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CARDIOMIOPATIA HIPERTROFICA (CMH)

CMH ¢ uma cardiopatia hereditdria caracterizada pela hipertrofia do ventriculo
esquerdo nao explicada por outras condi¢oes (doengas metabollcas hipertrofias
secundarias, treinamento fisico, hipertensao arterlal ou valvopatic

CRITERIO DIAGNOSTICO CMH?

Ecocardiograma transtoracico (ECOTT) e Ressonéncia
Magnética Cardiaca (RMC) com espessura:
(Qualquer critério positivo)
@ =15 mm no VE na auséncia de causa
secundaria que justifique o achado.

© =13-14 mm no VE E familiar com CMH ou
teste genético positivo.

VENTRICULO VENTRICULO
NORMAL HIPERTROFICO

INDICACAO DO ESTUDO GENETICO (IA)'

@ Probando com fenétipo de CMH.
¢ Familiar de primeiro grau, apds estudo genético do probando. RELACIONADOS?

PRINCIPAIS GENES

© Pacientes com formas atipicas de apresentacao clinica com
suspeita de fenocdpia. MYH7 ACTC1
MYBPC3 TNNT2

TNNI3 CSRP3
TPM1 TNNC1
MYL2 JPH2
MYL3

Rendimento do teste genético é 60%

IMPLICACOES CLINICAS DO TESTE GENETICO!

@ Confirmar um diagndstico no probando.

@ Rastrear e aconselhar familiares para diagndstico precoce da

doenca. Referéncias:
.o -~ 1. Wilde AAM, et al. 2022.

@ Detectar possiveis fenocdpias que podem ter tratamento doi: 10.1016/i.hrthm.2022.03.1225.
especifico como terapia de reposigao enzimatica na Doenca de 2. Ommen SR, et al. 2020. Circulation.
Fabry, ou necessitar de um seguimento clinico individualizado 2020,142:¢558-e631.
como na Doenca de Danon, ou sinalizar maior gravidade e 3. Clinical Genome Ressource

. . . . . https://clinicalgenome.org
risco de arritmias e bloqueios atrioventriculares como na

S 4. Marcondes-Braga FG, et al. 2021.
Sindrome de PRKG2. Arq Bras Cardiol. 116(6):1174-1212.
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