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Resumo

A cardiomiopatia hipertrdfica apical (CMHA), conhecida como Sindrome de Yamaguchi, consiste na variante rara
da cardiomiopatia hipertroéfica, cujo acometimento da regido apical gera uma variagao eletrocardiografica
caracteristica: ondas T gigantes invertidas (> 10mm). Tal sindrome é uma entidade complexa, com espetro clinico
amplo e imprevisivel. Este estudo visa relatar o caso de um paciente portador de CMHA, descrever suas
manifestagGes clinicas e a evolu¢do do quadro junto a uma revisdo de literatura. Esta revisdo foi realizada através
de busca em bases de dados cientificos PubMed, Medline, Lilacs e Scielo, utilizando descritores cadastrados nos
Descritores em Ciéncias da Saude. Foram incluidos artigos cientificos que contemplam a tematica, além de outros
relatos de casos, publicados nos idiomas portugués, inglés e espanhol nos ultimos 20 anos. Para o relato de caso
foram utilizadas como fontes de informagGes a histdria clinica, resultados de exames, revisdo e cdpia do
prontudrio, entrevista com o paciente e registro fotografico. A sindrome de Yamaguchi apresenta histéria
natural varidvel, com sua minoria de evolugdo clinica restritiva grave. Entretanto, o paciente em estudo,
manteve-se sintomatico com evolugdo desfavoravel, evidenciando a importancia do diagndstico precoce e a
discussao sobre a doencga.

Palavras-chave: Cardiomiopatia hipertréfica. Cardiomiopatia hipertréfica familiar. Hipertrofia ventricular.

Abstract

Apical hypertrophic cardiomyopathy (HACM), known as Yamaguchi Syndrome, is a rare variant of hypertrophic
cardiomyopathy, whose apical region is affected and generates a characteristic electrocardiographic variation:
giant inverted T waves (> 10mm). This syndrome is a complex entity, with a wide and unpredictable clinical
spectrum. This study aims to report the case of a patient with HCM, describe its clinical manifestations and the
evolution of the condition along with a literature review. This review was carried out through a search in scientific
databases PubMed, Medline, Lilacs and Scielo, using descriptors registered in Health Sciences Descriptors.
Scientific articles covering the theme were included, in addition to other case reports, published in Portuguese,
English and Spanish in the last 20 years. For the case report, the clinical history, test results, review and copy of
the medical record, interview with the patient and photographic record were used as sources of information.
Yamaguchi syndrome has a variable natural history, with a minority of severe restrictive clinical evolution.
However, the patient under study remained symptomatic with an unfavorable evolution, highlighting the
importance of early diagnosis and discussion about the disease.
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1 INTRODUGAO

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH), como o préprio nome diz, caracteriza-se por um
ventriculo esquerdo hipertroéfico, causada por multiplas mutagdes nos genes que codificam
proteinas do sarcoma cardiaco (Mann et al., 2018). A cardiomiopatia hipertréfica apical
(CMHA), Sindrome de Yamaguchi, é uma variante rara da CMH, caracterizada pela presenca
de ondas T gigantes invertidas (> 10mm) e sinais sugestivos de hipertrofia ventricular

esquerda no Eletrocardiograma (ECG) (Salamé et al., 2021).

A CMH consiste em uma doenca de carater genético autossémico dominante cujos
principais genes envolvidos sdo MYH7 (cadeia pesada de miosina 7- do inglés myosin heavy
chain 7) e MYBPC3 (proteina C3 de ligacdo a miosina — do inglés myosin binding protein C3).
Esses genes sdo responsaveis pela conformacdo do sarcomero cardiaco e quando alterados
acabam causando hipertrofia das células e desorganizagao estrutural do tecido (Mattos et al.

2016).

A CMH é a doenca cardiovascular mais prevalente na populagdao em geral com 1:500
pessoas, com distribuicdo equivalente entre os sexos e afeta diferentes etnias com
apresentacdo clinica comum apds a quinta década (Mattos et al. 2008). Em comparacdo, a
CMHA apresenta maior prevaléncia na populacdo japonesa (15%), se comparada a populacdo

norte-americana (3%) (Paluszkiewicz et al. 2018).

As manifestac¢des clinicas variam de acordo com o local e extensdo de acometimento
da hipertrofia ventricular, bem como suas consequéncias hemodinamicas. Mediante seu
fenétipo, pacientes podem evoluir de forma assintomatica ou até mesmo ser identificada a
doenca em episdédio fatal (Salamé et al., 2021). Os sinais e sintomas mais comuns sdo dor
tordcica, dispneia, intolerancia a exercicios, palpitacdes, fibrilacdo atrial e sincope (Castro et
al. 2014). Dentre os eventos que estdo envolvidos na morbimortalidade, sdo destacados o
acidente vascular cerebral, infarto do miocardio, insuficiéncia cardiaca congestiva e morte

subita (Paluszkiewicz; Jerzy, 2018).

O diagnéstico frequentemente é realizado na vida adulta por volta da quinta década
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de vida por desenvolvimento da sintomatologia, mas ha casos, inclusive de acometimento
severo, descritos na adolescéncia. O exame fisico ndo evidencia altera¢des especificas, mas
pode ser encontrada a 42 bulha, ictus proeminente e sopro sistélico suave em foco mitral

(Mattos; Torres; Freitas, 2008).

A avaliacdo inicial se faz pelo exame clinico detalhado, ECG e ecocardiograma. Em
casos inconclusivos e com suspeita de CMHA, pode-se utilizar a ressonancia magnética
cardiaca (RMC) (Flett et al. 2015). Confirmado o diagndstico, o tratamento é clinico
farmacoldgico para controle de sintomas e com drogas que atuem na insuficiéncia cardiaca,
além de antiarritmicos. Em casos nao responsivos, é possivel recorrer ao implante de
cardiodesfibrilador na prevencdo de morte subita ou até mesmo o transplante cardiaco

(Salamé et al. 2021).

2 METODO

Trata-se de uma pesquisa descritiva do tipo relato de caso referemte a um paciente do
género masculino, de descendéncia libanesa, diagnosticado com cardiomiopatia hipertréfica

apical, sindrome de Yamaguchi, mediante a investigacdo dos sintomas apresentados.

O conhecimento do caso deu-se por meio do profissional que realizou o atendimento
inicial do paciente. Este foi convidado a participar e recebeu orienta¢des sobre a natureza do
relato de caso e sobre outras questGes ético-legais, conforme descritas no Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). O documento foi aceito, assinado pelo participante,
gue autorizou a utilizacdo de suas informacodes clinicas, registro dos métodos diagndsticos e

revisao dos dados contidos no prontuario.

Para a elaboracdo da revisdao de literatura foram selecionados artigos por meio de
busca nas bases de dados cientificos PubMed, Medline, Lilacs e Scielo, utilizando os
descritores: cardiomiopatia hipertréfica, cardiomiopatia hipertrdfica familiar e hipertrofia
ventricular. Foram incluidos artigos publicados em portugués e ingles dos ultimos 20 anos
(2002-2022), visto que as contribuicbes antes deste periodo estdo desatualizadas

considerando os avancos na area, principalmente em se tratando da cardiomiopatia apical.
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Foram selecionados quatro artigos que descrevem outros casos de CMHA para
comparagao com o presente estudo. Na fundamentagao tedrica também foram selecionados
artigos de impacto que tratam da genética, fisiopatologia, propedéutica e manejo de pacietens

com CMH.

3 RELATO DO CASO

Paciente sexo masculino, 26 anos, de descendéncia libanesa, previamente portador de
hemocromatose hereditdria, foi admitido no pronto-atendimento em agosto de 2020, por
exacerbacdo de dor toracica crénica em pontada, caracterizada como precordialgia intensa,
em regido supraclavicular esquerda, com irradiacdo para membro superior ipsilateral e dorso,

bem como sensacgdo de pré-sincope, fadiga, astenia e dispneia.

O eletrocardiograma realizado no pronto socorro demonstrou ritmo sinusal, critérios
para sobrecarga ventricular esquerda, presenca de ondas T com inversao profunda (>10mm)
em parede anterolateral (Figura 1). Elevacdo discreta de troponina | (18.04 ng/L) e de peptideo
natriurético cerebral (799 pg/mL), demonstrando injuria miocardica cronica. Devido a
hipdtese diagndstica inicial de sindrome coronariana aguda, o paciente foi internado para

acompanhamento e realizacao de propedéutica complementar.

O ecodopplercardiograma transtoracico evidenciou espessura miocardica apical de
18mm (Figura 2) e septo interventricular de 15 mm, auséncia de obstrugao dinamica em via
de saida em repouso no ventriculo esquerdo (VE), disfuncdo diastélica grau lll, padrao
diastdlico restritivo (relagcdo E/A: 2,7) e regurgitacdo mitral leve. No exame de cateterismo
cardiaco ndao se observou doenga aterosclerdtica coronariana. Frente aos achados do
ecocardiograma, foi solicitada a ressonancia magnética cardiaca (RMC), que evidenciou:
CMHA ndo obstrutiva com aumento da espessura miocdardica em regido médioapical, septo
interventricular de 14 mm, hipertrofia apical de 16 mm, fracdo de ejecdo (FE) do VE de 76% e
de ventriculo direito de 64%, presenca de regurgitagcdo mitral e tricispede e auséncia de realce

tardio em paredes ventriculares.
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Figura 1 - Eletrocardiograma realizado na admissao demostrando ritmo sinusal, sobrecarga de
VE e ondas T invertidas >10mm.
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Fonte: exame extraido do prontuario do paciente, realizado em novembro de 2021.

Figura 2- Ecocardiograma evidenciando espessamento apical do VE
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Fonte: exame extraido do prontuario do paciente, realizado em novembro de 2021
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Ao diagndstico, foi instituido cardiodesfibrilador implantdvel (CDI) mediante histdria de
sincope e sintomatologia refrataria. Em outubro de 2021 houve evolu¢do da doenga, e foi
estabelecido o diagndstico ecocardiografico de insuficiéncia cardiaca de fracdo de ejecao
preservada. Atualmente, em 2022, com 28 anos, permanece sintomatico grave com prejuizo
nas atividades diarias e na qualidade de vida, insuficiéncia cardiaca (IC) grau Il da classificacdo
do New York Heart Association (NYHA). Atualmente faz uso de diltiazem, 120mg, de 12/12
horas; cloridrato de propranolol 40 mg, de 8/8 horas; furosemida 40mg/dia; dapaglifozina 10

mg/dia; espironolactona, 25mg/dia; e trimetazidina, 35mg, de 12/12 horas.

Possui histéria familiar positiva para doencga cardiovascular, pai portador de arritmia
atrial paroxistica, irma portadora de taquiarritmia atrial por reentrada nodal e sindrome da

taquicardia ortostatica postural (stop).

4 REVISAO DA LITERATURA

4.1 Cardiomiopatia hipertroéfica

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é caracterizada pelo espessamento do ventriculo
esquerdo, na auséncia de outras altera¢des cardiacas ou sistémicas capazes de justificar essa
hipertrofia. Ja foram identificadas cerca de 200 mutag¢des, envolvendo 20 genes que codificam
proteinas do sarcoma cardiaco (Mann et al.,, 2018). Os genes envolvidos sdo o MYH7,
responsavel em codificar a proteina beta-miosina e o gene MYBPC3, proteina C de ligacdo a
miosina do sarcOmero causando hipertrofia das células e desorganizacao estrutural do tecido
cardiaco. Com menor frequéncia, cerca de 5% das apresentagdes, possuem mutagdes no gene
TNNT2 (troponina T2, tipo cardiaco — do inglés troponin T2, cardiac type) que codifica

troponina (Mattos et al. 2016)

A CMH possui morfologias variadas podendo ser focal, difusa, assimétrica, concéntrica,
obstrutiva, ndo obstrutiva. Quando ocorre hipertrofia ndo obstrutiva predominantemente no

apice cardiaco, denomina-se: sindrome de Yamaguchi (Arad et al. 2005).

A CMH é a doenca cardiovascular mais prevalente na populagdo com 1:500 pessoas,

com distribuicdo equivalente entre os sexos, afeta diferentes etnias com apresentacao clinica
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comum apds a quinta década (Mattos et al. 2008). Em comparacdo, a CMHA apresenta maior
prevaléncia na populagao japonesa, (15%), se comparada a populagdao norte amecicana (3%),
além de apresentacdo mais comum no sexo masculino (74%), com idade de diagndstico

variando entre 14,5 a 46,1 anos (Paluszkiewicz et al. 2018).

A CMH é definida pela presenca de ventriculo esquerdo espessado, > 15mm,
acometendo, normalmente, o septo interventricular. A hipertrofia pode ocorrer isolada em
outras regides como na parede anterolateral, no dpice ou até nos musculos papilares e o

ventriculo esquerdo (Kerala; Kumar; 2014).

A fisiopatologia apresenta varios fatores subjacentes, incluindo obstrucdo do trato de
saida do ventriculo esquerdo, regurgitacao mitral, disfuncao diastdlica, isquemia miocdrdica,
arritmias e disfuncdo auton6mica (Ommen et al. 2020). A maioria dos pacientes apresenta
hipertrofia ventricular esquerda e desarranjo miofibrilar com fibrose, o que contribui para a

disfuncdo diastdlica (Geske; Ommen; Gersh, 2018).

A CMH pode apresentar manifestagdes clinicas variadas de acordo com o local
acometido e com a extensao da hipertrofia, que repercutem na hemodinamica do paciente.
N3do hd sintomas especificos e muitos pacientes se mantém assintomaticos (14,3% - 44,45%)
(Salamé et al., 2021). Quando relatados, os sinais e sintomas mais comuns sdo dor toracica
atipica, dispneia, palpitacdes, fibrilacdo atrial e sincope ou pré-sincope. Sao descritos alguns
eventos que levam a morbimortalidade, como o acidente vascular cerebral, infarto do
miocdrdio, insuficiéncia cardiaca congestiva e morte subita cardiaca (Paluszkiewicz; Jerzy,

2018).

A isquemia pode ocorrer quando se compromete o fluxo de oxigénio na
microcirculacdo coronariana através da alteracdo dos mecanismos de relaxamento associado
a outras anormalidades. Tais alteracdes podem estar relacionadas a arritmias malignas e

morte subita cardiaca (Kerala; Kumar, 2014).

Na progressao da doencga os pacientes vao desenvolver disfuncao diastélica devido a
obstrucdo da via de saida do VE e a dificuldade de relaxamento muscular, aumentando a

pressdo na diastole ventricular (Kerala; Kumar, 2014).

Desse modo, os pacientes podem permanecer assintomaticos ou desenvolver grave
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limitacdo com insuficiéncia cardiaca e obito prematuro, sendo o ultimo predominante em

pacientes jovens, antes dos 35 anos, com incidéncia <1% anual (Mattos et al. 2008).

Rotineiramente, a avaliacdo inicial do paciente deve incluir um exame clinico
detalhado, o ECG de 12 derivagdes e o ecocardiograma. Se forem inconclusivos, e em casos de
forte suspeita de CMHA, é indicada a realizacdo da Ressonancia Magnética Cardica (RMC),

(Salamé et al., 2021).

A suspeita diagndstica de CMH inicia-se com a presenca de sintomas clinicos, sopros
cardiacos, alteracdes eltrocardiograficas ou por meio do rastreio familiar (Mattos et al. 2008).
Este, frequentemente é realizado na vida adulta, com as manifesta¢des surgindo apds a quinta
década, porém, alguns casos graves sdo referidos na adolescéncia. O exame fisico ndo
evidencia alteracdes especificas, podendo ser encontrada a 42 bulha, ictus proeminente e
sopro sistdlico em foco mitral. Muitos pacientes sdo assintomadticos, mas outros apresentam
sintomas de insuficiéncia cardiaca, dor anginosa, sincope e morte subita (Mattos; Torres;
Freitas, 2008). Para o diagndstico, é necessario avaliar a morfologia e funcdo do VE, a gravidade

dos sintomas, risco de morte subita, e historia familiar (Maron et al. 2022).

O eletrocardiograma é um exame sensivel mas ndo especifico, podendo mostrar
sobrecarga ventricular e inversdao da onda T. Portanto, deve ser intepretado juntamente com
o ecocardiograma (Medical Masterclass Contributors, 2019). O Holter é util para avaliar
distubios de ritimo, presentes em 90% dos pacientes portadores de CMH, sendo mais

observadas extrassistoles e taquicardia ventricular em 20-30% dos casos (Mattos et al. 2008).

O ecocardiograma é fundamental para definir o diagndstico, avaliar a extensdo da
doenca e estratificar o risco. Vale ressaltar sua importancia para o seguimento da CMH, pois
permite acompanhar a evolugdo morfoldgica, disturbios hemodinamicos, funcdo do VE e o
prognodstico. No entanto, nos pacientes com acometimento apical, torna-se dificil um

diagnéstico preciso (Haland; Edvarsen; 2020).

A RMC juntamente com o ecocardiograma apresentam alto valor para diagndstico, pois
permite identificacdo de hipertrofia em areas do VE que sdo limitadas a ecocardiografia, além
de quantificar a massa e a funcdo do VE e permitir estratificacdo do risco de morte subita

(Maron et al. 2022).
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A morte subita cardiaca (MSC) é considera a complicacdo mais reservada da CMH com
incidéncia estimada de 0,5-1% anual. A avaliagdo prognodstica é um desafio para aqueles
pacientes com risco baixo a intermediario, o que dificulta a indicacdo de CDI como prevencao

primaria (Vakrou; Vlachopoulos; Gatzoulis. 2021).

A MSC pode resultar de arritimias ventriculares, obstrucdo da valva de saida do VE,
isquemia miocardica, desarranjo e fibrose do miocardico ou devido a colapso hemodinamico
agudo: insuficiénca cardiaca e hipotensao grave. Os principais fatores de risco incluem: histdria
pregressa de parada cardiaca, fibrilagdo ventricular (FV) ou taquicardia ventricular (TV)

sustentada, estes resultando em 10% de mortalidade/ano (Sousa et al.2021).
Além desses, sdo considerados outros fatores:

1. Histéria familiar devido a CMH em parentes de primeiro grau ou parentes préoximos <50
anos

Hipertrofia macica de VE com valores limitrofes entre 28-30mm;

Sincope inexplicada;

CMH causando disfungao sistélica com FE<50%;

Aneurisma apical do VE;

SRS A

Fibrose compreendendo >15% da massa do VE.

O CDI é indicado como profilaxia secunddria aqueles pacientes com parada cardiaca,
FV ou TV sustentada. Para os demais fatores de risco considera-se profilaxia primaria (Ommen

et al. 2020).

Finalmente, apds a confirmacdo diagndstica, o tratamento clinico dos pacientes
sintomaticos é relacionado a intervencdoo na disfuncdo diastdlica. A partir dos sintomas, sdo
estabelecidas estratégias para o seguimento. Nessa sindrome, o tratamento farmacoldgico
pode ser feito com uso de Bloqueadores de Canal de Célcio, Betabloqueadores ou inibidores

da enzima conversora de angiotensina, atuantes no remodelamento cardiaco.

Em individuos ndo respondentes e com estratificacdo de risco para morte subita, pode-

se recorrer a medidas invasivas, como o implante do cardiodesfibrilador ou transplante
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cardiaco. Outro ponto importante, é a indicacdo de avaliacdo e acompanhamento de
familiares de primeiro grau dos pacientes portadores de CMHA, visando a identificacao

precoce da doenca (Salamé et al., 2021).

4.2 Cardiomiopatia hipertroéfica apical

A cardiomiopatia hipertréfica apical, também conhecida como Sindrome de
Yamaguchi, foi descrita inicialmente no Japao em 1976, como a presenca de ondas T “gigantes”
negativas >10mm e sinais sugestivos de hipertrofia ventricular esquerda no eletrocardiograma

(Salamé et al., 2021).

Estudos demonstraram uma prevaléncia de CMHA em 25% em populagdes asidticas e
uma variabilidade de 1 a 10% em populacdes ndo asiaticas sugerindo diferencas entre
genétipo e etnias no desenvolvimento da doenga. No entanto, esses dados carecem de
estudos para comprovacdo uma vez que também acredita-se que pacientes ocidentais

apresentam uma forma mais maligna da doenca (Hughes et al., 2020).

A CMHA pode apresentar obstrucdo na saida ventricular e a formacdo de aneurisma
apical. Pode-se subclassificar na forma pura, com hipertrofia isolada ao apice, mista com
hipertrofia septal adjunta, ou na forma relativa que acredita-se ser um fenétipo precoce sem

a apresentacdo diagnéstica classica (Hughes et al., 2020).

As alteragdes na hemodinamica do coragdo levam a um quadro clinico variavel desde
casos assintomaticos a casos sintomaticos graves com precordialgia, dispneia, fadiga e sincope,

com prognéstico reservado. A investigacdo inclui além do ECG, o ecocardiograma e a RMC.

As alteracGes eletrocardiograficas consistem em ondas T negativas >1mV, porém esta
alteragdo pode estar presente em apenas 47% dos pacientes. Ja a hipertrofia ventricular pode

ser encontrada em 65% (Paluszkiewicz et al. 2018).

O ecocardiograma demonstra aumento da espessura do VE na regido apical, considera-
se espessura >15mm, medida abaixo da insercdo do musculo papilar. Por meio deste também

é possivel demonstrar o formato de “as de espadas” devido a morfologia alterada da cavidade
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(Paluszkiewicz et al. 2018).

A investigacao complementar inclui a RMC quando o paciente apresenta alteragdes ao
eletrocardiograma, mas o ecocardiograma ndo é suficiente para completar o diagndstico
devido as suas limitagdes. A ressonancia tem se mostrado superior ao ecocardiograma para
detectar hipertrofia em segmentos como o apical, pois o ecocardiograma negativo nao exclui

hipertrofia apical mediante as altera¢des do ECG (Moonj et al 2004).

O seguimento dos portadores de CMHA é variavel, o estudo de Eriksson et al. (2002)
realizado em Toronto com 105 pacientes ndo asidticos diagnosticados com a patologia,
demonstrou que os principais eventos morbidos foram fibrilagao atrial, 12% e infarto da regido
apical em 10%. Além disso, um terco dos pacientes podem desenvolver eventos fatais como

arritmias, infarto do miocardio e AVC.

Até o momento, sabe-se que a variante apical apresenta mais riscos de morte subita,
0,5- 4% se comparada a populagdo com CMH que apresenta mortalidade em torno de 1,3%

(Hughes et al. 2020).

Além disso, o paciente apresenta histéria prévia de hemocromatose hereditaria, uma
doenca em que ocorre aumento da absorcdo de ferro pelo organismo e que é armazenado em
excesso em drgaos como figado, pancreas e coragao. Essa patologia é citada como uma das
causas de insuficiéncia cardia entre a quarta e quinta década de vida, mas nao é o foco de

discussdo deste trabalho.

Nos ultimos 20 anos, foram encontrados na literatura, quatro artigos com relatos de
caso de pacientes com diagndstico de cardiomiopatia hipertrofica apical. A partir desses
artigos, é possivel analisar os dados obtidos com o caso em estudo e correlacionar com as
informacGes da literatura pesquisada. O Quadro 1, a seguir, apresenta resumidamente as

informacdes clinicas e diagndsticas contidas em cada artigo.

Quadro 1: quadro comparativo histdria clinica da CMHA (Continua).

Varidveis Castro et al. Diaconu et al Salamé et al.
: : ’ . (2011
Caso em estudo (2014) (2015) (2021) Yusuf et al. (2011)
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Arti
Masculino, 26 anos, .
~ . . . Masculino, .
Sexo/ nao tabagista, Masculino 43 Feminino, 67 65 anos Masculino, 57
idade descendéncia anos anos ! anos
. tabagista
libanesa
Quadro 1: quadro comparativo histéria clinica da CMHA (Conclus3o).
Variaveis
Castro et al. Diaconu et al. Salamé et al.
Caso em estudo Yusuf et al. (2011
(2014) (2015) (2021) ( )
Artigos
Dislipidemia,
N . P - HAS, doenga
. Auséncia de hipertensao, A .
Comorbidad | Hemocromatose . . . Auséncia de coronariana,
s comorbidade taquicardia . Do .
es hereditaria L comorbidades fibrilagdo atrial
3 paroxistica L
. paroxistica,
atrial
Arritmia atrial
aroxistica paterna, .
P . . p. Negativa para Doencas .
. taquicardia sinusal e . . , Negativa para
Histdria , cardiopatias, | cardiacas, AVC, . . . .
" sindrome da L Cardiopatia cardiopatias,
familiar . . morte subita | sem relatos de o
taquicardia morte subita e ICC
s elCC CMH
ortostatica postural
fraterna
Dor
Dor precordial precordial aos .
. Angina e
supraclavicular esforcos de . .
. . . ~ dispneia
Quadro irradiada, fadiga, evolugdo a5 . . - . -
.. . .. progressiva, Assintomatico Assintomatico
clinico astenia, anos, alivio ao L a
. . palpitagdo e
Dispneia e repouso, fadiga
Sincope inexplicada | presenca de
492 bulha
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Elevagdo discreta de
troponina | (18.04
ng/L) e peptideo ECG:onda T

natriurético cerebral| invertida, ECG: ondas T
Catererismo: sem | hipertrofia VE | ECG:ondaT T
alteragdes ECO: achatadas invertidas,
¢ . . . ) ECG: sobrecarga Hipertrofia VE
ECG: ondas T Hipertrofia hipertrofia VE . .
. . . VE, ondas T ECO: Hipertrofia
invertidas e apical ECO: invertidas em apical e fungao
Exames hipertrofia de VE RMC: Hipertrofia ECO: sem P sistélicag
diagnodsticos | ECO: hipertrofia hipertrofia VE | apical (19mm) e T
. i . ar alteragdes preservada
apical 18mm, em regido funcgdo sistdlica . .
. T . RMC: hipertrofia Doppler:
disfuncdo diastdlica apical (22 preservada . . s
i ) o apical gradiente sistélico
grau lll, regurgitacao mm) Angiografia: “as . -
. ” de pico tardio em
mitral leve presenca de de espadas forma de punhal
RMC: hipertrofia | sinal do “solar P
apical e FE no VE polar map”
76%

Episddios de

Sintomatico grave Do .
& fibrilacdo atrial e

Implante de CDI - . Ndo descrito ) .
~ N3o descrito . - taquicardia
Evolugdao | IC de FE preservada elo autor pelo Assintomatico supraventricular
NYHA 11 P autor P
em uso de
amiodarona.

Fonte: de acordo com as basescde dados.

Conforme os artigos monstrados no Quadro 1, é possivel avaliar um maior nimero de
casos em pessoas do sexo masculino, com idade acima da quarta década, destoando apenas
do paciente em estudo, um jovem de 26 anos. A maioria dos pacientes apresentava historia
familiar de doengas cardiacas como arritimias e doenga coronariana, mas nao ha relatos

prévios de cardiopatia hipertrofica hereditaria.

Ao analisar estes dados, é possivel perceber varia¢gGes na apresentacao clinica, sendo
que nos estudos de Yusuf et al. (2011) e Salamé et al. (2021) o diagndstico foi realizado ao

acaso devido a outras condi¢Oes clinicas, visto que os pacientes permaneciam assintomaticos.

Os pacientes sintomaticos tiveram apresentacdes semelhantes de precordialgia,
angina, dispneia e fadiga em evolucdo progressiva, entretanto, o paciente em estudo
apresentou maior gravidade, pois apresentou um quadro de parada cardiorespiratdria que

levou ao diagndstico e ao implante de CDI.
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Quanto ao diagndstico houve diferenca na apresentacao apenas no estudo de Diaconu
et al. (2015) cujo eletrocaridograma demonstrou ondas T achatadas. Isto é possivel pois, como
relatado, ondas T apiculadas podem estar presentes em apenas 47% dos pacientes. No
entanto, é evidente a importancia da RMC como diagnéstico definitivo em todos os estudos,

ressaltando sua importancia e aplicabilidade.

Em relagdo a evolugdo dos pacientes, foi marcante a presencga de arritmias, em especial
a fibrilacdo atrial, taquicardia paroxistica atrial e taquicardia supraventricular, distoando o
estudo de Salamé et al. (2011), cujo paciente manteve-se assintomatico. No entanto, este
dado fica prejudicado, pois nos estudos de Castro et al. (2014) e Diaconu et al. (2015) a

evolugao dos pacientes nao foi relatada.

Conforme a literatura, a doenca apresenta evolugdo varidvel, podendo apresentar
diferentes manifestacdes e desfechos. O paciente do caso clinico em estudo apresentou uma
evolucdo desfavordvel da patologia pois o paciente, além de ser jovem, apresenta-se
sintomatico grave, com insuficiéncia cardiaca de fracdo de ejecdo preservada, NYHA Ill, e
necessita de diversas medica¢Ges para controle dos sintomas. Além disso, necessitou do
implante de CDI devido ao risco de morte subita, sinalizada pela ocorréncia de sincope

inexplicada.

4.3 Comorbidades associadas

Insuficiéncia cardiaca (IC) é uma sindrome clinica complexa, em que o coracdo é
incapaz de bombear sangue de forma a atender as necessidades metabdlicas tissulares, ou
pode fazé-lo somente com elevadas pressdes de enchimento. Tal sindrome pode ser causada
por alteracdes estruturais ou funcionais cardiacas e caracteriza-se por sinais e sintomas
tipicos, que resultam da reducdo no débito cardiaco e/ou das elevadas pressdes de
enchimento no repouso, ou no esforco. A principal terminologia usada historicamente para
definir IC baseia-se na fracdo de ejecdo do ventriculo esquerdo (FEVE) e compreende
pacientes com: FEVE normal (= 50%), denominada IC com fracao de ejecdo preservada (ICFEp);

FEVE entre 40 e 49%, denominada IC de fracdo de eje¢do intermediaria (ICFEi); e FEVE
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reduzida (<40%), denominada IC de fracdo de ejecdo reduzida (ICFEr) (Reis et al., 2018).

Até o momento, ainda ndo ha intervengdo especifica que reduza eventos
cardiovasculares de pacientes com ICFEp. Ndo ha tratamento especifico que reduza a
mortalidade e morbidade dos pacientes com esta enfermidade. Por isso, as recomendagdes
da diretriz de 2018 para o tratamento farmacoldgico da ICFEp continuam mantidas, incluindo
o uso de diuréticos para aliviar congestao e o tratamento de comorbidades como a isquemia
miocardica, a fibrilacdo atrial e a hipertensdo arterial, para diminuir sintomas e
potencialmente reduzir a progressao da ICFEp. Por isso, é fundamental que se investiguem
condicdes potencialmente reversiveis e associadas a ICFEp “secundaria”, como as
cardiomiopatias infiltrativas e restritivas, além de considerar causas alternativas de

intolerancia ao esfor¢co (Marcondes-Braga et al., 2021).

5 CONCLUSAO

A sindrome de Yamaguchi possui uma histéria natural varidvel, podendo ocorrer em
qualquer fase da vida. Cerca de 5 a 10% dos casos tém progressdo dos sintomas com dilatagao
e disfuncdo ventricular e uma minoria evolui para apresentacao clinica restritiva grave.

O paciente em questdo neste relato, evoluiu com sintomas graves relacionados a
insuficiéncia cardiaca. Neste texto, demonstra-se a importancia do diagndstico precoce a fim
de proporcionar uma melhor qualidade de vida aos acometidos, além da importancia de
rastreamento familiar desse tipo de cardiopatia.

Por se tratar de uma sindrome rara, com apresentacdo clinica varidvel, é de
fundamental importancia a difusdo e discussao do tema. A evolugao e a disponibilidades dos
recursos diagnosticos na atualidade podem favorecer a identificacdo precoce de casos de
CMHA e a introducdo de tratamentos oportunos, com consequente evolugao mais favoravel

para os individuos acometidos por esta patologia.

REFERENCIAS

ARAD, M. et al. Gene Mutations in Apical Hypertrophic Cardiomyopathy. Circulation. American Heart
Association. v.112 n.18 p.2805-2811. Novembro 2005. Disponivel em:
https://www.ahajournals.org/doi/abs/10.1161/circulationaha.105.547448. Acesso em: 06 set. 2023.

CASTRO, M. M.; FUCHS, A.; ROCHA, M. C.; ROSA, L. F.; FERNANDES, P. V.; KAUFMAN, R.; Cardiomiopatia

Saberes Interdisciplinares, n. 28, p. 96-112, janeiro-junho, 2022
110



CARDIOMIOPATIA HIPERTROFICA APICAL

Hipertrofica Apical. Revista Brasileira de Cardiologia, v: 27, n.: 1, p. 63-66, 2014.

DIACONU, C.C.; DUMITRU, N.; FRUNTELATA, A. G.; LACAU, S.; BARTOS, D.; Apical hypertrophic cardiomyopathy:
The Ace-of-Spades as the Disease Card. Acta Cardiol Sin v.31 p.83-86. 2015. Disponivel em:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC9337995/. Acesso em: 06 set. 2023.

DIRETRIZ BRASILEIRA DA INSUFICIENCIA CARDIACA CRONICA E AGUDA. Arq Bras Cardiol. V.111 n.3 p. 436-539.
2018. Disponivel em: http://publicacoes.cardiol.br/portal/abc/portugues/2018/v11103/pdf/11103021.pdf.
Acesso em: 23 ago.2023.

ERIKSSON, M. J.; et al. Long-term Outcome in Patients with Apical Hypertrophic Cardiomyopathy. J Am Coll
Cardiol. v.39, n.4, p.638-645. February 2002. Disponivel em:
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0735109701017788. Acesso em: 15 ago. 2023.

FLETT, A. S. et al. Diagnosis of apical hypertrophic cardiomyopathy: T-wave inversion and relative but not
absolute apical left ventricular hypertrophy. International Journal of cardiology. v.183 p. 143-148. 2015.
Disponivel em: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/25666123/. Acesso em: 06 set. 2023.

GESKE, J.B.; OMMEN, S.R.; GERSH, B.J. Hypertrophic cardiomyopathy: clinical update. JACC Heart Fail. v.6 n.5
p.364-375. 2018. Disponivel em: https://www.jacc.org/doi/10.1016/j.jchf.2018.02.010. Acesso em: 06 set.
2023.

HALAND, T. F.; EDVARDSEN, T. The role os ecocardiography in management of hypertrophic cardiomyopathy.
Jounal of Echocardiography, v.18, n.2, p.77-85, 2020. Disponivel em:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7244607/. Acesso em: 06 set. 2023.

HUGHES, R. K.; KNOTT, K. D.; MALCOLMSON, J.; AUGUSTO, J. B.; MOHIDDIN, S. A.; KELLMAN, P. et al. Apical
Hypertrophic Cardiomyopathy: the Variant Less Known. Journal of the American Heart Associantion, v.9, n.5,
2020. Disponivel em: https://www.ahajournals.org/doi/abs/10.1161/JAHA.119.015294. Acesso em: 06 set.
2023.

MANN, D. L. et al. BRAUNWALD: Tratado de doengas cardiovasculares. 10. ed. Rio de Janeiro: Elsevier, 2018.

MARCONDES-BRAGA, F. G.; et al. Atualizagdo de Topicos Emergentes da Diretriz Brasileira de Insuficiéncia Cardiaca —
2021. Arquivos Brasileiros de Cardiologia, v. 116, n. 6, 2021. Disponivel em:
https://www.scielo.br/j/abc/a/IFxSh5bVmzSnvxYMsF3P5kd/. Acesso em: 06 set. 2023.

MARON, B. J.; DESAI, M. Y.; NISHIMURA, R. A; SPIRITO, P.; RAKOWSKI, H. TOWBIN, J. A et al. Diagnosis and
Evaluation of Hypertrophic cardiomyopathy: JACC State-of-the-Art Review. Journals of the American College of
Cardiology, v.79, n.4., p.372-389, 2022. Disponivel em: https://www.jacc.org/doi/10.1016/j.jacc.2021.12.002.
Acesso em: 06 set. 2023.

MATTOS, B.P.; SCOLARI, F. L.; Torres, M. A. R.; SIMON, L.; Freitas, V. C.; GIUGLIANI, R. et al. Prevalence and
Phenotypic Expression of mutations in the MYH7, MYBPC3 and TNNT2 genes in families with Hypertrophic
Cariomiopathy in the south of Brazil: A cross-Sectional Study. Arquivo Brasileiro de Cardiologia, v. 107, n.3,
2016. Disponivel em: https://www.scielo.br/j/abc/a/n8g7rmJwk8cMWVtChT4spMJ/?lang=pt. Acesso em: 06
set. 2023.

MATTOS, B.P.; TORRES, M.A.R.; Freitas, V.C. Avaliacdo Diagndstica da Cardiomiopatia Hipertréfica em Fase
Clinica e Pré-Clinica. Arq Bras Cardiol; v. 91 n.1 p. 55-62. 2008. Disponivel em:
https://www.scielo.br/j/abc/a/vwRfLkkNwWT48F834y4WgBmC/abstract/?lang=pt. Acesso em: 06 set. 2023.

MEDICAL MASTERCLASS CONTRIBUTORS. Cardiology: hypertrophic cardiomyopathy. Clin Med Journal. v.19 n.1
p.61-63. 2019. Disponivel em: https://acervomais.com.br/index.php/saude/article/download/10740/6385/.
Acesso em: 06 set. 2023.

MOONLJ. C. C.; FISHER, N.G.; McKENNA, W.J.; PENNELL, D. J. Detection of apical hypertrophic cardiomyopathy by
cardiovascular magnetic resonance in patients with non-diagnostic echocardiography. Heart Jornal v. 90 p.645-
649. 2004. Disponivel em: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC1768283/. Acesso em: 06 set. 2023.

OMMEN, S.R. et al. 2020 AHA/ACC guideline for the diagnosis and treatment of patients with hypertrophic
cardiomyopathy: a report of the American College of Cardiology/American Heart Association Joint Committee

Saberes Interdisciplinares, n. 28, p. 96-112, janeiro-junho, 2022
111



A.R.NEVES ET AL.

on Clinical Practice Guidelines. J Am Coll Cardiol. v.76 n.25 p.159-240. 2020. Disponivel em:
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33215931/. Acesso em: 06 set. 2023.

PALUSZKIEWICZ, J.; KRASINSKA, B.; MILTING, H.; GUMMERT, J. PYDA, M. Apical hypertrophic cardiomyopathy:
diagnosis, medical and surgical treatment. Polish Journal Of CardioThoracic Surgery, v. 15, n.4 p.246-253.
Poznan, Polbnia, 2018. Disponivel em: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/30647749/. Acesso em: 06 set. 2023.

REIS, L.; TEIXEIRA, R.; FERNANDES, A.;ALMEIDA, I.; MADEIRA, M.; SILVA, J. et al. Preven¢do de Morte Subita
Cardiaca em Doentes com Miocardiopatia Hipertréfica: O Que Mudou nas Guidelines Arq Bras Cardiol. v.110 n.
6 p.524-531. 2018. Disponivel em: https://www.scielo.br/j/abc/a/Zd5jtmnZIBW4ZnYGvcR9pvH/?lang=pt.
Acesso em: 06 set. 2023.

SALAME, C. K.; ALMEIDA, A. B. S.; ALMEIDA, E. B. S.; Freitas, G. M.; FILHO, M. R. S.; FILHO, E. O. S.
Cardiomiopatia hipertrofica apical (sindrome de Yamaguchi) em paciente assintomatico, ndo asiatico,
diagnosticado por ressonancia magnética, um relato de caso. Brazilian Journal of Development, Curitiba, v.7,
n.9, p. 88339-88345 Sep. 2021. Disponivel em:
https://ojs.brazilianjournals.com.br/index.php/BRJD/article/view/35706. Acesso em: 06 set. 2023.

SOUZA, T. N.; LUSTOSA, H. C. P;; TAVORA, H. C.; GODINHO, M. A. S.; SENA, M. A. Cardiomiopatia hioertréfica,
uma importante causa de morte subita em jovens: revisdo integrativa. Research, Society and Development.
v.10 n.13. 2021. Disponivel em: https://rsdjournal.org/index.php/rsd/article/download/21498/18977/258044.
Acesso em: 06 set. 2023.

VAKROU, S; VLACHOPOULOS, C; GATZOULIS, K. A. Estratificacdo de risco para prevengdo primaria de morte
subita cardiaca em cardiomiopatia hipertréfica. Arg. Bras. Cardiol. v. 117 n.1 p.157-159. 2021. Diponivel em:
https://www.scielo.br/j/abc/a/NGW5tPBdwySkHsXChrHdh5M/?lang=pt. Acesso em: 06 set. 2023.

YUSUF, Syed Wamique; BATHINA, Jaya D.; BANCHS, José; MOUHAYAR, Eliene N.; DAHER, lyad N. Apical
hypertrophic cardiomyopathy. World Journal of Cardiology. v.3 n.7 p. 256-259, 2011. Disponivel em:
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/21860706/. Acesso em: 06 set. 2023.

Saberes Interdisciplinares, n. 28, p. 96-112, janeiro-junho, 2022
112



