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Introducao / Descricao do Caso

Introdugdo: A miocardiopatia hipertrdfica (MCH) ndo sindromica € uma das formas mais
comuns de cardiomiopatia hereditdria. A evolu¢do clinica € varidvel manifestando-se por
insuficiéncia cardiaca, sincope ou morte subita. Apresenta grande heterogeneidade genética,
tendo sido identificados, até a data, mais de 30 genes. Em cerca de 20-30% dos casos o estudo
genético € negativo. A transmissdo € autossomica dominante, no entanto, em menos de 1% dos
casos ocorrem variantes patogénicas nos dois alelos.

Caso clinico: Adolescente de 13 anos, referenciado a Cardiologia Pedidtrica por sopro cardiaco,
tendo sido diagnosticada MCH assimétrica obstrutiva. O estudo metabdlico e genético foi
negativo. Por agravamento da obstrucdo foi submetido a cirurgia cardiaca aos 16 anos de idade
(miectomia alargada). Os familiares diretos efetuaram avaliagdo cardiaca, tendo sido
diagnosticada MCH ndo obstrutiva na irmd de 10 anos. O estudo genético de painel mais
alargado de genes identificou duas variantes provavelmente patogénicas no gene MYH7. A
revisdo do estudo do irmdo confirmou a presenca das mesmas variantes. O estudo dos
progenitores revelou que cada um € portador de uma das variantes (Mde - c.1750G>A
(p.Gly584Ser); Pai - ¢.2389G>A (p.Ala797Thr)).

Comentarios / Conclusoes

As variantes identificadas nesta familia sdo dominantes embora com penetrdncia
varidvel. Salienta-se a importdncia do rastreio dos familiares ainda que
assintomdticos. O seguimento médico deve ser mantido pois as altera¢des cardiacas
podem surgir a longo prazo.

E dificil estabelecer o progndstico associado a uma mutagdo, contudo a presenca
simultdnea de 2 ou 3 mutagdes correlaciona-se com manifestacdo de doenca mais
precoce e grave, o que poderd contribuir para a heterogeneidade desta familia.
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