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Introducgao: A cardiomiopatia hipertrofica (CMH) € uma doenga autossémica dominante
em 50% dos doentes, caracterizada por hipertrofia ventricular esquerda (HVE), com
envolvimento assimétrico do septo interventricular (SIV) em 95% dos casos, na auséncia
de outras causas de hipertrofia. A prevaléncia é de 1:500 individuos. Os factores de mau
prognostico incluem: historia familiar de morte subita, antecedentes de paragem
cardiorespiratéria ou taquicardia ventricular ndo sustentada, resposta tensional anormal
ao exercicio, sincope inexplicada, HVE> 3 cm e diagndstico estabelecido antes dos 14
anos. Apesar dos progressos da biologia molecular, a correlagdo gendétipo-fenotipo na
CMH e as suas implicagdes clinicas estdo ainda mal definidas. Actualmente, o principal
desafio assenta no diagndstico precoce da doenca e na identificagdo dos individuos em
risco de eventos severos e/ou fatais.

Caso Clinico: Adolescente de 11 anos de idade, referenciado a consulta de Cardiologia
Pediatrica para exclusao de cardiopatia, por histéria familiar de morte subita e fenétipo de
MCH. Previamente saudavel, encontrava-se assintomatico do ponto de Vvista
cardiovascular e com exame objectivo normal. O ECG mostrava voltagem elevada nas
derivagbes esquerdas e no ecocardiograma foi detectada hipertrofia do SIV com boa
funcao VE (sisto-diastdlica), sem obstrucéo do tracto de saida do VE. A prova de esforgo
e o Holter de 24h, foram normais. O estudo genético revelou mutagcéo no exéo 22 do gene
MYHY7. Apesar da associagdo comprovada, o seu progndéstico ndo esta bem esclarecido,
aconselhando-se prudéncia relativamente ao risco desta mutagdo. Desta forma, foi
restringida a actividade fisica e programada uma vigilancia clinica regular, e foi orientado
para a consulta de Psicologia.

Discussdao e Conclusdo: Apesar de uma evolugado favoravel na maioria dos casos, 0
desfecho potencialmente grave/fatal da MCH nao pode ser desprezado. A caracterizagao
molecular destes doentes € essencial, estando ja identificados 18 genes e mais de 100
mutacdes associados. E uma doenca relativamente frequente e cujo progndstico
(sobretudo a estratificagcao do risco de mortalidade) pode ser estabelecido de acordo com
a mutacdo encontrada. Em criangas com histéria familiar de MCH, a avaliagdo por
Cardiologia Pediatrica € mandatéria para confirmagao/exclusdo do diagndstico, avaliagao
do prognostico/risco de complicagdes e definicao de estratégias de actuagao.
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