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INTRODUCAO

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) ¢ uma
doenga cardiaca primaria caracterizada pelo es-
pessamento miocardico inadequado, na ausén-
cia de condigdes que justifiquem a sobrecarga
ventricular, como hipertensao arterial sistémica
ou estenose valvar adrtica significativa. Trata-
se de uma das cardiomiopatias hereditarias mais
prevalentes, com transmissao geralmente autos-
somica dominante, associada a mutagdes em
genes que codificam proteinas do sarcomero.
Sua expressao clinica é notoriamente heterogé-
nea, variando desde individuos assintomaticos
até apresentagdes graves, incluindo insuficién-
cia cardiaca, arritmias malignas e morte subita
(OMMEN et al., 2024).

Apesar dos avangos nos métodos diagnosti-
cos, a CMH continua representando um desafio
clinico significativo, especialmente no que se
refere ao diagnostico diferencial. O padrdo de
hipertrofia ventricular pode mimetizar ou ser
confundido com outras condigdes, como hiper-
trofia secundaria a hipertensao arterial, cardio-
miopatia do atleta, doencas infiltrativas e cardi-
omiopatias metabolicas. Essa sobreposi¢do fe-
notipica torna essencial uma abordagem diag-
nostica criteriosa, que integre dados clinicos,
familiares, eletrocardiograficos e de imagem,
particularmente a ecocardiografia e a ressonan-
cia magnética cardiaca (BAZAN et al., 2020).

No contexto do manejo, a CMH também
impoOe desafios relevantes, uma vez que ndo
existe uma abordagem terapé€utica Uinica aplica-
vel a todos os pacientes. O tratamento deve ser
individualizado, considerando a presenga e a
gravidade dos sintomas, o grau de obstrucao da
via de saida do ventriculo esquerdo, o risco de
eventos arritmicos e a historia familiar de morte
subita. As opgoes terapéuticas incluem medidas
clinicas com farmacos que modulam a frequén-

cia cardiaca e a contratilidade miocardica, es-
tratégias intervencionistas, como a ablagao sep-
tal alcoolica, e abordagens cirtrgicas, destacan-
do-se a miectomia septal, indicada em casos se-
lecionados e refratarios ao tratamento clinico
otimizado (OMMEN et al., 2024).

Além disso, a estratificagdo de risco para
morte subita cardiaca permanece um ponto cen-
tral no manejo desses pacientes, influenciando
decisoes como a indicagdo de cardiodesfibrila-
dor implantavel. Nesse cenario, o acompanha-
mento longitudinal e multidisciplinar torna-se
fundamental para otimizar o prognostico ¢ a
qualidade de vida (BAZAN et al., 2020).

Dessa forma, este capitulo tem como obje-
tivo discutir os principais desafios no diagnods-
tico diferencial e no manejo clinico-cirurgico da
cardiomiopatia hipertrofica, enfatizando a im-
portancia de uma avalia¢do abrangente e indivi-
dualizada, bem como a necessidade de atualiza-
¢do constante frente as evidéncias cientificas
emergentes.

METODO

Este estudo consiste em uma revisao narra-
tiva da literatura, com o objetivo de avaliar os
principais desafios no diagnostico diferencial e
no manejo clinico-cirurgico da CMH. Para tan-
to, foi realizada uma busca bibliogréfica nas ba-
ses de dados PubMed, Web of Science, SCIELO
e Scopus. Utilizou-se descritores controlados e
nao controlados, tais como “Hypertrophic Car-
diomyopathy”, “Differential Diagnosis”, “Ath-
lete's heart”, “Risk Stratification” e “Septal My-
ectomy”, combinados com operadores boolea-
nos (AND, OR), com a finalidade de ampliar e
refinar os resultados da busca, garantindo maior
abrangéncia e precisao na identificacdo dos es-
tudos relevantes.
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Foram incluidas revisdes sistematicas, me-
ta-analises, estudos observacionais, ensaios cli-
nicos, diretrizes clinicas e estudos multicéntri-
cos. Consideraram-se apenas publicagdes dis-
poniveis na integra, nos idiomas inglés e portu-
gués, publicadas no periodo de 2020 a 2025, de
modo a contemplar evidéncias atualizadas e re-
comendagdes contemporaneas. Foram exclui-
dos artigos duplicados entre as bases de dados,
estudos que tratassem outras cardiomiopatias
sem analise especifica da CMH, relatos de ca-
sos isolados, trabalhos que abordassem popula-
¢oes exclusivamente pediatrica sem relacao di-
reta com os objetivos desta revisdo e editoriais.

A selecdo dos estudos ocorreu de forma se-
quencial, iniciando-se pela leitura dos titulos e
resumos para exclusdo daqueles claramente nao
relacionados ao tema, seguida da leitura na in-
tegra dos artigos potencialmente elegiveis, com
base nos critérios previamente estabelecidos. A
extracdo dos dados foi realizada de maneira
narrativa e descritiva, contemplando aspectos
relacionados aos métodos diagnosticos empre-
gados na diferenciacdo da CMH de suas princi-
pais condicdes fenocopicas, as estratégias de
estratificacdo de risco e prevengdo de morte su-
bita, as abordagens de manejo clinico, especial-
mente terapias farmacologicas, e as indicacdes,
técnicas e resultados dos tratamentos cirargicos
e intervencionistas, como a miectomia septal e
a ablacao septal alcoolica. Os achados foram or-
ganizados e discutidos de forma critica e inte-
grada, permitindo a identificagdo de convergén-
cias, controvérsias e lacunas na literatura atual,
em consonancia com o carater narrativo da re-
visao.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A CMH constata-se como uma das princi-
pais causas de morte subita em jovens e atletas,

sendo, em muitos casos, a primeira manifesta-
¢do da doenga, destacando sua relevancia para
o cendrio da satde. Tal panorama reforca a ne-
cessidade do diagnoéstico precoce e de um en-
tendimento aprofundado sobre sua fisiopatolo-
gia, fatores de risco e estratégias terapéuticas.
Ademais, as buscas por novos métodos de trata-
mento tornam a CMH um campo de intensa
pesquisa no manejo clinico-cirurgico (OM-
MEN et al., 2024).

Os resultados apresentados nesta se¢do fo-
ram obtidos por meio de analise dos dados e re-
feréncias do estudo. Através de uma revisao cri-
tica da literatura, este capitulo organiza os avan-
¢os recentes no entendimento desta patologia,
apresentando de maneira estruturada os princi-
pais achados relacionados as suas bases genéti-
cas ¢ fisiopatologicas, aos critérios que auxi-
liam no diagnostico diferencial, e aos elementos
fundamentais na avaliacao clinica e estratifica-
¢ao de risco dos pacientes. Sao descritos ainda
exames complementares essenciais para auxi-
liar no diagndstico, além de recomendacdes a-
tuais para o manejo clinico, controle dos sinto-
mas e terapia medicamentosa. De forma com-
plementar, discute-se também o papel de inter-
vengdes cirurgicas e invasivas no tratamento da
CMH, bem como aspectos que devem ser ava-
liados no acompanhamento desta condi¢ao e no
aconselhamento genético para as familias aco-
metidas (OMMEN et al., 2024).

Dessa forma, este capitulo procura fornecer
uma visao aprofundada e atualizada sobre o ce-
nario da cardiomiopatia hipertrofica, uma das
principais doengas cardiacas que afeta jovens e
atletas, com o intuito de integrar o conhecimen-
to cientifico desta condi¢do. O objetivo € pro-
porcionar uma compreensao mais clara de suas
implicagdes para a qualidade de vida dos paci-
entes e para o prognoéstico a longo prazo, com a
finalidade de destacar os desafios enfrentados
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na pratica clinica e as estratégias para um trata-
mento eficaz (OMMEN et al., 2024).

Bases genéticas e fisiopatologicas da car-
diomiopatia hipertrofica

A CMH ¢ classificada como uma cardiopa-
tia genética predominantemente autossomica
dominante, caracterizada por penetrancia in-
completa e expressividade variavel dependente
da idade, embora parcela relevante dos casos
esporadicos decorra de mutagdes de novo, mes-
mo na auséncia de histdorico familiar documen-
tado (MARIAN, 2024; SHAH et al., 2024; BA-
ZAN et al., 2020). A elucidagdo de suas bases
genéticas avancou de forma decisiva a partir de
estudos de ligacdo genética e cossegregacao fa-
miliar, culminando, em 1989, na identifica¢ao
da variante p.Arg403Gln no gene MYH7, que
codifica a cadeia pesada da miosina beta, esta-
belecendo o primeiro nexo causal entre muta-
coes sarcoméricas e o fenotipo da MCH fami-
liar (MARIAN, 2024). Atualmente, reconhece-
se um espectro mutacional envolvendo ao me-
nos 11 genes codificadores de proteinas sarco-
meéricas, com predominio de variantes missen-
se, além de inser¢des e delegdes, sendo possivel
identificar um substrato genético definido em
aproximadamente 50% das coortes estudadas
(SHAH et al., 2024).

A maioria das variantes patogénicas incide
sobre genes relacionados aos filamentos gros-
sos e finos do sarcomero, destacando-se MYH7
e MYBPC3 como os principais determinantes
seguidos por TNNT2, TNNI3,
ACTCI1 e TPMI, além de mutagdes raras em

genéticos,

proteinas acessorias das linhas Z e M e em pro-
teinas estruturais de grande porte, como titina e
obscurina, o que reforca a heterogeneidade ge-
nética e molecular da doenga (MARIAN, 2024;
SHAH et al., 2024; BAZAN et al., 2020). Essa
diversidade alélica e de /oci cromossdmicos
confirma que a MCH familiar ndo constitui uma

entidade monogénica simples, mas uma condi-
¢do geneticamente heterogénea, com ampla va-
riabilidade fenotipica, influenciada por fatores
genéticos, epigenéticos e ambientais (BAZAN
et al.,2020).

Do ponto de vista morfologico, a MCH de-
fine-se, em adultos, por espessamento da parede
ventricular esquerda >15 mm na auséncia de
condi¢des de sobrecarga, com relagdo septo/pa-
rede posterior superior a 1,3 em normotensos e
a 1,5 em hipertensos, enquanto, em criangas,
utilizam-se critérios ajustados por escore z ou
espessura >13 mm (BASIT et al., 2024). A fisi-
opatologia ¢ multifatorial e inclui obstru¢ao di-
namica da via de saida do ventriculo esquerdo
(LVOTO), insuficiéncia mitral, disfuncao di-
astolica, isquemia miocardica e disfungdo auto-
ndmica. A LVOTO resulta do estreitamento do
trato de saida, previamente reduzido pela hiper-
trofia septal assimétrica e agravado pelo movi-
mento sistolico anterior (SAM) da valva mitral,
fenomeno dependente de fatores anatomicos,
contrateis e hemodinamicos, sendo clinicamen-
te relevante quando o gradiente ultrapassa 30
mmHg e particularmente significativo acima de
50 mmHg, sobretudo na presenca de sintomas
(BASIT et al., 2024; BAZAN et al., 2020).

A disfungao diastodlica, presente na maioria
dos pacientes independentemente da existéncia
de obstrugao, decorre da associagdo entre hiper-
trofia miocardica, desarranjo miocitario e fibro-
se intersticial, além da cinética andmala do cal-
cio intracelular, que compromete o relaxamento
ventricular e eleva as pressdes de enchimento
(BASIT et al., 2024; BAZAN et al., 2020). Pa-
ralelamente, a isquemia miocardica resulta do
desequilibrio entre oferta e demanda de oxigé-
nio, da disfun¢ao microvascular e da redugao da
reserva de fluxo coronariano, contribuindo para
fibrose e progressdao do fendtipo patoldgico
(BASIT et al., 2024). A disfungao autondmica
manifesta-se, entre outros aspectos, por respos-
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ta pressorica paradoxal ao esfor¢o, associada a
pior progndstico e maior risco de eventos sinco-
pais (BASIT et al., 2024).

No espectro das complicagdes, a fibrilagdo
atrial acomete cerca de 25% dos pacientes, com
impacto clinico expressivo devido a dependén-
cia do enchimento ventricular da contragdo a-
trial, enquanto a taquicardia ventricular nao
sustentada ocorre em 20% a 30% dos casos,
compondo o substrato arritmogénico associado
a morte subita cardiaca, fundamentado na fibro-
se intersticial, no desarranjo miocitario e na is-
quemia miocardica cronica (BASIT et al.,
2024).

Desafios no diagnostico diferencial:
CMH vs. hipertrofia secundaria (atletas,
HAS, amiloidose, estenose adrtica)

A CMH ¢ uma doenca miocardica de ori-
gem genética, caracterizada por hipertrofia ven-
tricular esquerda nao explicada por sobrecarga
hemodinamica. Apesar de critérios diagnosti-
cos bem definidos, seu reconhecimento clinico
permanece desafiador em razdo da sobreposi-
¢do fenotipica com outras condi¢des que cur-
sam com hipertrofia ventricular, como o cora-
¢do do atleta, a hipertensao arterial sistémica, a
amiloidose cardiaca e a estenose adrtica. A cor-
reta diferenciacdo entre essas entidades ¢ fun-
damental, uma vez que impacta diretamente o
prognostico, o manejo clinico e as recomenda-
coes relacionadas a pratica esportiva.

A distingdo entre CMH e coragdo do atleta
constitui um dos principais desafios diagnosti-
cos. Enquanto o remodelamento fisioldgico as-
sociado ao treinamento intenso caracteriza-se
por hipertrofia proporcional, preservacdo da
func¢ao diastolica e auséncia de fibrose miocar-
dica, a CMH cursa tipicamente com hipertrofia
assimétrica, redu¢ao da complacéncia ventricu-
lar e maior propensao ao desenvolvimento de
fibrose. Espessuras parietais superiores a 15

mm, auséncia de regressao apos periodo de des-
treinamento e a presenca de realce tardio na res-
sonancia magnética cardiaca (RMC) favorecem
fortemente o diagnostico de CMH (RASHDAN
et al., 2023).

A HAS representa outra causa prevalente de
hipertrofia ventricular esquerda, geralmente
com padrdo concéntrico e proporcional a sobre-
carga pressorica cronica, contrastando com a
distribuicdo assimétrica frequentemente obser-
vada na CMH. Nesse contexto, a RMC multipa-
ramétrica destaca-se como ferramenta diagnds-
tica de elevada acuracia, especialmente por me-
io do mapeamento de T1 e da quantificacdo do
volume extracelular, que evidenciam maior
grau de fibrose intersticial na CMH em compa-
racdo a cardiopatia hipertensiva (ZHAO et al.,
2024).

A amiloidose cardiaca pode mimetizar a
CMH ao cursar com espessamento miocardico
e disfunc¢do diastolica acentuada, além de apre-
sentar padrdo caracteristico de realce tardio di-
fuso. Entretanto, a presenca de baixa voltagem
ao eletrocardiograma e maior acometimento
valvar contribuem para a diferenciagdo clinica,
sendo frequentemente necessaria a utilizacao de
métodos complementares, como a cintilografia
Ossea, para confirmagdo diagnostica (RASH-
DAN et al., 2023). De forma semelhante, a es-
tenose aortica determina hipertrofia ventricular
esquerda secundaria a sobrecarga pressorica
cronica, porém com obstrucdo fixa e valvar,
distinguindo-se da obstrucdo dindmica tipica da
CMH, sendo o ecocardiograma com doppler es-
sencial para avaliacdo dos gradientes e da ana-
tomia valvar (OMMEN et al., 2024).

Avancos recentes em imagem cardiovascu-
lar tém ampliado a capacidade de diferenciagao
entre a CMH e suas principais fenocopias. A
RMC multiparamétrica, associada a técnicas de
radidmica, permite analise quantitativa da tex-
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tura miocardica, contribuindo de forma signifi-
cativa para maior precisao diagnodstica ao iden-
tificar padrdes sutis de fibrose e remodelamento
ndo detectaveis por métodos convencionais
(ZHANG et al., 2024). Assim, a integracao en-
tre dados clinicos, eletrocardiograficos e méto-
dos avancados de imagem constitui estratégia
essencial para o diagnostico correto da CMH,
possibilitando estratificacdo prognostica mais
acurada, defini¢do terapéutica apropriada e ori-
entagdo segura dos pacientes.

Avaliacio clinica e estratificacio de risco:
sincope, arritmias e morte subita cardiaca

A avaliagdo clinica constitui o alicerce da
abordagem do paciente com CMH, sendo indis-
pensavel tanto para o diagndstico quanto para a
estratificacdo prognostica. A anamnese deve ser
conduzida de forma sistematica e direcionada,
com foco na identificagdo de sintomas indicati-
vos de comprometimento hemodinamico e ins-
tabilidade elétrica, além de orientar a necessida-
de de exames complementares e o seguimento
longitudinal (OMMEN et al., 2024). Dispneia
aos esforcos, dor tordcica anginosa, palpitagdes,
intolerancia ao exercicio, pré-sincope e sincope
figuram entre as manifestagcdes mais frequentes,
refletindo mecanismos fisiopatologicos como
disfuncdo diastodlica, isquemia miocardica mi-
crovascular, obstru¢cao dinamica da via de saida
do ventriculo esquerdo (VSVE) e arritmias ven-
triculares (BRAUNWALD et al., 2024). A ade-
quada caracterizagao desses sintomas, conside-
rando intensidade, relacdo com o esforco e pro-
gressdo temporal, fornece subsidios essenciais
para a avaliag@o do risco cardiovascular.

A investiga¢ado da historia familiar ¢ manda-
téoria, em virtude do carater hereditario da
CMH, devendo contemplar a presenga da do-
enga em parentes de primeiro grau, episodios de
morte subita cardiaca inexplicada, especial-

mente em individuos jovens, e historico de im-
plante de cardiodesfibrilador implantavel (CDI)
em familiares, elementos com impacto direto na
estratificacdo de risco e na tomada de decisdo
clinica (ELLIOTT et al., 2023). A sincope, pre-
sente em aproximadamente 15-25% dos paci-
entes, assume relevancia particular por poder
refletir instabilidade elétrica significativa, es-
tando associada a mecanismos como arritmias
ventriculares malignas, obstru¢cdo dindmica da
VSVE, isquemia miocardica e disfungdo auto-
ndémica (MARON et al., 2022). A analise deta-
lhada do episodio sincopal ¢ fundamental para
diferenciar causas benignas de eventos potenci-
almente arritmicos, sendo a sincope inexplica-
da, sobretudo quando recente ou associada ao
exercicio fisico, reconhecida como marcador de
risco aumentado para morte subita cardiaca
(OMMEN et al., 2024). Episédios recentes
apresentam maior valor prognostico do que sin-
copes remotas € devem ser interpretados de for-
ma integrada a outros fatores clinicos e estrutu-
rais (ELLIOTT et al., 2023).

As arritmias ventriculares representam o
principal mecanismo associado a morte subita
na CMH. A taquicardia ventricular ndo susten-
tada (TVNS), identificada por monitorizagdo
eletrocardiografica ambulatorial, ¢ relativa-
mente frequente e possui relevancia prognosti-
ca bem estabelecida, especialmente em pacien-
tes jovens ou quando os episodios sdo frequen-
tes, prolongados ou de alta frequéncia cardiaca
(ROWIN et al., 2021). Entretanto, a TVNS nao
deve ser analisada de forma isolada, conside-
rando o carater dinamico da CMH, o que justi-
fica a realizacdo periddica de monitoriza¢do
eletrocardiografica ao longo do seguimento cli-
nico (FERNANDES et al., 2024). Entre as arrit-
mias supraventriculares, a fibrilacao atrial ¢ a
mais prevalente, associando-se a piora funcio-
nal, instabilidade hemodinamica e aumento ex-
pressivo do risco tromboembolico, indicando
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anticoagulagdo oral sistematica independente-
mente dos escores tradicionais (BRAUN-
WALD et al., 2024).

A estratificacdo de risco para morte subita
cardiaca baseia-se na integracdo de fatores cli-
nicos, eletrocardiograficos e estruturais, desta-
cando-se historia familiar de morte subita, sin-
cope inexplicada, TVNS, hipertrofia ventricu-
lar esquerda acentuada e resposta pressorica
anormal ao exercicio (MARON et al., 2022).
Modelos contemporaneos incorporam essas va-
ridveis em estimativas quantitativas de risco em
cinco anos, orientando a indica¢ao de CDI em
pacientes selecionados (ELLIOTT et al., 2023).
Considerando a evolu¢do dinamica da CMH, a
estratificacdo de risco ndo deve ser considerada
definitiva, sendo imprescindivel a reavaliagdo
periddica, uma vez que a progressao estrutural
ou o surgimento de novos fatores pode modifi-
car substancialmente o perfil progndstico ao
longo do tempo (VESELKA et al., 2022).

Papel da ecocardiografia, ressonincia
magnética e testes genéticos no diagnostico
da CMH

Os exames de imagem desempenham papel
central no diagndstico, na caracterizagdo feno-
tipica e na estratificacdo de risco da CMH, es-
pecialmente diante da heterogeneidade de suas
manifestacdes clinicas. A integracdo entre
achados de imagem e avaliacao clinica ¢ funda-
mental para orientar o manejo de pacientes sob
suspeita ou ja diagnosticados, bem como para
identificar individuos com maior risco de morte
subita (MARON et al., 2022; ROWIN et al.,
2020). Nesse contexto, o advento da ecocardio-
grafia permitiu a avaliacdo ndo invasiva da
CMH, consolidando-se como método de pri-
meira linha para diagndstico, acompanhamento
e avaliagdo terapéutica. O exame deve ser reali-
zado com o objetivo de identificar o maior dia-
metro do ventriculo esquerdo e excluir causas

secundarias de hipertrofia, etapa essencial na
abordagem dos diagndsticos diferenciais
(BRAUNWALD et al., 2024; FERNANDES e¢
al., 2024).

Além da mensuragao da hipertrofia miocar-
dica, a ecocardiografia fornece informagdes re-
levantes sobre a presenca de obstrugao da via de
saida do ventriculo esquerdo, alteragdes valva-
res, movimento sistolico anterior da valva mi-
tral, impedancia mecanica e estimativa das
pressdes pulmonares sistolicas. Modalidades
especificas ampliam sua utilidade clinica, des-
tacando-se a ecocardiografia de esforco, capaz
de revelar obstrugdes dinamicas ndo evidentes
em repouso, ¢ a ecocardiografia tridimensional,
que permite avaliacdo mais acurada da massa
miocardica quando comparada a técnica bidi-
mensional (ROWIN et al., 2020; MARON et
al., 2022; FERNANDES et al., 2024).

Em situagdes nas quais a ecocardiografia
transtordcica ¢ inconclusiva ou apresenta limi-
tagdes técnicas, especialmente na avaliagao do
apice e da parede anterolateral, a RMC assume
papel de destaque. A RMC oferece elevada re-
solucdo espacial e superior caracterizacao teci-
dual, sendo considerada o método mais preciso
para o diagnostico da CMH. O realce tardio
com gadolinio permite a identificacao e quanti-
ficacao da fibrose miocardica, elemento funda-
mental para estratificagdo prognostica, uma vez
que maior extensao de fibrose se associa a pio-
res desfechos clinicos (BRAUNWALD et al.,
2024; FERNANDES et al., 2024; ZHANG et
al., 2024). Ademais, a RMC possibilita o reco-
nhecimento de apresentacdes atipicas da CMH
e a diferenciagao de fenocopias, como a doenca
de Fabry, especialmente por meio do mapea-
mento de T1 (FERNANDES et al., 2024;
ZHANG et al., 2024).

Complementarmente aos métodos de ima-
gem, o teste genético constitui ferramenta rele-
vante no manejo da CMH, doenca de forte base
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hereditaria. A analise de variantes patogénicas
auxilia na caracterizagdo da doenga, no prog-
nostico, na estratificagdo de risco ¢ no rastrea-
mento familiar, além de contribuir para o diag-
nodstico em casos selecionados. Embora nao se-
ja considerado padrio-ouro para rastreamento
populacional, o teste genético apresenta maior
utilidade em pacientes ja diagnosticados, espe-
cialmente na identificacdo de mutagdes em ge-
nes classicos associados a CMH, como
MYBPC3 e MYH?7. Ressalta-se, entretanto,
que a interpretacdo genética exige reavaliagdo
periddica, uma vez que a classificagdo das vari-
antes pode se modificar ao longo do tempo
(BRAUNWALD et al., 2024; MARON et al.,
2022; ZHANG et al., 2024; JINLI et al., 2025).

Assim, o diagnoéstico da cardiomiopatia hi-
pertrofica fundamenta-se na abordagem inte-
grada entre dados clinicos, métodos avancados
de imagem e avaliagdo genética, permitindo
identificacdo mais precisa dos diferentes feno-
tipos da doenga, melhor estratificagdo prognos-
tica e manejo individualizado, além de contri-
buir de forma significativa para o rastreamento
de individuos em risco.

Manejo clinico: controle de sintomas, te-
rapia medicamentosa e prevencio de arrit-
mias

A CMH constitui um espectro clinico hete-
rogéneo, no qual o manejo clinico assume papel
central tanto no controle sintomatico quanto na
reducdo do risco de complicagdes arritmicas e
morte subita. A complexidade terapéutica de-
corre da variabilidade fenotipica da doenca, da
presenca ou nao de obstru¢do dinamica da via
de saida do ventriculo esquerdo (VSVE) e da
sobreposicdo com outras cardiopatias estrutu-
rais, o que impde uma abordagem individuali-
zada, fundamentada em criteriosa estratificagao
de risco (FERNANDES et al., 2024; SANGH-
Vletal., 2025). O tratamento clinico tem como

objetivo primordial o alivio dos sintomas rela-
cionados a disfungao diastélica, a isquemia mi-
ocardica ¢ a obstru¢gdo da VSVE, como dis-
pneia, dor toracica, fadiga e sincope, sendo a te-
rapia farmacoldgica a primeira linha de manejo
em pacientes sintomaticos (FERNANDES et
al.,2024; SANGHVI et al., 2025).

Os betabloqueadores constituem a base do
tratamento inicial, atuando por meio da redugao
da frequéncia cardiaca, do prolongamento do
enchimento diastolico e da diminui¢dao da de-
manda miocardica de oxigénio, com conse-
quente atenuacdo do gradiente dinamico da
VSVE, particularmente em pacientes com sin-
tomas induzidos pelo esfor¢o ou nos quais a ta-
quicardia agrava a obstrugdo e a isquemia mio-
cardica (FERNANDES et al., 2024; SANGHVI
et al.,2025).

Na intolerancia ou contraindicagao, os blo-
queadores dos canais de célcio ndo di-hidropi-
ridinicos, como verapamil e diltiazem, repre-
sentam alternativa terap€utica, promovendo
melhora do enchimento diastolico e redugao da
contratilidade, embora seu uso exija cautela em
pacientes com gradientes elevados ou hipoten-
sdo, devido ao risco de deterioragdo hemodina-
mica (FERNANDES et al., 2024).

Em pacientes com CMH obstrutiva persis-
tente e sintomatica, apesar do tratamento otimi-
zado, a associagdao da disopiramida pode ser
considerada, em virtude de seu efeito inotropico
negativo, contribuindo para a redugao do gradi-
ente da VSVE e melhora clinica, sendo usual-
mente empregada em combinacdo com betablo-
queadores ou bloqueadores dos canais de cal-
cio, com monitorizagdo rigorosa de efeitos ad-
versos e do intervalo QT (FERNANDES et al.,
2024; SANGHVlI et al., 2025).

A individualizacao do tratamento conforme
o fendtipo da doenga € essencial, uma vez que
pacientes sem obstrucao significativa apresen-
tam predominantemente sintomas decorrentes
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da disfunc¢ao diastolica, enquanto na CMH obs-
trutiva o foco terapéutico reside na redugdo do
gradiente da VSVE e na prevengdo de fatores
que aumentem a contratilidade ou reduzam a
pré-carga (FERNANDES et al., 2024).

Nesse contexto, farmacos vasodilatadores,
como nitratos, diuréticos em altas doses e inibi-
dores do sistema renina-angiotensina, devem
ser utilizados com cautela, pois podem exacer-
bar a obstru¢do dinamica ao reduzir a pré-carga
ou a resisténcia vascular sistémica, refor¢ando
a importancia do diagndstico diferencial ade-
quado (FERNANDES et al., 2024; SANGHVI
et al.,2025).

As arritmias representam causa relevante de
morbimortalidade na CMH, destacando-se a fi-
brilagdo atrial como a arritmia supraventricular
mais frequente, associada a piora clinica signi-
ficativa e a necessidade de anticoagulagdo ple-
na, independentemente dos escores tradicionais
de risco tromboembolico (FERNANDES et al,,
2024). No que se refere as arritmias ventricula-
res, o cardiodesfibrilador implantavel permane-
ce como a estratégia mais eficaz na prevengao
da morte subita, sendo sua indicagdo baseada na
presenga de fatores de risco maiores, como his-
toria familiar de morte subita, sincope inexpli-
cada, taquicardia ventricular ndo sustentada e
hipertrofia ventricular extrema (FERNANDES
et al.,2024).

Assim, mesmo diante da possibilidade de te-
rapias invasivas, 0 manejo clinico permanece
pilar essencial na abordagem da CMH, contri-
buindo de forma significativa para a melhora da
qualidade de vida, a reducao de eventos adver-
sos e o retardamento da necessidade de inter-
vencdes mais agressivas, sobretudo quando
conduzido de maneira continua, integrada e em
centros especializados (FERNANDES et al.,
2024; SANGHVlI et al., 2025).

Indicacoes e resultados das intervencdes
invasivas: miectomia septal, ablacdo com al-
cool e CDI

A miectomia septal (MS) permanece histo-
ricamente reconhecida como o padrdo-ouro no
tratamento da cardiomiopatia hipertrofica obs-
trutiva, consistindo na ressec¢do cirurgica do
septo interventricular hipertrofiado com o obje-
tivo de aliviar a obstrugdo do trato de saida do
ventriculo esquerdo. A técnica de miectomia
septal estendida, desenvolvida e aperfeicoada
na Mayo Clinic, permite ressec¢do mais ampla
e distal em dire¢do aos musculos papilares, pro-
porcionando alivio mais completo da obstrugao
e melhores resultados hemodinamicos, além de
possibilitar a corre¢do concomitante de altera-
coes do aparelho mitral, como anomalias dos
musculos papilares e do folheto anterior, com
redu¢do do movimento sistélico anterior e da
regurgitagdo mitral associada (RUDENKO et
al., 2022; DE VILLARREAL-SOTO et al.,
2024). Essa intervencao ¢ indicada principal-
mente em pacientes com sintomas graves, clas-
se funcional III ou IV da NYHA, refratarios ao
tratamento clinico otimizado e com gradiente
no trato de saida do ventriculo esquerdo em re-
pouso ou provocado igual ou superior a 50
mmHg, apresentando reducdo imediata e sus-
tentada dos gradientes pressoricos € melhora
significativa e duradoura da classe funcional
(RUDENKO et al., 2022; CUl et al., 2022).

A ablagao septal com élcool surgiu como al-
ternativa menos invasiva a miectomia, sendo
realizada por via percutanea mediante inducdo
de infarto miocardico localizado com injegao de
alcool absoluto em ramo septal da artéria des-
cendente anterior. Essa estratégia ¢ frequente-
mente reservada a pacientes mais idosos ou
com multiplas comorbidades, nos quais o risco
cirurgico ¢ elevado (YOKOYAMA et al,
2023). Embora proporcione melhora sintoma-
tica e reducgao dos gradientes, a ablacao associa-
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se a maior incidéncia de bloqueio atrioventricu-
lar completo, com necessidade mais frequente
de implante de marcapasso permanente, além
de apresentar gradientes residuais mais eleva-
dos e maior taxa de reinterven¢ao quando com-
parada a miectomia. Ademais, diferentemente
do efeito imediato da cirurgia, a reducdo efetiva
da espessura septal e dos gradientes apds a abla-
¢do pode demandar meses para se estabilizar
(DE VILLARREAL-SOTO et al., 2024).

O CDI desempenha papel central na preven-
¢do da morte subita cardiaca em pacientes com
cardiomiopatia hipertrofica obstrutiva, sendo
indicado com base na estratifica¢do individual
de risco, que inclui historia familiar de morte
subita, sincope inexplicada, hipertrofia ventri-
cular esquerda macica e episodios de taquicar-
dia ventricular ndo sustentada (DE VILLAR-
REAL-SOTO et al., 2024). Mesmo apds proce-
dimentos de redug¢do septal, o risco de arritmias
ventriculares potencialmente fatais pode persis-
tir, havendo registros de disparos apropriados
do CDI em seguimento tardio, o que refor¢a a
necessidade de avaliagdo continua e individua-
lizada desses pacientes (RUDENKO et al.,
2022).

A escolha entre miectomia septal e ablagao
com alcool deve ser personalizada, consideran-
do a anatomia septal, o perfil clinico e as prefe-
réncias do paciente. Embora alguns estudos su-
giram mortalidade precoce semelhante ou dis-
cretamente menor com a ablacdo, analises de
longo prazo demonstram associacao da miecto-
mia a melhor sobrevida em seguimentos supe-
riores a cinco anos, aproximando-se daquela
observada na populacao geral pareada por idade
e sexo, especialmente em centros de grande ex-
periéncia. Por outro lado, a ablacao tem sido re-
lacionada, em determinadas coortes, a maior
mortalidade por todas as causas no longo prazo,
possivelmente em decorréncia da cicatriz mio-

cardica induzida ou do maior burden de comor-
bidades nos pacientes selecionados para essa
técnica (ULLAH et al., 2021; CUl et al., 2022;
YOKOYAMA et al., 2023). Assim, enquanto a
miectomia septal permanece como a estratégia
definitiva com melhores resultados em alivio do
gradiente e sobrevida prolongada, a ablagdo
septal com dalcool constitui alternativa valida
em perfis clinicos especificos, e o CDI segue
como componente essencial na prevencao da
morte subita em pacientes de alto risco.

Seguimento a longo prazo e desafios no
acompanhamento familiar e genético

Fica claro que a cardiomiopatia hipertrofica
tem forte raiz genética, geralmente ligada a mu-
tagdes nos genes do musculo cardiaco. O inte-
ressante ¢ como a doenca se manifesta de forma
tao diferente de pessoa para pessoa: alguns nao
sentem nada, enquanto outros podem desenvol-
ver insuficiéncia cardiaca ou até mesmo sofrer
morte stibita. Uma estratégia que tem dado mui-
to certo € fazer o teste genético em quem ja tem
o diagndstico e, se uma mutacao for encontrada,
testar também os parentes mais proximos. Isso
ajuda a focar o acompanhamento médico em
quem realmente corre risco e, a0 mesmo tempo,
tranquiliza os familiares que ndo herdaram a al-
teracdo genética, evitando exames desnecessa-
rios (RUDENKO et al., 2022).

J& se sabe que algumas mutagdes genéticas
especificas, como as dos genes MYH7 e
MYBPC3, costumam estar ligadas a uma evo-
lugdo mais agressiva da doenga. No entanto, o
gene sozinho ndo conta a historia toda. Para
avaliar o risco de cada pessoa de forma com-
pleta, o mais importante ¢ combinar todas as in-
formacgdes: os sintomas, o historico da familia e
os resultados de exames como ecocardiograma,
teste de esforgo e ressonancia magnética. E essa
visdo geral que nos ajuda a definir o progndsti-
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co, a frequéncia do acompanhamento € o me-
lhor tratamento para cada caso (RUDENKO et
al., 2022).

Por isso, o acompanhamento regular, se-
guindo as diretrizes médicas com consultas,
eletrocardiogramas e ecocardiogramas periodi-
cos, € essencial. Essa rotina é a melhor forma
de monitorar se a doenca esta estavel e de per-
ceber qualquer sinal de progressdo o mais cedo
possivel, tanto nos pacientes ja diagnosticados
quanto nos familiares que carregam a mutagao.
Fica evidente, portanto, que investigar a familia
¢ manter um acompanhamento bem estruturado
sdo atitudes que realmente salvam vidas, aju-
dando a diminuir as complica¢des e a entender
melhor o caminho que a doenga pode tomar em
cada um (RUDENKO et al., 2022).

CONCLUSAO

A cardiomiopatia hipertrofica € caracteriza-
da pelo espessamento miocardico inadequado e
configura-se como uma doenga cardiaca prima-
ria, na auséncia de condi¢des que justifiquem
sobrecarga ventricular.

Mesmo diante dos avangos nos métodos di-
agnosticos e terapéuticos, a CMH continua a re-
presentar um importante desafio na pratica cli-
nica e um relevante problema de satde publica.
Essa dificuldade estd relacionada, em grande
parte, a diversidade de diagnosticos diferenci-
ais, especialmente as causas de hipertrofia se-
cundaria, como o coragdo de atleta, a amiloi-
dose, a hipertensao arterial sistémica e a esteno-
se aortica. Nesse contexto, a evolugao das técni-
cas de imagem, com destaque para a RMC, tem
permitido uma diferenciagdo etioldogica mais
precisa.

Além disso, o manejo clinico da CMH per-
manece complexo, tendo como principal base o
controle dos sintomas ¢ a redugao da morbimor-
talidade por meio do uso de betabloqueadores,
isoladamente ou em associa¢do. Dessa forma, a
individualizagdo do tratamento € essencial, con-
siderando ndo apenas as caracteristicas da doen-
¢a, mas também as particularidades de cada pa-
ciente e a presenca ou auséncia de obstrugao na
VSVE.
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