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2. Definicao

A miocardiopatia hipertrofica (MCH) é definida pela presenca do aumento da
espessura da parede do ventriculo esquerdo (VE) nao apenas explicada por
alteragdes da carga. Esta definigdo aplica-se as criangas e aos adultos e nao faz
premissas a priori sobre a etiologia ou patologia do miocardio.

3. Epidemiologia

A prevaléncia de MCH nos adultos é de 0,02% - 0,23%. A prevaléncia de MCH
nas criangas é desconhecida, sendo, no entanto, a incidéncia anual de aproxi-
madamente 0,3 a 0,5 por cada 100 000 criangas (variagao entre 0,005 — 0,07%).
A maioria dos estudos documenta uma pequena preponderancia nos homens,
sendo semelhante a prevaléncia da MCH nos diferentes grupos raciais.

4.Etiologia

Em cerca de 40 - 60% dos adolescentes e dos adultos com MCH, a doenca
é transmitida de forma autossémica dominante, sendo causada por mutagdes
nos genes que codificam proteinas sarcoméricas cardiacas. Nos adultos cinco
a dez por cento dos casos sdo causados por outro tipo de alteragdes genéti-
cas, incluindo doengas metabdlicas e neuromusculares hereditarias, alteragoes
cromossomicas e sindromes genéticas (Figura |). Alguns doentes apresentam
formas ndo genéticas que imitam as formas genéticas da doenga.




Figura | Etiologia da miocardiopatia hipertréfica
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Mutagio do gene
da proteina sarcomérica

A maioria de casos em adolescentes e adultos é causada por mutagdes nos genes de proteinas sarcorémicas.
AL = amiléide de cadeias leves; CFC = cardiofaceocutdneo; FHL-I = proteina | do dominio LIM quatro e meio;
LEOPARD = lentiginose, alteragdes electrocardiogrificas, hipertelorismo ocular, estenose pulmonar,
alteragdes dos orgios genitais, atraso de crescimento, surdez neurossensorial; MELAS = encefalo miopatia
mitocondrial, acidose lictica e episddios tipo acidente vascular cerebral; MERF = epilepsia mioclénica com
«fibras vermelhas esfarrapadas»; MYL 3 = cadeia leve 3 de miosina; MYBPC3 = miosina tipo cardiaca da
proteina C; MYH7 = miosina, cadeia pesada 7; TNN |3 = troponina |, cardiaca; TNNT2 = trponina T,
cardiaca; TPMI = cadeia alfa da troponina | ; TTR = transtirretina.

5.Diagnéstico

O diagnostico da MCH baseia-se na detecgdo do aumento da espessura da pare-
de do VE através de qualquer modalidade imagioldgica. Outros aspectos do
fenotipo da doenga incluem fibrose miocardica, alteragdes da valvula mitral,
disfungdo microcirculatoria corondria e alteragoes electrocardiograficas. A de-
tecgao do aumento da espessura da parede do VE inexplicada por situagoes de
carga deve conduzir a uma pesquisa sistematica da causa subjacente (Figura 2).

4



[ENPIAIpUI OESEBISAU © 21G0S

1 BJed "€ "Sal

LWE} SOP BIBISED WD OlaJised O Je)l

.NENLMO_ULNUO.EUQ_W =903
“sajueA3jad sojnded so

ss0d & Opow ap HDJW 9p 021souselp ap SOLIAIID

onc_._n_Esu wwﬁ_mOv W9 OPEPUSWOIA 9 0I1JUIT OPMIS () T "SOINIUST $93593 SOP SI0dOp D SIUE [BIDUISSD 9 OIUSLIBY[ISUOIE O BINJUST BIUIOP BN °| SEION

oeu/sednouagd sesned
SEJINO JBJIPISUOIDY

seanuad S5

sedlIawod.Ies seutaio.ad ap
sauad wa oedeanw Jod
BpESNED OBU BSUS0(Q

no

oJawod.es op seutano.d ap
sauasd sou oedeanw Jod
epEsSned B3us0(

®alj23dsa epLiinbpe eanauad oedesan)y

i

epeanUIPIG
Otu esne)

Jeurydidsipninw
OBJBI|BAR % SIBUOIDIPE
sopezije1>adsa $3159)

wis

soonouad sawexy  s3pj pas @ oonsoudeiq

BDIUID OBSBIBAY

edlo.1uadiy enedoipaedoiw eu eonsouSelp BYdJew Bp oplwnsad ewanbsy g eanSi4




5.1 Critérios de diagnéstico

5.1.1 Adultos

Espessura da parede 2 |15 mm em um ou mais segmentos do miocardio do VE
avaliado por qualquer técnica imagioldgica (ecocardiografia, ressonancia magné-
tica cardiaca (RMC) ou tomografia computorizada(TC) que nao seja explicada
apenas por alteragoes da carga.

5.1.2 Criangas

Espessura da parede do VE superior a dois desvios padrido da média prevista
(score z> 2, em que um score z é definido como o nimero de desvios padrao da
média da populagdo).

5.1.3 Familiares

O diagnostico clinico da MCH num familiar de primeiro grau de um individuo
com doenga inequivoca (HVE 2 |5 mm) baseia-se na presenga do aumento inex-
plicado da espessura da parede do VE 2 13 mm em um ou mais segmentos
miocardicos do VE, medido através de técnicas de imagem cardiaca.

5.2 Anamnese e exame fisico

A construgdo de uma darvore genealdgica de trés a quatro geragdes ajuda a
confirmar a origem genética da doenga e identifica outros membros da familia
que estdo em risco de contrair a doenga. Determinados sinais e sintomas nao
cardiacos actuam como indicadores de um diagnostico especifico (Tabela 3).

Sintoma/sinal Diagnéstico

Dificuldades de aprendizagem, | « Doengas mitocondriais
atraso mental « Sindrome de Noonan/LEOPARD/Costello
« Doenca de Danon

Surdez neurossensorial « Doengas mitocondriais (em particular se com diabetes)
+ Doenga de Anderson-Fabry
« Sindrome de LEOPARD
Perturbagdes na visio «» Doengas mitocondriais (doenga da retina, atrofia do nervo
optico)

« Amiloidose relacionada com aTTR
(opacidades do vitreo tipo algodonosa)
* Doenga de Danon (retinite pigmentosa)
* Doenga de Anderson-Fabry (cataratas, opacidades da cornea)




Sintoma/sinal Diagnéstico

Perturbagio da marcha * Ataxia de Friedreich

Parestesia/perturbagdes senso- | « Amiloidose

riais/dor neuropatica « Doenga de Anderson-Fabry

Sindrome do canal carpico * Amiloidose relacionada com TTR (especialmente quando

¢ bilateral e em doentes do sexo masculino)

Fraqueza muscular * Doengas mitocondriais

« PerturbagSes do armazenamento do glicogénio
¢ Mutagdes do FHLI |

* Ataxia de Friedreich

Ptose palpebral « Doengas mitocondriais
* Sindrome de Noonan/LEOPARD
* Distrofia miotonica

Lentiginose/manchas de café com leite | « Sindrome de Noonan/LEOPARD

Angioqueratoma, hipohidrose | « Doenga de Anderson-Fabry

FHLI = proteina | dominio LIM quatro-e-meio (FHLI); LEOPARD = lentiginose, alterages electrocardiografi-
cas, hipertelorismo ocular, estenose pulmonar, alteragdes dos drgios genitais; atraso de crescimento e surdez
neurossensorial; TTR = transtirretina.

*modificado de Rapezzi et al (consultar ref. bibliografica 67 no texto integral em www.escardio.org/guidelines).

5.3 Electrocardiograma em repouso e em ambulatério

Um ECG convencional de 12-derivagoes fornece indicagdes Uteis sobre o diagnos-
tico assim como sobre a distribuigdo da hipertrofia e da fibrose miocardica (Tabela
4). O ECG é um marcador precoce sensivel, embora ndo especifico, da doenga nos
familiares.

Recomenda-se a monitorizagao ambulatéria com ECG de Holter na avaliagio inicial
para avaliar o risco de morte sbita cardiaca (capitulo 9.6: Prevengao da morte subita
cardiaca) e de acidente vascular cerebral (capitulo 9.5: Taquiarritmia auricular).

Constatacdo Comentario
Intervalo PR curto / A pré-excitagdo é um achado frequente nas doengas de
pré-excitagio armazenamento (Pompe, PRKAG2 e Danon) e nas perturbagoes

mitocondriais (MELAS, MERFF). Um intervalo PR curto sem
pré-excitagdo observa-se na doenga de Anderson-Fabry.




Constatagdo

Comentario

Bloqueio AV

O prolongamento progressivo da condugdo auriculoventricular &

comum nas alteragdes mitocondriais, em algumas doengas de arma-
zenamento (incluindo a doenca de Anderson-Fabry), na amiloidose,
nas desminopatias e nos doentes com mutagoes do gene PRKAG2.

HVE extrema (Score de
Sokolow > 50)

Uma voltagem extremamente elevada do QRS ¢ tipica das
doengas de armazenamento tais como as doengas de Pompe e
de Danon, mas pode ser causada por pré-excitagao isolada.

Baixa voltagem do QRS (ou
voltagens normais apesar do
aumento da espessura da
parede do VE)

A baixa voltagem do QRS na auséncia de derrame pericardico,
de obesidade e de doenga pulmonar é rara na MCH (limitada
a casos em fase terminal) mas é encontrada em até 50% dos
doentes com amiloidose AL e em 20% dos doentes com
amiloidose TTR. O diagnéstico diferencial entre a MCH e a
amiloidose cardiaca é auxiliado pela medigdo do racio entre a
voltagem do QRS e a espessura da parede do VE.

Desvio superior extremo
(«Noroestey) do eixo do QRS

Constatado em doentes com sindrome de Noonan que apresentam
hipertrofia basal grave estendendo-se para a cdmara de saida doVD.

OndaT negativa gigante
(> 10 mm)

Ondas T negativas gigantes nas derivagdes precordiais e/ou
infero-laterais sugerem o envolvimento do apex do VE.

Alteragio das ondas Q eR (Q 240
ms de duragdo elou > 25% da onda R
em amplitude efou > 3 mm em ampli-
tude em pelo menos duas derivagdes
contiguas com a excepgao de aVR)

Ondas Q anormalmente profundas nas derivagdes infero late-
rais, geralmente com onda T positiva, estdo associadas a uma
distribuicao assimétrica da HVE. Ondas Q com alteragdes da
duragdo (> 40 ms) estao associadas com areas de fibrose.

Supradesnivelamento do
segmento-ST nas derivagoes
laterais

Alguns doentes com hipertrofia apical ou distal desenvolvem
pequenos aneurismas apicais, algumas vezes associados a fibrose
miocardica. Estas s6 podem ser detectadas com RMC ventricu-
lografia ou eco de contraste e estdo ocasionalmente associadas
a elevagdo do segmento ST nas derivagdes laterais.

AL = amiloide de cadeia leve; AV = auriculoventricular; MCH = miocardiopatia hipertrofica; MELAS = encefalo-
patia mitocondrial, acidose lactica, e episddios do tipo acidente vascular cerebral; MERFF = epilepsia mioclonica
com «fibras vermelhas esfarrapadas»; PRKAG2 = proteina quiinase AMP-activada subunidade gama 2; RMC
= ressonancia magnética cardiaca; TTR = transtirretina; VD = ventriculo direito; VE = ventriculo esquerdo.




Recomenda-se um electrocardiograma de 12 derivagées em doentes
com suspeita de miocardiopatia hipertrofica para confirmar o diagnostico
e fornecer pistas para a etiologia subjacente.

Recomenda-se a monitorizagao ambulatéria com ECG (Holter) durante
48 horas na avaliagdo clinica inicial para detectar arritmias auriculares e
ventriculares.

ECG = electrocardiograma
*Classe de recomendagéo.
®Nivel de evidéncia.

5.4 Ecocardiografia

5.4.1 Hipertrofia ventricular esquerda e OTSVE

A espessura da parede do VE em telediastole deve ser avaliada em todos os
segmentos desde a base até ao apex nas incidéncias de curto eixo (através de
eco de contraste e/ou de RMC, se necessario). A obstrugdo do trato de saida
do VE causada pelo movimento sistolico anterior (SAM — systolic anterior motion)
dos folhetos da valvula mitral ocorre em repouso em um tergo dos doentes
e durante a provocagdo fisiologica (Valsalva no ortostatismo e em esforgo)
em outro ter¢o. A OTSVE ¢ definida como o gradiente de pressdo de pico
na camara de saida do VE 2 30 mmHg em repouso ou durante a provocagio
fisiologica, mas é geralmente clinicamente significativa apenas se 2 50 mmHg. A
abordagem da avaliagdo da OTSVE nos doentes sintomaticos e assintomaticos
esta resumida na Figura 3. A obstrugdo sem relagio com o SAM (membranas
subadrticas, alteragdes do folheto da vélvula mitral e obstrucio mesoventricu-
lar) deve ser sistematicamente excluida.

O SAM da valvula mitral resulta quase sempre em regurgitagido mitral meso/
telessistolica, com orientagdo inferolateral. A presenga de um jacto central ou
anterior deve conduzir a uma avaliagio minuciosa da valvula mitral.
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5.4.2 Avaliagao da fungio diastdlica

A avaliagdo das pressoes de enchimento VE € (til na avaliagdo de sintomas e no esta-
diamento da doenga. Uma avaliagao abrangente da fungao diastolica, incluindo Doppler
tecidular, as velocidades do fluxo venoso pulmonar, a pressio sistdlica arterial pulmo-
nar e a dimensao da AE é recomendada como parte da avaliagao da rotina da MCH.

5.4.3 Fungao sistodlica

A fracgdo de ejecgdo (FE) ou a fracgdo de encurtamento encontram-se caracteristica-
mente normais ou aumentadas em doentes com MCH, mas sdo medidas erroneas do
desempenho sistdlico VE na presenga de hipertrofia. As velocidades longitudinais do
miocardio e os parametros de deformagao (strain e strain rate) derivados do Doppler
do miocardio ou de técnicas de speckle tracking encontram-se muitas vezes reduzidas
apesar de uma FE normal e podem estar alteradas antes do aumento da espessura da
parede em familiares com doenga genética.

5.4.4 Papel da ecocardiografia no diagnostico diferencial

Achado Doencas especificas a considerar

Aumento da espessura Amiloidose
do septo interauricular

Aumento da espessura das valvulas AV | Amiloidose; doenga de Anderson-Fabry

Aumento da espessura da Amiloidose, miocardite, doenca de Anderson-Fabry, sindrome de
parede livre do VD Noonan e patologias relacionadas

Derrame pericardico ligeiro | Amiloidose, miocardite
a moderado

Miocardio ventricular com | Amiloidose
aparéncia de «vidro fosco»
na ecocardiografia 2D

HVE concéntrica Doenga do armazenamento do glicogénio, doenga de Anderson-
Fabry, mutagSes do gene PRKAG2

HVE concéntrica maciga (espes-| Doenga de Danon, doenga de Pompe
sura da parede > 30 mm)

Hipocinesia VE global Doenga mitocondrial, amiloidose relacionada com TTR, muta-
(com ou sem dilatagdo VE) | ¢Oes do gene PRKAG2, doenga de Danon, miocardite, MCH
sarcomérica evoluida, doenga de Anderson-Fabry

Obstrugio da cdmara de Sindrome de Noonan e alteragées associadas
saida do ventriculo direito

2D = bidimensional; AV = auriculoventricular; HVE = hipertrofia ventricular esquerda; MCH = miocardiopatia hipertrofica;
PRKAG2 = proteina quinase AMP-activada subunidade gama 2; TTR = transtirretina; VD = ventriculo direito; VE = ventricu-
lar esquerda. *adapatado de Rapezzi et al (consultar ref. bibliogrifica 67 do texto integral em www.escardio.org/guidelines)




5.4.5 Ecocardiografia de contraste

Os agentes de contraste ultrassonicos por via intravenosa devem ser utilizados para
delinear o endocardio quando a visibilidade da parede anterolateral ou do apex é sub
-6ptima. Em todos os doentes submetidos a ablagdo septal pelo alcool (ASA), reco-
menda-se a ecocardiografia intracorondria de contraste para assegurar a localizagiao
correcta da artéria septal alvo (consultar capitulo 9.1.3.2, ablagdo septal alcodlica).

5.4.6 Ecocardiografia transesofagica (ETE)

A ecocardiografia transesofagica (ETE) deve ser considerada em doentes com
janelas ecocardiograficas transtoracicas sub-6ptimas como alternativa ou como
investigagdo complementar a RMC, para definir o mecanismo da OTSVE e para
avaliar a valvula mitral antes de um procedimento de redugio septal e quando

sdo suspeitas outras alteragdes valvulares organicas.

Na avaliagdo inicial, em todos os doentes com MCH é recomendada a
ecocardiografia transtoracica 2 D e Doppler em repouso e durante a
manobra de Valsalva sentado ou inclinado e seguidamente em pé, caso
nao seja desencadeado gradiente.

Recomenda-se a medigdo da espessura maxima da parede em didstole utilizando
incidéncias de curto eixo 2-D em todos os segmentos VE, desde a base ao apex.

Recomenda-se uma avaliagdo abrangente da funcio diastolica VE,
incluindo Doppler pulsado do fluxo transmitral, as velocidades do
Doppler tecidular no anel mitral, as velocidades do fluxo da veia pulmo-
nar, da pressao sistdlica arterial pulmonar e a medicao do tamanho e do
volume da AE.

Em doentes sintomdticos com gradiente maximo na cdmara de saida do VE
< 50 mmHg (em repouso ou provocado) recomenda-se a ecocardiografia
2-D e Doppler durante a prova de esforgo em pé e nas posicoes sentada
e semi-deitada para detectar a OTSVE provocada e a regurgitagao mitral

induzida pelo exercicio.

Em doentes assintomdticos com gradiente maximo (em repouso ou
provocado) na cdmara de saida doVE < 50 mmHg, pode ser considerada
a ecocardiografia 2-D e Doppler durante a prova de esfor¢o, quando

a presenga de um gradiente no TSVE ¢é relevante para o aconselhamento
do estilo de vida e para as decisGes sobre a terapéutica médica.

Classe®

Nivel®
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Em doentes com imagens sub-optimas ou com suspeita de hipertrofia
apical VE ou de aneurisma, deve ser considerada a ETT com opacificagdo
da cavidade - utilizando agentes de contraste ecocardiograficos intrave-
nosos, -como alternativa a RMC.

Recomenda-se a ecocardiografia intracorondria com contraste em todos os
doentes submetidos a ASA para assegurar a localizagio correcta da artéria alvo.

2 D = bidimensional; AE = auricula esquerda; ASA = ablagdo septal alcodlica; ETT = ecocardiografia transtoracica; OTSVE
= obstrugdo do tracto de saida do ventriculo esquerdo; RMC = ressonancia magnética cardiaca; VE = ventriculo esquerdo.
*Classe de recomendagéo.

®Nivel de evidéncia.

“Provocagio com Valsalva, em pé ou com nitrato oral.

Recomenda-se a ETE peri-operatoria em doentes submetidos a miec-
tomia septal, para confirmar o mecanismo da OTSVE, para conduzir a
estratégia cirurgica, para avaliar as complicagdes pos-cirrgicas e para
detectar a obstrucdo residual da cdmara de saida do VE.

Deve ser considerada a ETE em doentes com OTSVE se o seu meca-
nismo for pouco claro, na altura da avaliagio do aparelho valvular mitral
antes de um procedimento de redugao septal, ou quando ha suspeita de
regurgitagdo mitral grave causada por alteragdes valvulares orgénicas.

Deve ser considerada a ETE com injecgdo de contraste intracoronario
da artéria perfurante septal candidata para conduzir a ablagao septal
alcodlica quando as janelas transtordcicas sao insuficientes para permitir
a visualizagdo adequada de eco de contraste no miocardio.

ETE = ecocardiografia transesofagica; OTSVE = obstrugdo do tracto de saida do ventriculo esquerdo.
*Classe de recomendagéo.

®Nivel de evidéncia.

5.5 Ressonancia magnética cardiovascular (RMC)

Deve ser considerada a RMC em doentes com MCH na avaliagdo basal. ARMC
tem uma capacidade diagnostica superior a da ecocardiografia 2 D na detecgdo
da hipertrofia apical e anterolateral VE, de aneurismas e de trombos e é mais
sensivel na detecgao de marcadores subtis da doenga, tais como as criptas mio-
cardicas e as alteragdes dos musculos papilares em doentes com mutagdes do
gene das proteinas sarcoméricas.
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O realce tardio pelo gadolinio (LGE — late gadolinium enhacement) esta pre-
sente em 33-84% dos doentes, tipicamente num padrao intramural em areas
de hipertrofia e ainda ao nivel dos pontos (anterior e posterior) de insergio do
VD. A doenga de Anderson-Fabry é caraterizada por uma redugdo no sinal Tl
sem contraste e pela presenca da LGE postero-lateral. A amiloidose cardiaca é
caracterizada por LGE global, subendocardico ou segmentar, com um padrao
muito especifico.

Recomenda-se a realizagdo e a interpretagdo dos estudos de RMC por
equipas experientes em imagiologia cardiaca e na avaliagao das doengas
miocardicas.

Na auséncia de contra-indicagdes, recomenda-se a RMC com LGE em
doentes com suspeita de MCH que apresentam janelas ecocardiogrificas
inadequadas, de modo a confirmar o diagndstico.

Na auséncia de contra-indicacdes, deve ser considerada a RMC com LGE em
doentes que cumprem os critérios de diagnostico de MCH, para avaliar a anato-
mia cardiaca, a fungdo ventricular e a presenca e extensao da fibrose miocardica.

Deve ser considerada a RMC com avaliagio do LGE em doentes com
suspeita de hipertrofia apical ou aneurisma.

Deve ser considerada a RMC com avaliagio do LGE em doentes com
suspeita de amiloidose cardiaca.

Pode ser considerada a RMC com LGE antes da ablagdo septal alcodlica
ou da miectomia para avaliar a extensdo e a distribuico da hipertrofia e
da fibrose miocardica.

LGE = realce tardio pelo gadolinio; MCH = miocardiopatia hipertrofica; RMC = ressonancia magnética cardiaca.
*Classe de recomendagao.
®Nivel de evidéncia.

5.6 Imagiologia nuclear e tomografia computadorizada

A cintigrafia 6ssea com Tc99m-DPD ou com marcadores dsseos semelhantes
deve ser considerada em doentes em que a amiloidose TTR é considerada uma
possibilidade (idade > 65 anos, historia de sindrome do tlnel carpico bilateral
e caracteristicas consistentes de amiloidose cardiaca no ECG e na imagiologia
cardiaca). A TC cardiaca deve ser considerada em doentes com imagem ecocar-
diografica insuficiente e com contra-indicages para RMC.




Deve ser considerada a cintigrafia 6ssea (especialmente com Tc99m-
DPD) em doentes com sintomas, sinais e testes nao invasivos compativeis
com amiloidose relacionada com TTR.

Deve ser considerada a TC cardiaca em doentes com exames ecocardio-
graficos sub-6ptimos e com contra-indicagdes para RMC.

Classe? m
lla ]
lla C

RMC = ressonancia magnética cardiaca; TC = tomografia computadorizada; Tc99m-DPD = tecnécio 99m - aci-

do disfosfono 3,3, propano-dicarboxilico 1,2; TTR = transtirretina.
*Classe de recomendagao. "Nivel de evidéncia.

5.7 Biopsia endomiocardica

A bidpsia endomiocardica ndo faz parte da marcha diagndstica de rotina, mas pode ter
o seu papel quando ha suspeita de infiltragdo ou de armazenamento no miocardio na
sequéncia de testes especializados (incluindo a bidpsia de outros tecidos mais acessiveis).

Classe?

Pode ser considerada a biopsia endomiocardica quando os resultados de
outras avaliagdes clinicas sugerem infiltracao, inflamagdo ou armazena-
mento no miocardio, sem possibilidade de confirmagio por outros meios.

Ib Cc

*Classe de recomendagio.
°Nivel de evidéncia.

5.8 Testes laboratoriais

Teste Comentario

Hemoglobina

A anemia agrava a dor torécica e a dispneia e deve ser excluida
sempre que houver uma alteragao dos sintomas.

Fungdo renal
cular esquerda grave.

A fungdo renal pode estar alterada em doentes com disfungao ventri-

ATFG diminuida e a proteintria podem ser observadas na amiloidose, na
doenca de Anderson-Fabry e nas perturbagdes mitocondriais do DNA.

Transaminases hepaticas

As provas de fungio hepética podem estar alteradas na presenca de
perturbagdes mitocondriais, doenga de Danon e defeitos de oxidagao B.

Creatina fosfoquinase

A creatina fosfoquinase sérica aumenta nas alterages metaboli-
cas tais como as doengas de Danon e mitocondriais.
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(sexo masculino > 30 anos)

Teste Comentario
Alfa galactosidade A Existem valores plasmaticos e leucocitarios baixos (< 10% dos
plasmatica/leucocitaria valores de referéncia) ou indetectaveis de alfagalactosidade A nos

doentes do sexo masculino com doenga de Anderson-Fabry*.
Os niveis enzimaticos plasmaticos e leucocitarios sdo muitas
vezes normais em mulheres afectadas, pelo que podem ser
considerados testes genéticos no caso de suspeita clinica.

Detecgio de cadeias leves
livres de imunoglobulina sérica,
imunofixagao sérica e urindria
e electroforese urinaria

Devem ser consideradas no caso de suspeita de amiloidose pela
histéria clinica e pelos testes ndo invasivos. A confirmagao do
diagndstico requer habitualmente andlise histologica.

Glicose em jejum

Pode estar elevada em algumas alteragSes mitocondriais e redu-
zida nas alteragoes da carnitina e dos acidos gordos.

Peptideo natriurético
auricular e troponina T

Os niveis plasmaticos elevados do BNP, do NT-proBNP e da troponina T estdo asso-
ciados a eventos cardiovasculares de risco mais elevado, insuficiéncia cardiaca e morte.

Fungao tiroideia

Deve ser avaliada na altura do diagnostico e monitorizada a cada
6 meses em doentes tratados com amiodarona.

Lactato plasmatico

Elevado em alguns doentes com perturbagdes mitocondriais.

BNP = peptideo natriurético auricular tipo B; DNA = acido deoxirribonucleico; NT-proBNP = Porgdo N-ter-
minal do peptideo natriurético auticular do tipo B; TFG = taxa de filtragdo glomerular.
*Pseudo-deficiéncia pode ser verificada em algumas variantes genéticas tais como a D3I3Y.

6. Testes genéticos e rastreio familiar

6.1 Aconselhamento genético e testes genéticos moleculares
Geralmente a MCH é herdada sob a forma autossomica dominante, com risco de
50% de transmissao aos descendentes. Recomenda-se o aconselhamento gené-
tico em todos os doentes com MCH quando esta ndo pode ser explicada exclusi-
vamente por uma causa nao genética. Se possivel, recomendam-se testes genéti-
cos para possibilitar um rastreio genético familiar em cascata. A anilise genética
deve incluir os genes das proteinas sarcoméricas mais comummente implicados
na génese da doenga (Figura |). Em doentes, que apresentam caracteristicas
sugestivas de doengas genéticas especificas raras (consultar capitulo 5), devera
ser efectuada uma pesquisa de mutagdes noutros genes. Os exames genéticos em
individuos com um diagnostico clinico duvidoso (i.e. atletas e hipertensos) devem
ser realizadas apenas ap6s uma avaliagdo clinica e familiar detalhada por equipas
de peritos em doengas do miocardio. A andlise genética dos tecidos post-mortem
ou as amostras do DNA podem ser Uteis na avaliagdo dos familiares vivos.
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Recomenda-se o aconselhamento genético em todos os doentes com
MCH quando a doenga nao ¢ exclusivamente explicavel por uma causa
ndo genética, quer os testes clinicos ou genéticos sejam ou ndo utilizados
para rastreio dos membros da familia.

O aconselhamento genético deve ser realizado por profissionais formados para
esta tarefa especifica trabalhando numa equipe multidisciplinar de especialistas.

MCH = miocardiopatia hipertrofica.
*Classe de recomendagéo.
®Nivel de evidéncia.

Recomendam-se testes genéticos em doentes que cumprem os critérios de diagnos-
tico da MCH quando estes permitem o rastreio genético dos familiares em cascata.

Recomenda-se que os testes genéticos sejam realizados em laboratorios
certificados, por especialistas na interpretagdo de mutagoes relacionadas com
a miocardiopatia.

Na presenca de sintomas e sinais da doenga sugestivos de causas especificas
da MCH, recomendam-se os testes genéticos para confirmar o diagndstico.

Os testes genéticos em doentes com um diagndstico borderline de MCH devem so
ser realizados apds uma avaliago detalhada por equipas de especialistas na doenga.

Deve ser considerada a andlise genética post-mortem dos tecidos arma-
zenados ou do DNA dos doentes falecidos com MCH patologicamente
confirmada para possibilitar o rastreio genético dos familiares em cascata.

DNA = acido deoxirribonucleico; MCH = miocardiopatia hipertrofica.

*Classe de recomendagéo.

®Nivel de evidéncia.

“Borderline: espessura da parede ventricular esquerda 12-13mm nos adultos; hipertrofia ventricular esquerda na
presenca de hipertensao, nos atletas e na doenga valvular.

6.2 Rastreio genético e clinico dos familiares

Uma vez que a maioria dos familiares ndo apresenta sintomas no rastreio clinico
inicial, € importante que estes tenham previamente acesso a informagao sobre
as consequéncias de um eventual diagnostico, para efeitos de seguro de vida, de
pensdo de reforma, de emprego, de actividades desportivas e de qualificagdo
para o apoio e adopgao.
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6.2.1 Familias com doenga definida causadora de mutagoes genéticas

Quando ¢ identificada uma mutagao genética causadora da doenca, os familiares
devem ser testados geneticamente e posteriormente avaliados clinicamente se
se verificar que apresentam a mesma mutagdo (Figura 4). Se a mutagdo em
causa nio existir no familiar este podera ter alta, mas devera ser reavaliado se
desenvolver sintomas. Caso seja solicitado pelos pais ou pelos tutores legais, a
avaliagdo clinica das criangas pode anteceder ou substituir a avaliagdo genética
quando ficar acordado que esta decisdo sera do maior interesse para a crianga.

6.2.2 Familias sem doenca definida causadora de mutagSes genéticas
Quando o exame genético nao ¢é realizado no caso-indice ou ndo identifica uma
mutagao causadora de doenga ou revela uma ou mais variantes genéticas de signi-
ficado desconhecido, os parentes adultos em primeiro grau devem ser submetidos
a um rastreio clinico através de ECG e ecocardiograma (Figura 4). Se estes forem
considerados normais, devem ser submetidos a novas avaliagdes com intervalos
determinados pela idade de inicio dos sintomas, pela gravidade da miocardiopatia
na familia e pela participagao activa em desportos de competigao. Os individuos
sem diagndstico clinico compativel com doenga precoce devem ser observados
inicialmente com intervalos de 6-12 meses e posteriormente com menos frequén-
cia se nao houver progressao. Todos os familiares com queixas de novos sintomas
cardiovasculares devem ser rapidamente reavaliados.

Recomenda-se o rastreio genético em cascata apos aconselhamento
pré-teste, nos familiares adultos em primeiro grau de doentes com uma
mutagdo causadora da doenga.

Recomenda-se a avaliagdo clinica, com ECG, ecocardiografia e seguimento
a longo prazo dos familiares em primeiro grau que tém a mesma mutagao
causadora da doenga que o caso-indice.

Os familiares em primeiro grau que nio tém a mesma mutagio causa-
dora da doenga devem ser dispensados de seguimento adicional, mas
aconselhados a serem reavaliados se desenvolverem sintomas ou se
novos dados clinicamente relevantes surgirem na familia.

Quando nio ¢ identificada nenhuma mutagdo genética causadora de
doenga no caso-indice ou ndo é realizado nenhum teste genético, deve
ser considerada a avaliagdo clinica com ECG e ecocardiografia nos
familiares adultos em primeiro grau, cada 2-5 anos (ou cada 6-12 meses
se surgirem alteragdes nio diagndsticas).

ECG = electrocardiograma.
*Classe de recomendagio. "Nivel de evidéncia.
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6.3 Rastreio clinico e genético das criangas

Os testes clinicos e genéticos em criangas devem ser realizados de acordo com
os interesses da crianga e devem ter em consideragao os potenciais beneficios
ou prejuizos tal como os relacionados com os seguros de vida.

Os filhos dos doentes com mutagdo causadora da doenca devem ser
considerados para testes genéticos - na sequéncia de aconselhamento
familiar pré-testes - quando atingirem os 0 anos ou mais e tal deve ser
realizado de acordo com as recomendagoes internacionais sobre testes
genéticos em criangas.

Nos parentes em primeiro grau das criangas com 10 anos ou mais, nas
quais se desconhece o estado genético, deve ser considerada a avaliagio
clinica com ECG e ecocardiografia a cada |-2 anos entre os 10 e os 20
anos e a cada 2-5 anos daf por diante.

Se solicitado pelo pai, pela mae, por ambos ou pelo(s) seu (s) representante(s)
legal(is), a avaliagio clinica com ECG e ecocardiografia pode anteceder ou
substituir a avaliagdo genética apds aconselhamento por parte de médicos
experientes, salvaguardando sempre os melhores interesses da crianga.

Quando ha uma histdria familiar maligna na infancia ou um inicio precoce
da doenga ou quando as criangas tém sintomas cardiacos ou estio
envolvidas em actividade fisica particularmente exigente, podem ser
considerados testes clinicos ou genéticos dos parentes em primeiro grau
das criangas antes dos |0 anos.

ECG = electrocardiograma.
*Classe de recomendagéo.
®Nivel de evidéncia.

6.4 Seguimento dos portadores de mutacao sem fenétipo
Recomenda-se por precaugao a avaliagao a longo prazo dos portadores sauda-
veis da mutagao expressa. Os portadores da mutagao sem da doenga expressa
no ECG ou na ecocardiografia que desejem participar em competigoes despor-
tivas devem ser avisados individualmente, tendo em atengao a legislagao local, a
mutagdo subjacente e o tipo de actividade desportiva.
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Nos portadores de mutagdo que ndo tém evidéncia expressa da doenga,
a actividade desportiva pode ser permitida depois de ter em atengdo a
mutag3o subjacente, o tipo de actividade desportiva e os resultados de
exames cardiacos regulares.

*Classe de recomendagio.
®Nivel de evidéncia.

7. Prestacao de cuidados de saude

As sociedades nacionais e os profissionais dos cuidados de saide devem assegurar
que exista uma estrutura com os meios necessarios para oferecer cuidados espe-
cializados e recursos formativos para melhorar e manter as competéncias de todos
os grupos profissionais envolvidos nos cuidados dos doentes com MCH.

Recomenda-se que os individuos que apresentam um diagnostico incerto,
sintomas graves ou risco acrescido de complicagées relacionadas com a
doenga, sejam referenciados para equipas especializadas para investigagio
e tratamento adicionais.

Independentemente do tipo de sintomas, recomenda-se o aconselhamento clinico
regular dos doentes e, quando adequado, dos seus familiares em primeiro grau.

Em todos os casos de MCH, os médicos devem considerar a avaliagio dos
doentes em centros com equipas multidisciplinares, especializadas no diagnostico,
genética, estratificagdo de risco e tratamento da doenca do musculo cardiaco.

MCH = miocardiopatia hipertrofica.
*Classe de recomendagio.
®Nivel de evidéncia.

8. Avaliagcao de sintomas

A ecocardiografia 2 D e Doppler e a monitorizagdo ambulatéria do ECG sao
geralmente suficientes para determinar a causa mais provavel dos sintomas. A
avaliagdo da OTSVE, conforme delineada no capitulo 5.4, deve ser considerada
procedimento de rotina em todos os doentes sintomaticos.
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8.1 Dor toracica

Recomenda-se a angiografia coronaria invasiva nos adultos sobreviventes
de paragem cardiaca, nos doentes com taquicardia ventricular mantida e
nos doentes com angina estavel grave (Classe da Canadian Cardiovascular
Society (CCS) 2 3).

Deve ser considerada a angiografia coronaria invasiva ou a angio TC em
doentes com dor tordcica tipica de esforgo (Classe CCS < 3) que tém
uma probabilidade pré-teste intermédia de doenga arterial coronaria
aterosclerotica baseada na idade, no género e nos factores de risco para
aterosclerose ou uma historia de revascularizagio coronaria.

Em todos os doentes com mais de 40 anos, deve ser considerada a angio-
grafia coronria invasiva ou a angio TC antes da terapéutica de reducio do
septo, independentemente da presenca da dor toracica tipica de esforgo.

CCS = Canadian Cardiovascular Society; TC = tomografia computadorizada.
*Classe de recomendagio. ®Nivel de evidéncia.

8.2 Insuficiéncia cardiaca

Na maioria dos doentes, ha um processo de remodelagem cardiaca ao longo da
vida, caracterizado por fibrose miocardica e com redugao da espessura parietal
acompanhadas de diminui¢do da fungio diastdlica e sistdlica VE com dilatagdo
VE ligeira a moderada e FEVE diminuida ou disfungao diastolica grave, do VE
com dilatagao auricular acentuada e dilatagao VE ligeira ou ausente. A apresen-
tagdo com insuficiéncia cardiaca aguda nao é frequente, mas pode ser precipi-
tada por arritmias, regurgitagao mitral aguda, isquemia ou enfarte do miocardio.

8.2.1 Estudos hemodinamicos invasivos

Recomenda-se o cateterismo cardiaco - para avaliar as fungdes cardiacas
esquerda e direita e a resisténcia arterial pulmonar - em doentes conside-
rados para transplantagdo cardiaca ou para suporte circulatorio mecanico.

Em doentes sintomaticos com imagiologia cardiaca nio invasiva inconclusiva
pode ser considerado cateterismo cardiaco esquerdo e direito para avaliar
a gravidade da OTSVE e para medir as pressoes de enchimento do VE.

LVOTO = obstrugio do trato de saida do ventriculo esquerdo; VE = ventriculo esquerdo.
*Classe de recomendagao. "Nivel de evidéncia.
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8.2.2 Prova de esforgo cardio-respiratéria

A prova de esforgo cardio-respiratoria deve ser considerada na avaliagdo clinica
inicial e quando o doente relata uma alteragdo dos sintomas. Quando a prova
de esforgo cardiopulmonar nio esta disponivel, pode ser utilizado um tapete
rolante convencional ou uma bicicleta ergométrica em simultaneo com um elec-
trocardiografo. E recomendada a medigdo da pressao arterial com um esfigmo-
manémetro normalizado durante a prova de esforgo para fornecer informagdo
prognostica (Consultar capitulo 9.6 sobre a morte subita cardiaca).

Recomenda-se a prova de esforgo cardio-respiratoria com Gasometria
simultinea em doentes gravemente sintomaticos com disfungao VE
sistolica e/ou diastolica avaliados para transplantagao cardiaca ou para
suporte mecanico.

Independentemente dos sintomas, deve ser considerada a prova de
esforgo cardiopulmonar com Gasometria simultinea (ou tapete rolante
convencional ou bicicleta ergométrica quando indisponivel) para avaliar
a gravidade e mecanismo da intolerancia ao esforgo e a alteragdo da
pressao arterial sistolica.

Deve ser considerada a prova de esfor¢o cardiopulmonar com Gasome-
tria simultanea (ou tapete rolante convencional ou bicicleta ergométrica
quando indisponivel) em doentes sintomaticos submetidos a ablagao
septal alcodlica e a miectomia septal para determinar a gravidade da
limitagéo esforgo.

VE = ventricular esquerda.
*Classe de recomendagio. *Nivel de evidéncia.

8.3 Sincope

As causas de sincope incluem a hipovolemia, o bloqueio A-V completo, a disfun-
¢ao do nodulo sinusal, a taquicardia ventricular mantida, a OTSVE, as alteragdes
dos reflexos vasculares e as arritmias supraventriculares. Deve ser considerada
a ecocardiografia com prova de esforgo em tapete rolante para detectar OTSVE
provocada. Nos doentes com episodios recorrentes de sincope de causa inex-
plicavel e com baixo risco de morte subita cardiaca (MSC), deve ser considerado
um registador implantavel de eventos (RIE). O teste de tilt ndo tem indicagao
na avaliagao de rotina.
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Sao recomendados um ECG de |2 derivagoes, uma prova de esforgo
em pé, ecocardiografia 2 D e Doppler em repouso e em esforco e uma
monitorizagdo com ECG em ambulatério de 48 horas em doentes com
sincope de causa inexplicada, para identificar a causa dos sintomas.

Deve ser considerado um RIE em doentes com episodios recorrentes de
sincope de causa inexplicada e que apresentam baixo risco de MSC.

2D =bidimensional; ECG = electrocardiograma; MSC = morte stbita cardiaca; RIE = registado implantavel de eventos.
*Classe de recomendagio. "Nivel de evidéncia.

8.4 Palpitacgoes
Muitos doentes queixam-se de palpitagdes causadas por sistoles cardiacas sinto-

maticas e por ectopia ventricular. Palpitagoes mantidas que durem mais do que
alguns minutos sao muitas vezes causadas por arritmia supraventricular.

Para os doentes com palpitagdes frequentes ou resistentes, recomenda-se a monito-
rizagdo com ECG em ambulatorio durante 48 horas para identificar a causa provavel.

Pode ser considerado um RIE em doentes com palpitagdes frequentes, nos quais nio
¢ identificada nenhuma causa na sequéncia de monitorizago prolongada do ECG.

ECG = electrocardiograma; RIE = registador implantavel de eventos.
*Classe de recomendagio - °Nivel de evidéncia.

8.5 Recomendacoes sobre estudos electrofisiologicos
Nado é recomendada a utilizagdo por rotina de estudos electrofisiologicos (EEF)
em doentes com sincope ou com sintomas sugestivos de arritmia.

Recomenda-se estudo electrofisioldgico invasivo em doentes com
taquicardia supraventricular documentada, persistente ou recorrente
(flutter auricular, taquicardia auricular, taquicardia de re-entrada nodal
auriculoventricular, taquicardias mediadas por vias auriculoventriculares
acessorias) e em doentes com pré-excitagao ventricular de modo a
identificar e tratar substrato susceptivel de ablagdo.
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Pode ser considerado o estudo electrofisioldgico invasivo em doentes
seleccionados, com taquicardia ventricular documentada, sintomatica,

monomorfica e persistente (> 30 s) de modo a identificar e tratar um
substrato arritmico susceptivel de ablagdo.

Naio se recomenda estudo electrofisiologico com estimulagdo ventricular
programada para estratificagdo de risco de morte sibita cardiaca.

*Classe de recomendagao.
®Nivel de evidéncia.

9. Tratamento dos sintomas e prevencao
de complicacoes

9.1. Obstruc¢ao sintomatica da camara de saida do ventriculo
esquerdo

Para o tratamento invasivo é geralmente considerado um limiar 2 50 mmHg. Os
doentes com um gradiente maximo na cdmara de saida do VE em repouso ou
provocado < 50 mmHg devem ser tratados de acordo com as recomendagdes
para MCH nao obstrutiva.

9.1.1 Medidas gerais
Os doentes com OTSVE devem evitar a desidratagdo e o excesso do consumo
de dlcool. Devem ser encorajados a perder peso.

Os vasodilatadores arteriais e venosos, incluindo os nitratos e os inibido-
res da fosfodiesterase, devem ser evitados se possivel em doentes com
OTSVE em repouso ou provocada.

Deve ser considerada a restauragao do ritmo sinusal ou o controlo adequado
da frequéncia cardiaca antes de considerar terapéuticas invasivas em doentes
com reincidéncia dos sintomas ou com fibrilhagao auricular de dificil controlo.

Nao se recomenda a digoxina em doentes com OTSVE em repouso ou
provocada.

OTSVE = obstrugio do tracto de saida do ventriculo esquerdo.
*Classe de recomendagio. "Nivel de evidéncia.
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9.1.2 Terapéutica farmacologica

Os p-bloqueantes nao vasodilatadores constituem a terapéutica de primeira
linha. Se ineficaz, a terapéutica adicional com disopiramida deve ser considerada,
desde que o intervalo QTc ndo exceda 480 ms. A disopiramida deve ser evitada
em doentes com glaucoma, em homens com prostatismo e em doentes medi-
cados com outros farmacos que prolongam o intervalo QT (i.e. amiodarona e
sotalol) e deve ser utilizada com precaugao em doentes com ou propensos a FA,
nos quais a melhoria da condugao AV pode aumentar a frequéncia ventricular.

Quando os f3-bloqueantes estio contra-indicados ou sao ineficazes, deve ser
considerado o verapamil, com monitorizagdo rigorosa, em doentes com obs-
trugdo grave (> 100 mmHg) ou com pressoes sistolicas arteriais pulmonares
elevadas, ou o diltiazem. Os antagonistas do calcio dihidropiridinicos nao sao
recomendados para o tratamento da OTSVE. Os diuréticos de ansa ou tia-
zidicos em dose baixa podem ser utlizados com precaugdo para melhorar a
dispneia, tendo o cuidado de evitar a hipovolemia.

Raramente, os doentes com OTSVE grave, provocavel, apresentam hipotensio e
edema pulmonar. A utilizagdo de vasodilatadores e de inotropicos positivos neste
grupo pode constituir risco de vida. O tratamento consiste em {3-bloqueantes
orais ou i.v. e vasoconstritores (i.e. a fenilefrina, o metaraminol, a norepinefrina).

Sdo recomendados os p-bloqueantes nio vasodilatadores titulados para
dose maxima tolerada, como terapéutica de primeira linha para melhorar os
sintomas nos doentes com OTSVE em repouso ou provocada“.

Recomenda-se o verapamil, titulado para dose maxima tolerada, para melhorar
os sintomas nos doentes sintomaticos com OTSVE em repouso ou provocada®
que s3o intolerantes ou apresentam contra-indicagdes para os -bloqueantes.

Recomenda-se a disopiramida, titulada para dose méxima tolerada’, em adicdo a
um f-bloqueante (ou, caso nao seja possivel, com verapamil) para melhorar os
sintomas nos doentes com OTSVE em repouso ou provocada‘.

Pode ser considerada a disopiramida, titulada para dose maxima tolerada®,
em monoterapia para melhorar os sintomas nos doentes com OTSVE em
repouso ou provocada“ (prova de esforgo ou manobra de Valsalva) tendo
cuidado em doentes com ou propensos a FA, nos quais este farmaco podera
aumentar a resposta ventricular.

Os f-bloqueantes ou o verapamil podem ser considerados em criangas e adultos assin-
tomaticos com OTSVE em repouso ou provocada® para reduzir o gradiente de pressio.
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Classe* m

Os diuréticos de ansa ou tiazidicos em dose baixa podem ser utilizados

com precaugio na OTSVE sintomatica para melhorar a dispneia de esforco. . B

Para melhorar os sintomas pode ser considerado o diltiazem, titulado

para dose maxima tolerada, nos doentes sintomaticos com OTSVE em " c
a

repouso ou provocada, intolerantes ou com contra-indicagao para os
{3-bloqueantes e para o verapamil.

Devem ser considerados os B-bloqueantes orais ou i.v. e os vasocons-
tritores em doentes com OTSVE grave, provocada’, que apresentam Ila C
hipotensdo e edema pulmonar.

OTSVE = obstrugio do tracto de saida do ventriculo esquerdo.

*Classe de recomendacio - °Nivel de evidéncia.

“Provocagdo com manobra de Valsalva, prova de esforgo, ortotatismo ou nitratos orais, se incapazes de se
submeterem ao esforco.

40 intervalo QTc deve ser monitorizado durante a titulagao da disopiramida e da dose reduzida se exceder 480 ms.

9.1.3 Tratamento invasivo da OTSVE

O tratamento invasivo para reduzir a OTSVE deve ser considerado em doentes
com um gradiente OTSVE 2 50 mmHg, sintomas moderados a graves (classe fun-
cional Ill-IV da New York Heart Association (NYHA)) e/ou sincope de esforgo ou
recorrente apesar da terapéutica farmacologica maxima tolerada. Equipas multi-
disciplinares experientes devem avaliar todos os doentes antes da intervengao. A
escolha da terapéutica deve basear-se numa avaliagdo sistematica da valvula mitral
da anatomia septal, detectando as alteragdes da cdmara de saida do VE e da valvula
mitral que requerem tratamento cirurgico (Figura 5). Em doentes com hipertrofia
ligeira (< 16 mm), deve ser considerado o pacing de dupla cdmara (consultar pacing
de dupla cdmara no capitulo 9.1.3.5) ou a reparagdo/substitui¢do da valvula mitral.

9.1.3.1 Cirurgia

A miectomia septal ventricular reduz os gradientes da camara de saida do VE
e o SAM relacionado com a regurgitagao mitral em mais de 90% dos casos e
melhora a capacidade de exercicio e os sintomas. As complicagdes cirargicas
principais sdo o bloqueio AV, a comunicagio interventricular e a regurgitagio
aortica (RA). Quando ha também obstrugao mesoventricular, a miectomia con-
vencional pode ser alargada distalmente até a regido mesoventricular até a base
dos musculos papilares. A cirurgia concomitante da valvula mitral & necessaria
em Il - 20 % dos doentes submetidos a miectomia.

27



9.1.3.2 Ablagao septal alcodlica

Uma injecgdo selectiva de alcool na artéria perfurante septal (ou por vezes
noutros ramos da artéria descendente anterior) para criar uma necrose septal
localizada tem resultados semelhantes aos da cirurgia. A principal complicagio
nao fatal é o bloqueio AV, em 7 —20% dos doentes. Devido a variabilidade ana-
tomica na irrigagdo septal, é mandatoria a ecocardiografia de contraste miocar-
dica, prévia a injecgdo de alcool. Se o contraste ndo se localizar exclusivamente
no septo basal, o procedimento nao deve ser executado.

Recomenda-se que as terapéuticas de redugdo septal sejam realizadas
por cirurgioes experientes, que trabalhem numa equipe multidisciplinar
de especialistas no tratamento da MCH.

Recomenda-se a terapéutica de redugio do septo para melhorar os
sintomas em doentes com um gradiente na TSVE maximo em repouso
ou provocado 2 50 mmHg que se encontram em classes funcionais IlI-IV
apesar da terapéutica médica maxima tolerada e optimizada.

Deve ser considerada a terapéutica de redugao do septo em doentes com
sincope de esforgo recorrente causada por um gradiente na TSVE maximo em
repouso ou provocado 2 50 mmHg apesar da terapéutica médica optimizada.

Recomenda-se a miectomia septal em vez da ASA em doentes com
indicagdo para terapéutica de redugio do septo e com outras lesdes que
requerem intervengao cirdrgica (i.e reconstrugao/substituicdo da valvula
mitral, intervengdo no musculo papilar).

Deve ser considerada a reparagao ou substitui¢ao da valvula mitral em
doentes sintomaticos com um gradiente no TSVE maximo em repouso
ou provocado 2 50 mmHg e com regurgitagdo mitral moderada a grave
nao causada por SAM da valvula mitral.

Pode ser considerada a reconstrucio ou substitui¢io da valvula mitral em
doentes com um gradiente na TSVE maximo, em repouso ou provocado,
> 50 mmHg e uma espessura septal maxima < 16 mm no ponto do
contacto do septo com o folheto mitral ou quando persiste regurgitagio
mitral moderada a grave apos miectomia isolada.

AE =auricula esquerda; ASA = ablagao septal alcodlica; FA = fibrilhagao auricular; MCH = miocardiopatia hipertrofica;
NYHA = classe funcional da New York Heart Association; OTSVE = obstrucdo do tracto de saida do ventriculo esquer-
do; SAM = movimento sistolico anterior; TSVE = tracto de saida do ventriculo esquerdo (left ventricle outflow tract);
*Classe de recomendagio - °Nivel de evidéncia.
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9.1.3.3 Cirurgia versus ablagao alcodlica

O pacing AV sequencial permanente com intervalo AV curto pode ser conside-
rado em doentes adultos sintomaticos que recusem ou sem indicagdo para outras
terapéuticas invasivas de redugdo septal e em doentes com outras indicagoes para
pacing. Os parametros do pacing devem ser optimizados de modo a obter pré-ex-
citagdo maxima do apex do VD com o compromisso minimo do enchimento VE
(habitualmente um intervalo AV em repouso entre 100 + 30 mseg). Para assegurar
a captura ventricular completa durante o exercicio fisico, deve ser programado
um intervalo AV dindmico e o limite programado da frequéncia maxima deve ser
superior a frequéncia sinusal maxima atingida durante o exercicio.

Classe? m

Pode ser considerado pacing AV sequencial com intervalo AV optimizado
para reduzir o gradiente na cimara de saidaVE ou para permitir a
terapéutica médica com B-bloqueantes e/ou com verapamil em doentes
seleccionados com um gradiente no TSVE maximo em repouso ou pro- Ib c
vocado 2 50 mmHg, com ritmo sinusal e com sintomas  refractarios, que
apresentam contra-indicagdes para ablagdo septal alcodlica ou para miec-
tomia septal ou que se encontram em alto risco de desenvolver bloqueio
cardiaco na sequéncia de ablagdo septal alcodlica ou de miectomia septal.

Em doentes com OTSVE em repouso ou provocada 2 50 mmHg, ritmo
sinusal e sintomas refractarios, nos quais ha indicagao para um CDI, pode
ser considerada a implantagdo de um CDI de dupla cdmara (e ndo de b C
cdmara Unica) para reduzir o gradiente na cdmara de saida do VE ou para
facilitar o tratamento com B-bloqueantes e/ou com verapamil.

AV = auriculoventricular; CDI = cardioversor desfibrilhador implantavel; OTSVE = obstrugio do tracto da
camara de saida do ventriculo esquerdo; TSVE = tracto de saida do ventriculo esquerdo.

*Classe de recomendagio.

®Nivel de evidéncia.
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Figura 4 Check list pré-avaliacao, para os doentes considerados para

terapéuticas invasivas de redugao septal

Existem alternativas/explicagoes
adicionais para os sintomas?

* Obesidade

* Doenca respiratoria

* Doenca das artérias coronarias
* Anemia

* Doenga tiroideia

* Arritmia (i.e. FA)

* Efeitos farmacoldgicos acessorios
* Doenga sistémica (e.g. amiloide)
* Obstrugao do TSVD

Qual é o mecanismo
da obstrugdo?

* Relacionado com SAM

* Mesoventricular

* Membrana sub-aértica

* Estenose aortica

* Inser¢do anomala de musculo
papilar

* Tecido acessorio da valvula mitral

Avaliar a anatomia/fungdo
da valvula mitral

* Prolapso mitral

¢ Qutras alteragdes intrinsecas
daVM

Avaliar a distribui¢do
e a gravidade da hipertrofia

Espessura minima
do septo anterior |7 mm

FA = fibrilhagao auricular; TSVD = tracto de saida do ventriculo direito; SAM = movimento sistdlico anterior
da valvula mitral; VM = vélvula mitral.
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9.2. Obstrucio mesoventricular e aneurismas apicais

A obstrucdo mesoventricular ocorre em cerca de 10% dos doentes com MCH.
Os doentes sintomaticos com obstrugao mesoventricular devem ser tratados com
B-bloqueantes em doses elevadas, com verapamil ou com diltiazem. Cerca de 25%
dos doentes com obstrugdo mesoventricular tém também um aneurisma apical e
alguns desenvolvem taquicardia ventricular monomorfica que pode ser susceptivel
de mapeamento e ablagdo. Raramente se formam trombos no aneurisma, com
necessidade de ser tratados com anticoagulagdo oral a longo prazo. Nao se reco-
menda a implantagdo de CDI profilactico na auséncia de outras caracteristicas
clinicas que surgiram um risco acrescido de MSC (consultar capitulo 9.6).

9.3 Tratamento dos sintomas de insuficiéncia cardiaca em doen-
tes sem OTSVE

9.3.1 Terapéutica farmacolégica

Uma abordagem geral sobre o tratamento dos sintomas de insuficiéncia car-
diaca é apresentada na Figura 6.

Classe® m

Nos doentes em classes funcionais II-IV da NYHA com FEVE > 50% e sem evidéncia
de OTSVE em repouso ou provocada, devem ser considerados os B-bloqueantes, lla C
o verapamil ou o diltiazem para melhorar os sintomas de insuficiéncia cardiaca.

Devem ser considerados diuréticos de ansa ou tiazidicos em baixa dose nos doentes
em classes funcionais IIIV da NYHA com FEVE 2 50% e sem evidéncia de OTSVE Ila C
em repouso ou provocada, para melhorar os sintomas de insuficiéncia cardiaca.

FEVE = fracgdo de ejecgdo ventricular esquerda; OTSVE = obstrugio do tracto de saida do ventriculo esquer-
do; NYHA = New York Heart Association.
*Classe de recomendacio - °Nivel de evidéncia.

Classe* m

Deve ser considerado um IECA, em adigao a um B-bloqueante, em doen-
tes sem OTSVE que tém uma FEVE < 50% para reduzir o risco lla C
de internamento por IC e de morte prematura®.

Deve ser considerado um B-bloqueante, em adigdo a um IECA

(ou um ARA se o IECA for intolerado) em doentes sem OTSVE

com FEVE < 50% para melhorar os sintomas e reduzir o risco de interna-
mento por |C e de morte prematura®.

lla C
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Devem ser considerados os diuréticos de ansa em baixa dose em doentes
sintomaticos, em classes funcionais II-IV da NYHA com FEVE < 50% para
melhorar os sintomas e reduzir o risco de internamento por IC-.

Em todos os doentes com sintomas persistentes (Classes funcionais II-IV
da NYHA) e com FEVE < 50% - apesar do tratamento com [ECA (ou um
ARA se um [ECA for intolerado) e dos B-bloqueante — deve ser consi-
derado um antagonista dos receptores mineralocorticoides (ARM) para
reduzir os riscos de internamento por IC e de morte prematura.

Pode ser considerada a digoxina em baixa dose em doentes sem OTSVE
em Classes funcionais II-V da NYHA com FEVE < 50% e com fibrilhagdo
auricular permanente, para controlar a frequéncia cardiaca.

ARA = antagonista dos receptores da angiotensina; ARM = antagonista dos receptores dos mineralocorticoides;
FEVE = frac¢do de ejecgdo ventricular esquerda; IC = insuficiéncia cardiaca; IECA = inibidor da enzima de conversio
da angiotensina; NYHA = New York Heart Association; OTSVE = obstrugio do tracto de saida do ventriculo esquerdo.
*Classe de recomendagio - °Nivel de evidéncia.

“Na auséncia de ensaios aleatorizados em MCH, o beneficio do internamento, sintomas e mortalidade é assumido,
mas esté por provar.

9.3.2 Terapéutica de ressincronizagao cardiaca

A heterogeneidade regional da contraccio e do relaxamento VE ¢é frequente e
podem ser um marcador de mau prognostico. Na auséncia de ensaios aleato-
rizados, a TRC pode ser considerada como opgdo em doentes com sintomas
refractarios ao tratamento farmacoldgico optimizado e com FEVE < 50%.

Pode ser considerada a terapéutica de ressincronizagio cardiaca para
melhorar os sintomas em doentes com MCH, com GTSVE maximo < 30
mmHg, com sintomas refractarios, em classes funcionais II-IV, com FEVE <
50% e BCRE com uma duragdo de QRS > 120 ms.

BCRE = bloqueio completo do ramo esquerdo; FE = fracgdo de ejeccdo; GTSVE = gradiente do trato de saida
do VE; MCH = miocardiopatia hipertrofica; NYHA = New York Heart Association; VE = ventricular esquerda.
*Classe de recomendagio - °Nivel de evidéncia.
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9.3.3 Transplantagao cardiaca e dispositivos de assisténcia ventricular esquerda

Deve ser considerada a transplantagio cardiaca ortotdpica em doentes
seleccionados com FEVE < 50% e em classes funcionais III-[V da NYHA
apesar da terapéutica médica optimizada ou arritmia ventricular
intratvel.

Pode ser considerada a transplantagdo cardiaca ortotépica em doentes
seleccionados com FEVE normal (2 50%) e sintomas graves refractarios
aos farmacos (Classes funcionais Ill-IV da NYHA) causados por disfun-

¢do diastdlica.

FEVE = fraccdo de ejeccio ventricular esquerda; IC = insuficiéncia cardiaca; NYHA = New York Heart Association.
*Classe de recomendagéo.
®Nivel de evidéncia.

Pode ser considerada uma terapéutica de fluxo axial continuo com DAVE
em doentes seleccionados com IC terminal apesar da terapéutica far-
macoldgica optimizada e do tratamento com dispositivos, com indicagdo
para transplantagdo cardiaca. O tratamento referido permite melhorar os
sintomas e reduzir o risco de internamento por IC, por da IC agravada e
a morte prematura enquanto aguardam pela transplantagao.

DAVE = dispositivo de assisténcia ventricular esquerda; IC = insuficiéncia cardiaca.
*Classe de recomendagéo.
®Nivel de evidéncia.
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Figura 6 Algoritmo para o tratamento da insuficiéncia cardiaca
na miocardiopatia hipertroéfica

Insuficiéncia cardiaca
Classes -1V da NYHA

!

TSVE em repouso
ou provocada
> 50 mmHg

4

Tratamento
do TSVE

|

TSVE em repouso
ou provocada
< 50 mmHg

FA?

Controlo
frequéncia/ritmo
anticoagulagao

I —

FEVE 2 50%

FEVE < 50%

!

!

B-bloqueantes,
verapamil
ou diltiazem
Diuréticos
de ansa
ou tiazidicos
em baixa dose

B-bloqueantes,
iECA, ARM
Diuréticos

de ansa

ou tiazidicos
em baixa dose

i

Considerar transplantagao
cardiaca

ARM = antagonista dos receptores mineralocorticoides; FA = fibrilhagao auricular; FEVE = fracao de ejec-
¢do ventricular esquerda; iECA = inibidor da enzima de conversio da angiotensina; NYHA = classe funcional
da New York Heart Association; OSTVE = obstrugio do tracto de saida do ventriculo esquerdo.
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9.4 Tratamento da angina em doentes sem obstruciao

Classe? m

Devem ser considerados os B-bloqueantes e os antagonistas do calcio
para melhorar os sintomas em doentes com dor toracica anginosa e sem lla C
evidéncia de OSTVE ou de doenca coronaria obstrutiva.

Podem ser considerados os nitratos orais para melhorar os sintomas em
doentes com dor torécica anginosa e sem evidéncia de OSTVE ou de llb C
doenca arterial coronaria obstrutiva.

OSTVE = obstrugio de tracto de saida do ventriculo esquerdo.
*Classe de recomendagéo.
®Nivel de evidéncia.

9.5 Disritmias supraventriculares

Os doentes em ritmo sinusal com auricula esquerda de didmetro 2 45 mm devem
submeter-se a monitorizagdo ambulatéria do ECG durante 48 horas, cada 6 - 12
meses para detectar FA. O flutter auricular deve ser tratado de modo convencio-
nal e o risco de tromboembolismo deve ser considerado equivalente ao da FA.

9.5.1 Tratamento agudo

A FA de novo, esta deve ser tratada rapidamente de acordo com as Recomen-
dagoes da ESC.

A digoxina deve ser evitada em doentes com OSTVE e FE normal. Os anti-arri-
tmicos da Classe IC devem ser evitados.

Quando o controlo da frequéncia cardiaca ¢ atingido, deve ser considerada a
cardioversao eléctrica (CE) electiva apés um minimo de 3 semanas de anticoa-
gulagdo eficaz com um antagonista da vitamina K (AVK). Se for considerada
a cardioversdo eléctrica mais precocemente, deve seguir-se uma estratégia
baseada no ETE.

9.5.2 Profilaxia do tromboembolismo

A utilizagdo do score CHA,DS -VASc para calcular o risco de acidente vascular
cerebral nao é recomendada em doentes com MCH. Recomenda-se uma tera-
péutica ao longo de toda a vida com anticoagulantes orais mesmo quando o
ritmo sinusal é restabelecido. Os novos anticoagulantes orais (NOAC) podem
ser considerados quando os AVK ndo possam ser utilizados.
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9.5.3 Controlo da frequéncia

Recomenda-se o controlo da frequéncia ventricular com B-bloqueantes e com anta-
gonistas dos canais de clcio nao dihidropiridinicos, individualmente ou combinados,
em doentes com FA paroxistica, persistente ou permanente. Quando nio se atinge o
controlo adequado da frequéncia cardiaca, pode ser considerada a ablagio do nédulo
AV e o pacing permanente. O pacing apos a ablagdo do nddulo AV deve estar de
acordo com as Recomendagdes da ESC, com a excepgdo de que o CRT-P (CRT com
pacemaker) pode ser considerado em doentes com fungao VE diminuida (FE < 50%).

9.5.4 Controlo do ritmo

A amiodarona deve ser considerada para controlo do ritmo e para preservar o
ritmo sinusal apos a cardioversio. A dronedarona nao é recomendada em doentes
com MCH. A ablagao por cateter da FA em doentes com MCH deve ser conside-
rada em doentes sem dilatagdo grave da auricula esquerda que apresentam sinto-
mas refractarios a medicagao ou que sao intolerantes aos fairmacos anti-arritmicos.

Caso ndo haja contra-indicagao, recomenda-se a anticoagulagao oral com
um AVK (INR 2,0 - 3,0 alvo) em doentes que desenvolvem FA persis-
tente, permanente ou paroxistica para prevenir o tromboembolismo.

Recomenda-se a terapéutica antitrombotica em doentes com flutter
auricular; tal como para os que tém FA.

Deve ser considerada a avaliagao do risco hemorragico com o score
HAS-BLED ao prescrever a terapéutica antitrombética (com AVK ou
com antiagregante plaquetar).

Deve ser considerado o restabelecimento do ritmo sinusal, por CE ou
por cardioversdo farmacoldgica com amiodarona intravenosa em doentes
que se apresentam com FA de inicio recente.

Deve ser considerada a amiodarona para atingir o controlo do ritmo e
manter o ritmo sinusal apos a cardioversao.

Sao recomendados os B-bloqueantes, o verapamil e o diltiazem para
controlar a frequéncia em doentes com FA permanente ou persistente.

Deve ser considerada a ablago por cateter da FA em doentes sem
dilatagdo auricular esquerda grave, que apresentam sintomas refractarios
a medicagdo ou que sdo intolerantes aos firmacos anti-arritmicos.

Pode ser considerada a ablagdo do nodulo AV para controlar a frequéncia
cardiaca quando a frequéncia ventricular ndo pode ser controlada com
farmacos e quando a FA ndo pode ser prevenida por terapéutica anti-
-arritmica ou esta associada a efeitos colaterais intoleraveis.
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Classe® | Nivel®

No seguimento da ablagao do nodulo AV em doentes com FEVE > 50%, reco-
menda-se a implantagdo de packemaker de dupla-cimara (DDD) com fungao
mode-switch em doentes com FA paroxistica e de pacemaker de camara tinica
(VVI-R) naqueles com FA persistente ou permanente.

Em doentes com qualquer tipo de FA e com FEVE < 50%, pode ser conside-

rada a implantagao de um CRT-P apds a ablagio do nodulo AV. Ib

Deve ser considerada a monitorizagdo ambulatoria com ECG durante 48
horas, a cada 6 — |2 meses em doentes que estdo em ritmo sinusal e que 1la
apresentam um didmetro AE 2 45 mm.

Podem ser considerados procedimentos de ablagdo durante a miectomia

septal em doentes com MCH e FA sintomatica. b

Deve ser considerada a terapéutica antiagregante com 75 — 100 mg de aspirina além de
75 mg de clopidogre! didrios (caso haja um baixo risco de hemorragia) quando os doen- | Jla
tes recusem a terapéutica com qualquer ACO (quer seja com AVKs ou com NOAGs).

Quando a dose ajustada de um AVK (INR 2-3) ndo pode ser utilizada num

doente com FA - devido a falha de ades@o a terapéutica anticoagulante, aos efei-

tos colaterais dos AVKSs, ou a incapacidade de participar ou de assumir a monito- B
rizagdo de acordo com o INR — recomenda-se um inibidor directo da trombina

(dabigatrano) ou um inibidor oral do factor Xa (i.e. rivaroxabano, apixabano).

Caso ndo haja uma causa reversivel de FA, recomenda-se a terapéutica ACO ao longo de
toda a vida com umAVK (INR 2,0 - 3,0), mesmo se o ritmo sinusal for restabelecido.

AE = auricula esquerda; AOC = antocoagulante oral; AV = auriculoventricular; AVK = antagonista da vitamina
K; CE = cardioversio eléctrica; CRT = terapéutica de ressincronizagao cardiaca; ECG = electrocardiograma;
FA = fibrilhagdo auricular; FEVE = fracgdo de ejeccdo ventricular esquerda; HASBLED = (hipertensio, altera-
cao da fungdo renal/hepitica, acidente vascular cerebral, antecedentes ou predisposicdo de hemorragia, INR
instavel, idosos (> 65 anos), drogas/alcool em concomitancia); INR = international normalized ratio; MCH =
miocardiopatia hipertrofica; NOAC = novos anticoagulantes orais.

*Classe de recomendagao.

®Nivel de evidéncia.

9.6 Prevencdo da morte subita cardiaca

A mortalidade cardiovascular global nos adultos com MCH é |-2%/ano por
MSC, sendo a MSC, a insuficiéncia cardiaca e o tromboembolismo as principais
causas de morte. A avaliagdo do risco de MSC deve incluir a histéria clinica e
familiar, ECG em ambulatério durante 48 horas, ETT (ou RMC no caso de janela
ecocardiografica deficiente) e prova de esforgo limitada por sintomas.
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9.6.1 Recomendagdes sobre o esforgo

Os doentes com MCH devem ser aconselhados a nao participar em desportos
competitivos e devem ser desencorajados de praticar actividade fisica intensa,
em especial quando tém factores de risco de MSC para de OTSVE.

9.6.2 Cardioversores-desfibrilhadores implantaveis

A implantagdo de um CDI deve ser considerada em doentes que sobreviveram
a paragem cardiaca devido a fibrilhagao ventricular ou que sofreram de taqui-
cardia ventricular mantida espontanea com compromisso hemodiniamico. Todos
os outros doentes devem submeter-se a uma avaliagao clinica normalizada que
regista um conjunto pré-definido de variaveis prognosticas que sdo entdo utili-
zadas para estimar o risco de MSC a 5 anos utilizando o modelo HCM Risk-SCD
(modelo de risco de MSC por MCH) (consultar a figura 7).

Probabilidade

e MSC a5 anos =1- 0,998 exp(indice de prognéstico)

Quando o indice de Prognéstico = [0,15939858 x espessura maxima da parede (mm)] -
[0,00294271 x espessura méxima da parede? (mm?)] + [0,0259082 x didmetro auricular
esquerdo (mm)] + [0,00446 131 x gradiente maximo (repouso/Valsalva) da cdmara de saida do
ventriculo esquerdo (mmHg)] + [0,4583082 x historia familiar de MSC] + [0,82639195 x VTNS]
+[0,71650361 x sincope inexplicada] - [0,01799934 x idade no momento da avaliagao clinica
(anos)].

Note bem: No modelo HCM Risk-SCD existe uma relagdo nao linear entre
o risco de MSC e a espessura maxima da parede do ventriculo esquerdo. Este
facto é contabilizado no modelo de previsdo de risco pela inclusio de um termo
quadratico para a espessura maxima da parede do ventriculo esquerdo.

O modelo HCM Risk-SCD NAO deve ser utilizado em criancas e doentes < 16
anos, em atletas de elite ou em individuos com doengas metabdlicas/infiltrati-
vas (i.e. doenga de Anderson-Fabry) e sindromes (i.e. sindrome de Noonan).
O modelo nao utiliza gradientes na cdmara de saida do ventriculo esquerdo
induzidos pelo esforgo e nio foi validado antes e apds a miectomia ou a ablagdo
septal alcoolica. Na expectativa de estudos adicionais, o modelo HCM Risk-SCD
deve ser utilizado com precaugao em doentes com espessura maxima 2 35 mm.

As decisdes sobre a terapéutica com CDI devem considerar sempre a idade e
o estado de saude geral do doente, os factores socio-econémicos e o impacto
psicologico da terapéutica. Em doentes com factores clinicos nao incluidos no
modelo HCM Risk-SCD, a terapéutica deve ser individualizada e deve-se considerar
o equilibrio entre o beneficio provavel e o risco de complicagdes ao longo da vida.

38




Recomenda-se a restricio de desportos competitivos® em doentes com MCH.

Recomenda-se a implantagio de um CDI em doentes que sobrevive-
ram de paragem cardiaca devido a TV ou a FV, ou que tém TV mantida
espontdnea causadora de sincope ou de compromisso hemodinamico e
com sobrevida > | ano.

Recomenda-se o modelo HCM Risk-SCD como método estimativo de
risco de morte subita a 5 anos em doentes 2 16 anos sem antecedentes
de TV/FV ressuscitada ou de TV sustida espontanea, causadora de sincope
ou de compromisso hemodinamico.

Recomenda-se que o risco de MSC a 5 anos seja analisado por avaliagao
inicial e reavaliado com intervalos de |-2 anos ou sempre que haja
alteragdo do estado clinico.

Deve ser considerada a implantagdo de CDI em doentes com um risco
de morte sibita estimado a 5 anos 2 6% e com esperanca de vida > |
ano , no seguimento de avaliagdo clinica detalhada tendo em atengao o
risco de complicagdes ao longo da vida e o impacto do CDI no estilo de
vida, no aspecto socio-economico e na saide psicoldgica.

Pode ser considerada a implantagdo de CDI em doentes especificos com
um risco estimado de MSC a 5 anos entre 2 4% e < 6% e esperanca de
vida > | ano com avaliagdo clinica detalhada tendo em atengdo o risco de
complicagdes ao longo da vida e o impacto do CDI no estilo de vida, no
aspecto socio-econdmico e na sadde psicoldgica.

Pode ser considerada a implantagdo de CDI em doentes especificos com
um risco estimado de MSC a 5 anos < 4% apenas quando apresentam
caracteristicas clinicas que sdo de importancia prognostica comprovada

e quando uma avaliagao de risco de complicagdes ao longo da vida e o
impacto do CDI no estilo de vida, no aspecto sécio-economico e na satide
psicologica sugere um beneficio substancial com a terapéutica do CDI.

Nao se recomenda a implantagdo de um CDI em doentes com um risco
estimado de MSC a 5 anos < 4% sem quaisquer outras caracteristicas
clinicas que sdo de importancia prognostica comprovada.

CDI = cardioversor desfibrilhador implantavel; FV = fibrilhagdo ventricular; TV = taquicardia ventricular.
*Classe de recomendagao - °Nivel de evidéncia.

As Recomendagdes da ESC definem desporto competitivo como compromisso amador ou profissional de
treino de exercicio regular ou participagdo em competigdes oficiais (consultar as Recomendagdes da ESC
pertinentes para mais detalhes).
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Figura 7 Fluxograma para a implantagao de CDla

PREVENGAO PRIMARIA PREVENCAO SECUNDARIA
Avaliagdo recomendada: * Paragem cardiaca
Histéria clinica devidoa TV ou FV
Ecocardiograma 2D/Doppler o TV ek
EGC durante 48 h espontinea causadora
em ambulatério de sincope ou

| de compromisso

Variéveis do modelo HCM Risk.SCD: Helet e
Idade

Antecedentes familiares

de morte subita cardiaca
Sincope de causa inexplicada
Gradiente na cdmara de saida
do ventriculo esquerdo®
Espessura maxima da parede

Esperanca de vida

g >
do ventriculo esquerdo® I'ano
Didmetro da auricula esquerda®
TVNM
CDI
recomendado

[
RISCO ALTO
INTERMEDIO RISCO
risco a 5 anos riscoa’
> 4% -<6% anos 2 6%

CDI CDI CDI
geralmente pode ser deve ser
ndo indicado considerado considerado

2 D = bidimensional; CDI = cardioversor desfibrilhador implantavel; ECG = electrocardiograma; FV = fibrilhagio
ventricular; OTSVE = obstrugio do tracto de saida do ventriculo esquerdo; MCH = miocardiopatia hipertréfica; EPM-
VE = espessura parietal maxima do ventriculo esquerdo; MSC = morte subita cardiaca; TV = taquicardia ventricular;
TVNM = taquicardia ventricular nio mantida em monitorizacio electrocardiografica durante 24-48h em ambulatério.
“Utilizar valores absolutos para o gradiente na OTSVE, EPMVE e para o didmetro da auricula esquerda;

Naio se recomenda um CDI a nio ser que haja outras caracteristicas clinicas que sejam de importancia prognéstica
potencial e em situagSes em que o beneficio provavel compense o risco de complicagées ao longo da vida e o impac-
to de um CDI no estilo de vida, no aspecto sécio-econémico e na satde psicologica.
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Antes da implantagio do CDI, os doentes devem ser informados sobre o risco de
choques inapropriados, de complicagées da implantagdo e de implicagGes sociais,
ocupacionais e sobre as implicagdes na condugdo de veiculos em portadores de CDI.

Sdo recomendados os B-bloqueantes e/ou a amiodarona em doentes com
CDI que tém arritmias ventriculares sintomaticas ou choques recorrentes
apesar do tratamento optimizado e da reprogramagao do dispositivo.

Recomenda-se o estudo electrofisiologico em doentes com CDI e com
choques inapropriados devido a taquicardias supraventriculares regulares para
identificar e tratar eventual substrato arritmico susceptivel de ablagao.

Pode ser considerado um sistema de ligagio de CDI subcuténeo (S-ICD™)
em doentes com MCH sem indicagio para pacing.

CDI = cardioversor desfibrilhador implantavel; MCH = miocardiopatia hipertréfica; S-ICD™ = CDl subcuténeo.
*Classe de recomendagio - °Nivel de evidéncia.

9.6.3 Risco de morte subita em criangas

A implantagdo de um CDI em criangas ¢ indicada apos arritmia ventricular com
risco de vida. Tal como nos adultos, a HVE, a espessura maxima da parede VE 2
30 mm (ou um score-Z 2 6), a sincope de causa inexplicada, a TVNM e os antece-
dentes familiares de morte sibita representam factores de risco major de morte
subita. A implantagio de CDI deve ser considerada nas criangas que tém um ou
mais factores de risco major. Os desfibrilhadores de cdmara dnica sdo suficientes
na maioria dos casos e reduzem a probabilidade de complicagdes. A implantagdo
de um CDI pode ser considerada em doentes com um Unico factor de risco s6
depois de uma anlise cuidadosa dos riscos e dos beneficios da crianga.

Recomenda-se a implantagdo de um CDI em criangas que sobreviveram
de uma paragem cardiaca ou que sofreram de taquicardia ventricular
mantida.

Deve ser considerada a implantagdo de um CDI em criangas com dois ou mais facto-
res de risco pedidtricos major* ap6s aconselhamento adequado e quando uma avaliagio
do risco de complicagdes ao longo da vida e o impacto de um CDI no estilo de vida e
na satde psicoldgica sugere um beneficio substancial da terapéutica com CDI.
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Pode ser considerada a implantagdo de um CDI em criangas com um
factor de risco pediatrico tnico major apos aconselhamento adequado
e quando a avaliagao do risco de complicagGes ao longo da vida e o b C
impacto de um CDI no estilo de vida e na satide psicologica sugerem um
beneficio substancial da terapéutica com CDI.

CDI = cardioversor desfibrilhador implantavel; MCH = miocardiopatia hipertrofica; MSC = morte subita car-
diaca.

*Classe de recomendagéo.

*Nivel de evidéncia.

“Factores de risco major: espessura maxima da parede do ventriculo esquerdo = 30 mm ou um score-Z 2 6,
sincope de causa inexplicada, taquicardia ventricular ndo mantida (2 3 batimentos ventriculares consecutivos
com frequéncia 2 120 min com duragio < 30 s), antecedentes familiares de MSC (um ou mais em familiares em
primeiro grau com MSC com idade < 40 anos com ou sem diagndstico de MCH, ou de MSC num parente em
primeiro grau com qualquer idade com diagnéstico estabelecido de MCH).

9.7 Bradicardia sintomatica e bloqueio auriculoventricular

A presenga de bloqueio AV deve levantar a suspeita de subtipos genéticos par-
ticulares (desmina, FHLI, PRKAG2) nos doentes mais novos ou de amiloidose
e de doenga de Anderson-Fabry nos doentes mais velhos (consultar capitulo 5
sobre Diagnostico). Se tiver sido causado por farmacos bloqueadores do nédulo
AV, a sua dose deve ser ajustada e a necessidade de pacing deve ser reavaliada.
O pacing ventricular deve ser evitado sempre que possivel, a ndo ser quando
a OTSVE é tratada. O CRT-P deve ser considerado em doentes com fungio
sistolica diminuida (FE < 50%).

9.8 Taquicardia ventricular

A TVNM (trés ou mais extrassistoles ventriculares a uma frequéncia de 2 120
batimentos/min com duragao < 30 s) é um factor de risco para MSC, mas ndo
requer geralmente terapéutica anti-arritmica. A TVNM durante ou imediata-
mente apds o exercicio é muito rara, mas pode estar associada a um risco
elevado de MSC. Deve ser considerada a exclusio da doenga coronaria em
doentes com séries prolongadas ou sintomaticas de TV mantida monomorfica
(2 30 segundos) e com factores de risco de aterosclerose coronaria. Sob o
ponto de vista hemodinimico, a TV mantida bem tolerada deve ser considerada
como um factor de risco de MSC. Os doentes com TV mal tolerada devem ser
considerados para terapéutica com CDI e para terapéutica com B-bloqueantes
ou com amiodarona. Em doentes com evidéncia de origem focal, podem ser
considerados o EEF e a ablagao.
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10. Recomendacdes para o seguimento de rotina

Recomenda-se uma avaliagio clinica, incluindo um ECG de 12 derivagdes
e um ETT cada 12-24 meses em doentes clinicamente estaveis.

Recomenda-se uma avaliagio clinica incluindo ECG de 12 derivagdes e
ETT sempre que haja alteragdo dos sintomas.

Recomenda-se uma monitorizagdo ambulatéria do ECG durante 48
horas a cada 12-24 meses em doentes clinicamente estaveis, a cada 6-12
meses em doentes em ritmo sinusal com auricula esquerda de dimensao
> 45 mm, e sempre que os doentes se queixem de novas palpitagoes.

Pode ser considerada a RMC cada 5 anos em doentes clinicamente
estdveis, ou cada 2-3 anos em doentes com doenga progressiva.

Deve ser considerada a prova de esforgo limitada por sintomas a cada
2-3 anos em doentes clinicamente estaveis ou todos os anos em doentes
com sintomas progressivos.

Pode ser considerada a prova de esforgo cardiopulmonar (quando dispo-
nivel) a cada 2-3 anos em doentes clinicamente estaveis ou todos os anos
em doentes com sintomas progressivos.

ECG = electrocardiograma; ETT = ecocardiografia transtoracica; RMC = ressondncia magnética cardiaca.
*Classe de recomendagio - °Nivel de evidéncia.

I 1. Reproducao e contracep¢ao

E indicada a pré-avaliagio do risco de gravidez e o aconselhamento em todas as mulheres.

E indicado o aconselhamento sobre contracepgdo segura e eficaz em todas as
mulheres potencialmente férteis.

Recomenda-se o aconselhamento sobre o risco de transmissio da doenga a todos
os homens e mulheres antes da concepgao.

Os B-bloqueantes (de preferéncia o metoprolol) devem ser continuados em
mulheres tratadas com os mesmos antes da concepgao.

Os B-bloqueantes (de preferéncia o metoprolol) devem ser iniciados em mulheres
que desenvolvem sintomas durante a gravidez.

Sempre que os B-bloqueantes forem prescritos, recomenda-se a monitorizagio
do crescimento fetal e da condicio do neonato.




Recomenda-se a programagio do parto vaginal (induzido) como primeira
escolha na maioria das doentes.

Recomenda-se a terapéutica anticoagulante com HBPM ou com anatagonistas
da vitamina K, dependendo da fase da gravidez, no caso de fibrilhagao auricular.

Deve ser considerada a cardioversao no caso de fibrilhagao auricular persistente.

HBPM = heparina de baixo peso molecular.
*Classe de recomendagio - °Nivel de evidéncia.

12. Questdes especiais

12.1 Diagnéstico de miocardiopatia hipertrofica em atletas

O diagnostico de MCH num atleta requer a integragdo de uma quantidade de
parametros diferentes com sensibilidade e especificidade variaveis. A Tabela 7
resume as caracteristicas confirmadas pelos dados publicados e que podem con-
tribuir para o diagnostico diferencial entre coragao de atleta e MCH.

12.2 Hipertensao

O diagnostico diferencial entre a doenca cardiaca hipertensiva e a MCH asso-
ciada a hipertensao sistémica pode ser dificil. Os factores clinicos que sugerem
um diagnostico de MCH num doente com hipertensdo estdo resumidos na
Tabela 7.

Factores clinicos que favorecem apenas a hipertenso.

ECG de 12 derivagées normal ou com voltagem aumentada sem alteragdes da repolarizagao.

Regressdo da HVE durante mais de 6— |2 meses com controlo rigoroso da pressio arterial sistdlica (< 130 mmHg).

Factores clinicos que favorecem a miocardiopatia hipertrofica.

Antecedentes familiares de MCH.

Hipertrofia ventricular direita.

Realce tardio pelo gadolinio nos pontos de inser¢ao do VD ou localizado em segmentos de espessura
maxima doVE na RMC.
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Factores clinicos que favorecem a miocardiopatia hipertrofica.

Espessura maxima da parede doVE 2 |5 mm (raga caucasiana); > 20 mm (raga negra).

Disfungao diastdlica grave.

Alteragdes marcadas da repolarizagio, doenca da condugao ou ondas Q no ECG de 12 derivagdes.

ECG = electrocardiograma; HVE = hipertrofia ventricular esquerda; MCH = miocardiopatia hipertrofica; RMC
= ressondncia magnética cardiaca; VD = ventriculo direito; VE = ventriculo esquerdo.

12.3 Hipertrofia septal basal isolada («septo sigméide») nos idosos
Alguns idosos apresentam hipertrofia do septo basal ligeira (algumas vezes referida
como «septo sigmoide» ou como «esporioy ou procidéncia septal) associada a angu-
lagdo acrescida entre a aorta e a cavidade VE. Muitos tém antecedentes de hiperten-
sdo e alguns apresentam calcificagdo do anel valvular mitral. Os individuos com este
padrio de remodelagdo ventricular tém menor probabilidade de ter mutagées no
gene da proteina sarcomérica cardiaca, mas alguns apresentam sintomas de esforgo
devido a OTSVE e devem ser avaliados através de provocagao fisiologica e de eco-
cardiografia de esforgo, do mesmo modo que os dos doentes com MCH inequivoca.
O aconselhamento sobre o rastreio familiar deve ser conduzido de acordo com as
implicagdes para os membros da familia e pela presenca de sintomas suspeitos nos
familiares.

12.4 Diagnoéstico e tratamento da doenca valvular em doentes
com miocardiopatia hipertrofica

12.4.1 Doenga valvular aértica

O tratamento da estenose adrtica deve ser efectuado de acordo com as actuais
recomendagdes da ESC. Por rotina, nao se recomenda a miectomia septal em
doentes com estenose adrtica em que a obstrugdo dindmica ndo é demonstrada
pré-operatoriamente.

Até um tergo dos doentes com MCH apresentam regurgitagao aortica (RA)
ligeira. A RA moderada a grave é muito menos comum e ¢ geralmente causada
por doenga primaria dos folhetos da valvula adrtica ou da raiz da aorta e por
endocardite infecciosa. Os mecanismos de obstrugdo nio relacionados com
SAM mitral, tais como a membrana sub-aortica, devem ser excluidos nestes
casos. A RA pode também surgir apés miectomia septal. A gravidade da RA
deve ser avaliada de acordo com as Recomendagdes da ESC, mas a dimensao da
cavidade VE é um marcador duvidoso em doentes com MCH.
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12.4.2 Doenga valvular mitral

As alteragoes da valvula mitral secundarias a OTSVE sdo discutidas no capi-
tulo 9.1.3. A abordagem habitual da avaliagdo da regurgitagao mitral conforme
aconselhado nas Recomendagdes da ESC/European Association for Cardio-Thora-
cic Surgery (EACTS) sobre o tratamento da doenga valvular apresenta algumas
limitagdes no dmbito da MCH porque a cavidade VE é muitas vezes pequena,
mesmo na presenga de regurgitagdo mitral grave, e os parametros do Doppler
convencional quantitativo e semi-quantitativo ndo estdo validados em doentes
com OTSVE. Em geral, as medidas qualitativas da anatomia valvular, do Doppler
continuo e codificado a cor, combinadas com o tamanho da auricula esquerda e
com a estimativa da pressdo na artéria pulmonar sio mais Uteis.

12.4.3 Profilaxia da endocardite

A endocardite infecciosa na MCH esta virtualmente confinada aos doentes com
obstrugdo na cdmara de saida do VE, em particular naqueles com dilatagdo da
AE. Uma higiene oral cuidada deve ser encorajada, nao sendo, no entanto, reco-
mendada a profilaxia de rotina com antibidticos em doentes com gradiente na
camara de saida do VE. A profilaxia com antibiéticos deve ser considerada para
os procedimentos de alto risco de acordo com as Recomendagdes da ESC/
EACTS para o tratamento da doenca valvular adrtica.

13. Viver com a miocardiopatia hipertrofica:
conselhos aos doentes

Exercicio fisico | * Os doentes com MCH devem evitar os desportos de competico, devendo,
no entanto, manter um estilo de vida saudavel.

+ O aconselhamento sobre actividades recreativas deve ser adaptado aos sintomas e ao
risco de complicagdes relacionadas com a doenga incluindo a morte stibita cardiaca.

Dieta, dlcool * Os doentes devem ser encorajados a manter um indice de massa corporal saudavel.

e peso * As refeicSes pesadas podem precipitar a dor tordcica, especialmente em
doentes com OTSVE. As refeiges mais pequenas e mais frequentes podem
ser teis.

* Evitar a desidratacio e o excesso de alcool, especialmente em doentes
com OTSVE.

* A obstipagao € um efeito colateral frequente do verapamil/disopiramida e deve
ser tratada com dieta e, se necessario, com laxantes.
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Tabagismo

* Nao ha dados disponiveis que demonstrem uma interaccio entre o taba-
gismo e a MCH. No entanto, os doentes devem ser informados sobre os
riscos para a satide associados ao tabagismo e, sempre que possivel, devem
ser informados sobre a cessagdo tabagica.

Actividade
sexual

* Deve ser dada aos doentes a oportunidade de debater as suas inquieta-
coes sobre a actividade sexual.A ansiedade e a depressdo, na sequéncia
de um diagnéstico sio frequentes e alguns doentes podem expressar
culpa ou receio de diagndstico genético e sobre o risco de transmissio
aos descendentes.

* Os doentes devem ser aconselhados sobre o efeito potencial da medica-
¢30 no desempenho sexual.

* Em geral, os doentes devem evitar os inibidores da PDEs, especialmente
quando tém OTSVE.

Medicagao

* Os doentes devem ser informados sobre a medicagio, incluindo os
potenciais efeitos colaterais e as interacgoes dos medicamentos pres-
critos, sobre o esquema posoldgico didrio e sobre outras terapéuticas
complementares.

* Sempre que possivel, os vasodilatadores periféricos devem ser evitados
especialmente nos doentes que tém OTSVE.

Vacinagio

* Na auséncia de contra-indicagdes, os doentes sintomaticos devem ser
aconselhados a vacinar-se anualmente contra a gripe.

Condugdo

* A maioria dos doentes esta habilitada a tirar a carta de condugao conven-
cional e pode continuar a guiar a ndo ser que apresente sintomas
de défice de atengdo ou de incapacidade.

* O aconselhamento sobre cartas de conducdo de veiculos pesados ou
de passageiros deve estar de acordo com a legislagdo local.

* Para mais informagdes sobre a condugio com um CDI, consulte as orien-
tagoes da EHRA e as normas locais.

Ocupagio

* A maioria das pessoas com MCH tem a possibilidade de continuar a
exercer a sua actividade profissional.As implicagées do trabalho manual
pesado que envolve actividade extenuante devem ser discutidas com um
especialista na matéria.

* No caso de algumas profissdes tais como pilotos, servigo militar e de emer-
géncia, devem ser seguidas recomendagdes rigorosas sobre a eligibilidade.

+ As implicagdes sociais e financeiras de um diagnostico de MCH devem ser
consideradas no aconselhamento aos familiares antes do rastreio clinico
ou genético.
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Férias e seguro
de viagem

* A maioria dos doentes frequentemente assintomaticos e pouco sintomaticos
podem utilizar um meio de transporte aéreo com seguranga. Para conselhos
adicionais, consulte Fitness to fly for passengers with cardiovascular disease®
(Aptidao para os doentes com doenga cardiovascular poderem voar).

* As companhias de seguros podem cobrar mais pelo seguro de viagem.

Em alguns paises, organizagdes de apoio ao doente podem fornecer conse-
lhos adicionais sobre a obtengdo de um seguro razoavel.

Seguro de vida

* O diagndstico de MCH trara dificuldade acrescida em obter um seguro de
vida ou hipotecas. Os doentes devem ser aconselhados sobre as regras em
vigor nos diferentes paises, na altura do diagnostico.

Gravidez e parto

* Consultar capitulo || — Reprodugao e contracepgao.

Instrugdo/escola-
ridade

* Os professores e outros orientadores devem receber aconselhamento e
informagdo escrita relevante, para cuidar de criangas com MCH.

* Na auséncia de sintomas e de factores de risco, as criangas podem exercer
actividade fisica aerdbica ligeira a moderada, de acordo com a orientagao
do seu cardiologista.

* Devem ser criadas condigdes para criangas com dificuldades de aprendiza-
gem e outras necessidades especiais.

OTSVE = obstrugio do tracto de saida do ventriculo esquerdo; MCH = miocardiopatia hipertréfica; PDE; =

fosfodiesterase 5.

Vilgen | et al. Eur ] Cardiovasc Nurs.
®Smith D, et al. Heart 2010;96 Supl 2:ii |-16.
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