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AVALIACAO DO ENCHIMENTO DIASTOLICO DO VENTRICULO ESQUERDO ATRA)/ES DE ECOCARDIOGRAMA COM
DOPPLER TISSULAR EM FORMAS FAMILIARES DE CARDIOMIOPATIA HIPERTROFICA EM FASE CLINICA E PRE-
CLINICA
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Introducdo: A cardiomiopatia hipertrofica (CMH) é caracterizada por hipertrofia ventricular esquerda (HVE) na
auséncia de dilatagdo da camara e de outras causas. E transmitida por heranga autossémica dominante, mas a HVE
pode ndo ser detectada inicialmente, devido a penetrancia incompleta. Modificacdes do enchimento diastélico do
ventriculo esquerdo (VE) poderiam ser identificadas através do ecocardiograma com Doppler tissular (EDT) ainda na
fase pré-clinica. Objetivos: Analisar comparativamente o enchimento diastélico do VE por EDT em portadores de
CMH e em familiares em primeiro grau com ou sem o genétipo. Métodos: Foram estudados 43 individuos

consecutivos de uma amostra de 10 familias independentes com CMH, sendo 10 indices e 33 familiares em primeiro

grau. O fenétipo foi definido pela presenca de HVE com espessura septal = 15mm na auséncia de outras causas.
Quatorze individuos eram genotipo-positivo/fenétipo-positivo (G+/F+), 11 G+/F- e 15 G-/F- ou com mutagdo
desconhecida. Foram excluidos trés pacientes-indice sem mutacdo identificada. Todos foram submetidos a EDT e
sequenciamento direto do DNA para pesquisa de mutacdes dos genes mais frequentes: cadeia pesada da beta-
miosina cardiaca - MYH7 (n=20), proteina C de ligagdo a miosina - MYBPC3 (n=7, 2 em heterozigose composta) e
troponina T - TNNT2 (n=0). As variaveis obtidas ao EDT foram expressas por medianas e intervalos interquatilicos e
analisados através do teste de Kruskal-Wallis (Post-Hoc de Dunn) para p<0,05. Resultados: A idade média dos
G+/F+ foi de 47 £ 15 anos, dos G+/F-de 33 £ 20 anos e dos G-/F- de 31 £ 15 anos. Foram observadas as
seguintes significancias: E' (G+/F+: 4,7 cm/s [3,7-6,0] vs G+/F-: 10,4 cm/s [9,0-11,8], p=0,01; G+/F+ vs G-/F-:
12,5 cm/s [8,2-13,8], p<0,001); E/E' (G+/F+: 20,3 [15,0-26,7] vs G+/F-: 8,7 [8,5-10,8], p=0,008; G+/F+ vs G-
/F-: 7,9 [7,1-8,9], p<0,001); E'/A" (G+/F+: 0,73 [0,6-0,8] vs G+/F- 1,4 [1,3-2,4], p=0,04; G+/F+ vs G-/F-: 1,8
[1,1-2,5], p=0,003); indice de volume do atrio esquerdo (G+/F+: 42,7 mL/m2 [26,9-49,7] vs G-/F-: 19,3 mL/m?2
[14,4-25,8], p=0,01). Estas variaveis ndo diferiram entre os G+/F- e os G-/F-. ConclusGes: O EDT identifica
modificacdes do enchimento diastdlico do VE em pacientes com CMH, mas ndo foi capaz de detectad-las em

carreadores de mutagdes sem HVE. Palavra-chave: Cardiomiopatia hipertrofica; genética; Doppler tissular. Projeto
110500 - 120481 - 130393

Clin Biomed Res 2014; 34 (Supl.) 120





