
Cardiomiopatia Restritiva é definida por enchimento ventricular esquerdo (VE)
prejudicado com consequente redução do volume diastólico, e espessura
ventricular e fração de ejeção normais ou próximas do normal.¹

Enchimento ventricular prejudicado com padrão
restritivo pelo Ecocardiograma transtorácico
(ECOTT) e Ressonância Magnética Cardíaca (RMC).
Ausência de dilatação ventricular – ECOTT ou RMC.

Ausência de hipertrofia – ECOTT ou RMC.
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INDICAÇÃO DO ESTUDO GENÉTICO (IA)¹

Probando com fenótipo de CMR .
Familiar de primeiro grau, após estudo genético do probando.
Pacientes com formas atípicas de apresentação clínica com
suspeita de fenocópia, como em doenças de depósito (Fabry)
ou infiltrativas (Amiloidose).

Rendimento do teste genético é 20-60%
(dependente do contexto familiar)

IMPLICAÇÕES CLÍNICAS DO TESTE GENÉTICO¹

Confirmar um diagnóstico no probando.
Rastrear e aconselhar familiares para diagnóstico precoce da
doença.
Detectar possíveis fenocópias que podem ter tratamento
específico como, por exemplo, terapia de reposição
enzimática na Doença de Fabry, inibidor da síntese hepática
ou estabilizador do tetrâmero de TTR na Amiloidose TTR.
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Pode ter causas não-genéticas (Síndrome Carcinoide,
Cardiotoxicidade) e genéticas (Amiloidose, Doença de
Fabry, Miopatia miofibrilar).¹
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