem obstrugdo da
via de saida com provocagao.

Foi identificada entre os critérios de prevencdo priméaria de MS
estabelecidos pelas diretrizes ACCF/AHA 2011 e ESC 2014. O
escore ESC HCM-RiskSCD reduziu as indicacBes para implante
de CDI na populagdo estudada, notadamente naqueles situados
em Classe Ila na sistematizagdo norte-americana, mas deixou
desprotegida a totalidade de pacientes que sofreram MS ou
choque apropriado.

Foi relatado que a HCM é a causa mais importante de morte
subita no campo de atletismo nos Estados Unidos.

Em adultos jovens com CMH, os MACE sdo comuns em curto
prazo, especialmente em CMH obstrutiva e mulheres,
principalmente de origem arritmica. O implante profilatico de
CDI é frequente e ndo segue estritamente as diretrizes, enquanto o
uso das diretrizes europeias / americanas é Util, mas imperfeito na
identificacdo do risco de MSC.

A CMH de inicio na infancia tém diferencas importantes nas
caracteristicas clinicas, gendtipo e desfechos cardiovasculares.
Eles sdo mais propensos a ter doenga sarcomérica, tém um risco
maior de arritmias ventriculares e uma frequéncia maior de IC
avancada do que os pacientes diagnosticados na idade adulta.

Os dados inferem um papel critico para os fatores ambientais na
determinacdo da progressdo morfoldgica cardiaca em pacientes
com CMH. Presumivelmente, as consequéncias de diferentes
fatores ambientais sdo mediadas por mudancas no epigenoma.

Fonte: Elaboragéo prdpria.

4. Discussao

Vale ressaltar que a CMH, como exemplificado por Martin S. Maron (2020), trata-se de uma doenca do musculo
cardiaco de carater eminentemente genético, sendo causada mais frequentemente (60 a 70 por cento) por mutagdes em um dos
varios genes do sarcomero que codificam componentes do aparelho contrétil do coracéo.

Apos analise, observou-se que a doenca em questdo é caracterizada por hipertrofia ventricular esquerda (HVE) de
morfologias diversas e com um leque de manifestagdes clinicas e anormalidades hemodinamicas a depender do local e da
extensdo da hipertrofia cardiaca, podendo, inclusive variar dentro de uma mesma familia. Por conseguinte, os pacientes com
CMH podem desenvolver uma ou mais das seguintes anormalidades: obstrucdo do fluxo de saida do ventriculo esquerdo,
disfuncéo diastdlica, isquemia do miocérdio e insuficiéncia mitral (Maron, 2020).

Nessa perspectiva, os sintomas associados incluem a apresentagdo assintomética, morte subita cardiaca (MSC),
arritmias ventriculares, obstrucdo, insuficiéncia cardiaca com fragdo de ejecdo preservada ou reduzida, fibrilacdo atrial e

acidente vascular encefalico (AVE). Mesmo que uma gama de pacientes com CMH ndo apresentem sintomas ou apenas
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tenham sintomas menores, outros podem apresentar dispneia (devido a disfuncdo diastolica, particularmente durante o
exercicio), fadiga, dor no peito (devido a reducéo da reserva coronariana, doenga microvascular e aumento da demanda de
oxigénio), pré-sincope e sincope, durante ou logo apos o esforco e palpitacbes (Bazan et al., 2020).

Um ponto de extrema importancia na CMH e com uma apresentacgdo catastrofica é a MSC, resultante principalmente
de arritmias ventriculares, obstrucdo dinamica da VSVE, isquemia miocardica (a despeito da auséncia de doenca coronariana
aterosclerdtica), desarranjo dos midcitos, fibrose miocardica e, em menor proporcdo, colapso hemodindmico agudo
caracterizado por insuficiéncia cardiaca e hipotensdo grave. Vale sublinhar que o grau de obstrucdo ndo se correlaciona
estritamente com a gravidade dos sintomas ou risco de MSC (Fernandes, 2018).

Importante trazer a luz que a MSC comporta-se como a primeira manifestacdo clinica da CMH em diversos casos.
Todavia, nas demais situagBes os principais fatores de risco para MSC s&o: histdria pregressa de parada cardiaca, fibrilagéo
ventricular ou taquicardia ventricular sustentada. Tais fatores podem levar a uma mortalidade aproximada de 10% ao ano no
referido grupo, como mostrado pela Sociedade Brasileira de Cardiologia (SBP, 2018). Porém, € sabido que a MSC que mais
repercute atengdo advém de casos assintomaticos e sem historia prévia de alteragdes cardiacas, sendo em sua grande maioria
classificados em grau | e Il pela New York Heart Association (NYHA) como exemplificado na abela 6, dai o seu grau de
relevancia. Nesse cendrio, estudos recentes apontam que a CMH é a principal causa de MSC em adultos jovens com menos de

35 anos, sejam eles, atletas profissionais ou amadores.

Tabela 6: Classificacdo New York Heart Association.

CLASSE CLASSIFICACAO FUNCIONAL NYHA

Pacientes com doenca cardiaca, mas sem limitagOes resultantes da atividade fisica. A atividade fisica comum ndo causa fadiga

indevida, palpitaces, dispneia ou dor anginosa.

Pacientes com doenca cardiaca resultando em ligeira limitacdo da atividade fisica. Eles se sentem confortaveis em repouso. A

atividade fisica comum resulta em fadiga, palpitagdes, dispneia ou dor anginosa.

" Pacientes com doenca cardiaca resultando em limitagdo acentuada da atividade fisica. Eles se sentem confortaveis em
repouso. A atividade fisica incomum causa fadiga, palpitagdes, dispneia ou dor anginosa.

Pacientes com doencas cardiacas que resultam na incapacidade de realizar qualquer atividade fisica sem desconforto. Os
v sintomas de insuficiéncia cardiaca ou da sindrome anginosa podem estar presentes mesmo em repouso. Se qualquer atividade

fisica for realizada, o desconforto aumenta.

Fonte: O Comité de Critérios da New York Heart Association. Nomenclatura e critérios para o diagnéstico de doengas do coragdo e grandes
vasos, (9.ed,) Little, Brown & Co, Boston 1994. p.253.

Sob um ponto de vista semiolégico, a CMH pode apresentar tanto achados normais, quanto um quadro
polissintomatico, por exemplo, presenca de quarta bulha cardiaca (B4), sopro sistolico de regurgitacdo na borda esternal
esquerda inferior, desdobramento paradoxal da segunda bulha cardiaca (B2), ictus cordis aumentado e frémito sistolico. De
forma complementar, pacientes mais graves que possuem fracéo de eje¢do do ventriculo esquerdo reduzida podem apresentar o
sopro sistdlico de ejecdo, tornando-se mais audivel ao levantar da posicdo de cdcoras ou através do emprego da manobra de
Valsalva e, frequentemente, irradiado para borda superior direita (Bazan, 2020).
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5. Concluséao

O presente estudo visa enriquecer a literatura e enfatizar o déficit de produgdes cientificas a respeito das
manifestagdes clinicas da CMH. Atentos a todos os pontos aqui elencados, subtende-se que a CMH é uma patologia de alta
relevancia para a medicina, haja vista sua caracteristica de manifestagdo silenciosa, apresentando morfologias diversas e uma
série de anormalidades hemodinamicas, variando até mesmo em um nucleo familiar, merecendo assim, devida atencdo. Deste
modo, a maior dificuldade encontra-se em como determinar os pacientes que apresentam maior risco de desenvolver obstrucao
dindmica da VSVE, arritmias ventriculares graves, I1C e MSC.

Portanto, a triagem eficaz torna-se importante e essencial a fim de detecta-la precocemente. Isso possibilita uma
intervencéo clinica antecipada, no intuito de garantir melhor prognéstico e qualidade de vida aos pacientes, de modo a afastar
principalmente os desfechos mais tragicos da doenga em questdo, bem como complicacdes incapacitantes.

Por fim, fica como sugestdo para pesquisas futuras abordagens voltadas para prevaléncia quantitativa das
manifestacdes clinicas e sua relagdo com as alteraces genéticas da patologia em questdo. De modo, que possamos identificar
as manifestacdes mais comuns conforme a carga genotipica, podendo entdo, melhorar cada vez mais a o diagnostico precoce
desses pacientes, possibilitando melhoria na qualidade de vida dos mesmos, bem como evitar desfechos tragicos, como MSC

principalmente em jovens.
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