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CARDIOMIOPATIA RESTRITIVA (CMR)
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Cardiomiopatia Restritiva é definida por enchimento ventricular esquerdo (VE)
prejudicado com consequente reducdo do volume diastdlico, e espessura

ventricular e fragdo de ejecdo normais ou préximas do normal.l
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Pode ter causas ndo-genéticas (Sindrome Carcinoide,
Cardiotoxicidade) e genéticas (Amiloidose, Doenca de
Fabry, Miopatia miofibrilar).!

CRITERIO DIAGNOSTICO CMR?

Enchimento ventricular prejudicado com padrao
restritivo pelo Ecocardiograma transtoracico
(ECOTT) e Ressonancia Magnética Cardiaca (RMC).
Auséncia de dilatac¢éo ventricular —- ECOTT ou RMC.

RESTRICAO A :
VENTRICULAR Auséncia de hipertrofia—- ECOTT ou RMC.

INDICACAO DO ESTUDO GENETICO (IA)'

Probando com fenétipo de CMR .

Familiar de primeiro grau, apds estudo genético do probando.

Pacientes com formas atipicas de apresentacdo clinica com PRINCIPAIS GENES
suspeita de fenocépia, como em doengas de depdsito (Fabry) RELACIONADOS!'3
ou infiltrativas (Amiloidose). i e

Rendimento do teste genético é 20-60%
(dependente do contexto gmiliar) TN FLNC
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IMPLICACOES CLINICAS DO TESTE GENETICO! TNNI3  TNNT2

Confirmar um diagndstico no probando.

Referéncias:

1. Wilde AAM, et al. 2022.

doencga. doi: 10.1016/j.hrthm.2022.03.1225.

Detectar possiveis fenocépias que podem ter tratamento 2. Kushwaha SS, Fallon JT, Fuster V. 1997.

especifico como, por exemplo, terapia de reposigdo doi: _19‘1056/NEJM199701233360407
imé&tica na Doenca de Fabry, inibidor da sintese hepéatica 3. Clinical Genome Ressource

enzima 'Ca ¢ " Vs o p https://clinicalgenome.org

ou estabilizador do tetramero de TTR na Amiloidose TTR. 4. Marcondes-Braga FG, et al. 2021. Arq

Bras Cardiol. 116(6):1174-1212.

Rastrear e aconselhar familiares para diagndstico precoce da
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