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RESUMO  
 
A cardiomiopatia hipertrófica (CMH) é uma doença genética caracterizada 
pelo espessamento anormal do músculo cardíaco, especialmente do 
ventrículo esquerdo, sem uma causa subjacente óbvia, como hipertensão ou 
doença valvar. Este espessamento pode obstruir o fluxo sanguíneo, causar 
disfunção diastólica e levar a arritmias potencialmente fatais. A CMH é uma 
das principais causas de morte súbita em jovens, incluindo atletas. Seus 
sintomas variam e podem incluir falta de ar, dor no peito, palpitações, tontura 
e síncope. Em muitos casos, a doença pode ser assintomática e descoberta 
durante exames de rotina. O diagnóstico é geralmente feito por meio de 
ecocardiografia e pode ser complementado por ressonância magnética 
cardíaca. Testes genéticos também são importantes, pois identificam 
mutações em genes que codificam proteínas do sarcômero, o que ajuda a 
confirmar o diagnóstico e a rastrear familiares de pacientes afetados. O 
manejo da CMH inclui tanto estratégias farmacológicas quanto não 
farmacológicas. Medicamentos como betabloqueadores e bloqueadores dos 
canais de cálcio são usados para aliviar os sintomas, enquanto novos 
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tratamentos, como os inibidores da miosina, estão sendo estudados para 
melhorar a função cardíaca. Em casos de obstrução severa ou sintomas 
refratários ao tratamento medicamentoso, procedimentos invasivos podem 
ser necessários. Além disso, dispositivos são recomendados para pacientes 
com alto risco de arritmias malignas. As diretrizes de 2024 da American Heart 
Association (AHA) contam com várias atualizações importantes. O manejo 
clínico é centrado na estratificação de risco e no tratamento personalizado. A 
avaliação de risco para morte súbita cardíaca foi aprimorada com novos 
algoritmos que incluem fatores como a presença de fibrose miocárdica 
extensa e histórico familiar de morte súbita. A AHA também destaca a 
importância do acompanhamento multidisciplinar e da educação do paciente, 
enfatizando a necessidade de um plano de tratamento individualizado que 
considere as comorbidades e preferências dos pacientes. Essas diretrizes 
visam melhorar a qualidade de vida e reduzir a mortalidade associada à 
cardiomiopatia hipertrófica. 
 
Palavras-chave: Cardiomiopatia hipertrófica. Doenças genéticas. 
Insuficiência cardíaca. Arritmias cardíacas. Ecocardiografia 
 
1. PREVALÊNCIA DA CARDIOMIOPATIA HIPERTRÓFICA 

A cardiomiopatia hipertrófica (CMH) é uma doença cardíaca 
hereditária comum, relatada em populações globalmente. Sua prevalência 
estimada varia, uma vez que depende da análise de casos subclínicos ou 
clinicamente evidentes, do tipo de diagnóstico e da idade da amostra 
avaliada1. Enquanto a prevalência de hipertrofia assintomática inexplicada 
em adultos jovens nos Estados Unidos foi relatada na faixa de 1:500, a 
hipertrofia sintomática foi estimada em <1:3000 adultos nos Estados Unidos. 
Porém, seu fardo real pode ser muito maior, pois nem sempre a doença não 
reconhecida na população em geral é considerada2,3.  

Frequentemente, a CMH é herdada em um padrão autossômico 
dominante, mas isso não requer um histórico familiar. Existe uma distribuição 
igual por sexo, embora o diagnóstico em mulheres seja menos comum do que 
nos homens. Diferenças na prevalência foram relatadas por raça e etnia. Não 
está claro se essa diferença é decorrente de disparidades sociais que 
resultam em menos acesso a especialistas para diagnóstico. Como resultado, 
essas diferenças provavelmente refletem diferenças subjacentes em 
determinantes sociais da saúde, como desigualdades estruturais no acesso 
ao tratamento, levando a diferenças no diagnóstico e na conscientização4.  

Em comparação com indivíduos brancos, pacientes autoidentificados 
como negros apresentam uma idade média mais jovem no diagnóstico – 40 
anos versus 45,5 anos –, sendo mais propensos a ter insuficiência cardíaca 
(IC) sintomática e menos propensos a se submeter a testes genéticos. 
Estudos epidemiológicos de amostras diversas, no entanto, são necessários 
para compreender melhor a interação entre fatores genéticos e sociais na 
prevalência de CMH4. 
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2. NOMENCLATURA E DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 
 

Desde que a descrição clínica original da CMH foi apresentada há 
mais de 60 anos, vários nomes foram usados para descrever a doença, 
incluindo estenose subaórtica hipertrófica idiopática e cardiomiopatia 
hipertrófica obstrutiva. Como a obstrução da via de saída do ventrículo 
esquerdo (VE) (VSVE) não está invariavelmente presente, foi recomendado 
o termo CMH – com ou sem obstrução do trato de saída5-9. 

Em algumas áreas, o uso de CMH para descrever o aumento da 
espessura da parede do VE relacionado a distúrbios sistêmicos ou causas 
secundárias de hipertrofia do VE (HVE) pode causar confusão. Os distúrbios 
sistêmicos incluem várias síndromes metabólicas e multiorgânicas, como 
RASopatias (variantes em vários genes envolvidos na sinalização RAS-
MAPK); miopatias mitocondriais; doenças de armazenamento de glicogênio 
e lisossomal em crianças; e cardiomiopatias de Fabry, amiloide, sarcoide e 
Danon. Embora a dimensão e a distribuição do aumento da espessura da 
parede do VE possam ser semelhantes às da CMH, os mecanismos 
fisiopatológicos responsáveis pela hipertrofia, história natural e métodos de 
tratamento não são os mesmos nessas doenças sindrômicas ou infiltrativas5-

9.  
Além desses, outros cenários também apresentam desafios 

diagnósticos, a exemplo das condições que produzem HVE secundária – que 
também podem se sobrepor fenotipicamente com CMH –, incluindo 
remodelação secundária ao treinamento atlético (coração de atleta), assim 
como alterações morfológicas relacionadas à hipertensão sistêmica de longa 
data (cardiomiopatia hipertensiva). Da mesma forma, a obstrução 
hemodinâmica causada por lesões obstrutivas do lado esquerdo (estenose 
valvar ou subvalvar) ou obstrução após infarto anteroapical e cardiomiopatia 
de estresse pode causar dilemas diagnósticos. Embora a CMH não possa ser 
definitivamente excluída nesses casos, vários marcadores clínicos e 
estratégias de teste podem ser usados para auxiliar na sua diferenciação de 
condições de HVE fisiológica10,11. 
 
3. DEFINIÇÃO, DIAGNÓSTICO CLÍNICO E FENÓTIPO 

Em sua definição clínica, a CMH é considerada um estado de doença 
no qual a expressão morfológica é confinada somente ao coração. É 
caracterizada predominantemente por HVE na ausência de outra doença 
cardíaca, sistêmica ou metabólica capaz de produzir a dimensão de 
hipertrofia evidente e para a qual uma variante de sarcômero – ou relacionada 
ao sarcômero – causadora da doença é identificada ou a etiologia genética 
permanece sem solução12.  

O diagnóstico clínico de CMH em pacientes adultos pode, portanto, 
ser estabelecido por imagem, com ecocardiografia 2D ou ressonância 
magnética cardiovascular (RMC) mostrando uma espessura máxima da 
parede diastólica final igual ou superior a 15 mm em qualquer lugar do 
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ventrículo esquerdo, na ausência de outra causa de hipertrofia em adultos. 
Hipertrofia mais limitada (13-14 mm) pode ser diagnóstica quando presente 
em familiares de um paciente com CMH ou em conjunto com um teste 
genético positivo que identifique uma variante patogênica ou provavelmente 
patogênica, geralmente em um gene do sarcômero12-15. 

Para crianças, os critérios diagnósticos são confundidos pela 
necessidade de ajuste para tamanho e crescimento corporal. Normalmente, 
um escore z ajustado para área de superfície corporal igual ou superior a 2 
desvios-padrão acima da média tem sido usado. Esse corte representa um 
limite significativamente menor do que o valor absoluto de 15 mm usado em 
adultos. Para referência, 15 mm representa um escore z de cerca de 6 
desvios-padrão acima da média em adultos. Considera-se que o diagnóstico 
de CMH em crianças deve, portanto, levar em contas as circunstâncias da 
triagem e a probabilidade pré-teste da doença: um limite de um escore z 
superior a 2,5 pode ser apropriado para identificar CMH precoce em crianças 
assintomáticas sem histórico familiar, enquanto para crianças com histórico 
familiar definitivo ou um teste genético positivo, um limite de um escore z 
superior a 2 pode ser suficiente para o diagnóstico precoce13.  

O surgimento do fenótipo CMH em membros mais jovens da família 
que carregam uma variante patogênica ou provavelmente patogênica sem 
HVE previamente evidente na triagem inicial – ou seja, genótipo 
positivo/anteriormente fenótipo negativo – é bem reconhecido e considera o 
princípio de que, à medida que a doença se manifesta, espessuras de parede 
do VE normais ou levemente aumentadas serão encontradas em indivíduos 
com status geneticamente afetado. Na ausência de espessura de parede 
aumentada, esses indivíduos devem ser considerados em risco para 
desenvolvimento subsequente de, mas não ainda, CMH clinicamente 
evidente12-15. 

Quase todo padrão e distribuição de espessamento da parede do VE 
pode ser observado na CMH, com o septo anterior basal em continuidade 
com a parede livre anterior sendo o local mais comum para HVE. Em alguns 
pacientes, a hipertrofia pode ser limitada e focal, limitada a apenas 1 ou 2 
segmentos do VE com massa normal do VE. Embora comum, o movimento 
anterior sistólico (MAS) da valva mitral e a função hiperdinâmica do VE não 
são patognomônicos e não são necessários para um diagnóstico clínico. 
Outras anormalidades morfológicas também não são diagnósticas da CMH, 
mas podem fazer parte da expressão fenotípica da doença, incluindo 
músculos papilares hipertrofiados e deslocados apicalmente, criptas 
miocárdicas, inserção anômala do músculo papilar diretamente no folheto 
anterior da valva mitral (na ausência de cordas tendíneas), folhetos 
alongados da valva mitral, ponte miocárdica e hipertrofia do ventrículo direito 
(VD)12-15. 
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4. ETIOLOGIA 
No início da década de 1990, o sequenciamento de DNA de famílias 

com CMH levou à descoberta de que variantes prejudiciais em genes que 
codificam proteínas do sarcômero segregavam – ou eram coherdadas – com 
HVE identificada por avaliação ecocardiográfica, eletrocardiogramas (ECGs) 
anormais e achados físicos. A CMH passou a ser considerada uma doença 
potencialmente monogênica, ajudando a consolidar uma doença clinicamente 
heterogênea em uma única entidade, com base no substrato genético16. 

Atualmente, variantes em 1 ou mais de 8 genes que codificam 
proteínas do sarcômero cardíaco – ou estruturas relacionadas ao sarcômero 
– foram envolvidas nas causas de HVE, principal condição da CMH. Entre os 
pacientes acometidos, cerca de 30% a 60% têm uma variante genética 
patogênica identificável ou provavelmente patogênica. Uma proporção 
significativa de pacientes com CMH hoje não apresenta nenhuma evidência 
de uma etiologia genética para a doença, incluindo um subgrupo – até 40% 
dos pacientes em 1 estudo – que também não tem outros membros da família 
afetados17.  

Esses dados indicam que outros novos mecanismos fisiopatológicos 
podem ser responsáveis por, ou contribuir para, a expressão fenotípica nos 
pacientes com CMH. Embora a CMH pareça ser monogênica em alguns 
casos, variantes genéticas comuns também foram identificadas como 
modificadores genéticos da penetrância da doença e associadas ao risco de 
HVE e CMH, sugerindo suscetibilidade monogênica e poligênica18. 

Entre os pacientes com CMH e uma variante genética sarcomérica 
patogênica, os 2 genes mais comuns são a cadeia pesada da beta miosina 7 
(MYH7) e a proteína de ligação à miosina C3 (MYBPC3), identificados na 
maioria dos pacientes que são variantes positivas, enquanto outros genes 
(TNNI3, TNNT2, TPM1, MYL2, MYL3, ACTC1) se apresentam em uma 
pequena proporção de pacientes (1 a 5%)19.  

Dentro desses genes, a maioria das variantes raras identificadas são 
exclusivas da família individual. Cada descendente de um membro da família 
afetado tem 50% de chance de herdar a variante. Embora a probabilidade de 
desenvolver CMH clínica seja alta em membros da família com uma variante 
patogênica, a idade em que a expressão da doença ocorre em um 
determinado indivíduo, assim como o grau de expressão, é variável19. 

Os mecanismos pelos quais as variantes do sarcômero resultam no 
fenótipo clínico ainda não foram totalmente elucidados. Alterações no gene 
do sarcômero geram alterações miocárdicas, levando à hipertrofia e fibrose, 
o que resulta em um ventrículo pequeno e rígido com desempenho sistólico 
e diastólico prejudicado, apesar de uma fração de ejeção do ventrículo 
esquerdo (FEVE) preservada18-19.  

Da mesma forma, proteínas sarcoméricas anormais podem não ser 
as únicas responsáveis pelas características clínicas de pacientes com CMH. 
Várias características da doença – como artérias coronárias intramurais 
anormais responsáveis por isquemia de pequenos vasos, folhetos da válvula 
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mitral alongados e anomalias congênitas do aparelho da válvula submitral, 
que são componentes reconhecidos do fenótipo CMH – parecem não ter 
associação direta conhecida com variantes do sarcômero18-19. 
 
5. CURSO DE HISTÓRIA NATURAL E CLÍNICA 

Embora a CMH possa ser compatível com a expectativa de vida 
normal sem limitar os sintomas ou a necessidade de tratamentos importantes 
na maioria dos pacientes, muitos podem apresentar consequências 
significativas atribuíveis à doença. Até o momento, há um reconhecimento 
crescente de pacientes com CMH identificados clinicamente com mais de 60 
anos de idade e pouca ou nenhuma deficiência. Porém, um relatório de 
registro multicêntrico sugeriu que o risco ao longo da vida de eventos 
adversos – como mortalidade, insuficiência cardíaca, acidente vascular 
cerebral, arritmia ventricular, fibrilação atrial – causados pela CMH pode ser 
maior entre pacientes com variantes genéticas sarcoméricas patogênicas ou 
provavelmente patogênicas ou aqueles diagnosticados no início da vida20. 

Entre as coortes de pacientes com CMH, muitos apresentarão 
eventos adversos, incluindo: morte súbita; sintomas limitantes progressivos 
devido ao VSVE ou disfunção diastólica; sintomas de insuficiência cardíaca 
associados à disfunção sistólica; e fibrilação atrial com risco de acidente 
vascular cerebral tromboembólico. Porém, estudos com resultados de longo 
prazo em pacientes com CMH demonstraram que, para pacientes em risco 
ou que desenvolvem uma dessas complicações, a aplicação de terapias e 
intervenções cardiovasculares contemporâneas reduziu significativamente as 
taxas de mortalidade ocasionada pela doença21,22.  

Um dos tratamentos responsáveis pela redução da taxa de 
mortalidade foi a evolução das estratégias de estratificação de risco de morte 
súbita cardíaca (MSC) com base em marcadores de risco não invasivos que 
podem identificar adultos com CMH com maior risco de morte súbita, 
possíveis candidatos à colocação de cardioversor-desfibrilador implantável 
(CDI). A diminuição nas taxas de morte súbita na CMH parece agora ter 
mudado o foco para a insuficiência cardíaca e complicações da fibrilação 
atrial como a causa de morbidade e mortalidade relacionadas à doença23.  

O risco de eventos adversos na CMH, em especial na insuficiência 
cardíaca, provavelmente se deve à interação complexa da genética com 
fatores ambientais, como obesidade, hipertensão, apneia do sono e diabetes. 
Entre os pacientes com CMH, os fatores de risco cardiometabólicos – como, 
por exemplo, obesidade, hipertensão, diabetes, apneia obstrutiva do sono – 
são altamente prevalentes e estão associados a um prognóstico pior, 
destacando a importância da modificação intensiva dos fatores de risco 
tradicionais23. 
 
6. FISIOPATOLOGIA 

Conforme, mencionado a CMH é um distúrbio arquetípico de gene 
único com um padrão de herança autossômico dominante24. Cerca de 35 a 
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60% dos pacientes com CMH são heterozigotos para mutações de sentido 
errado ou truncadas em genes que codificam proteínas sarcoméricas, 
principalmente MYH7 (cadeia pesada de β-miosina), MYBPC3 (proteína C de 
ligação à miosina cardíaca) e TNNT2 (troponina T2)25,26. Embora existam 
algumas semelhanças, cada mutação parece levar à fisiopatologia específica 
da mutação, o que pode contribuir para a variabilidade fenotípica clínica 
observada na CMH relacionada ao sarcômero27. Porém, a disfunção 
diastólica e o aumento da arritmogênese ventricular são comumente 
observados, o que parece resultar da correlação entre a disfunção da 
proteína sarcomérica e a remodelação adversa do miocárdio afetado28. 

Alterações funcionais primitivas ocorrem no nível do sarcômero e 
resultam na alteração da interação actina-miosina e em um estado de 
desligamento prejudicado do filamento fino em baixas concentrações de 
cálcio, o que leva a um aumento do custo energético da geração de força, um 
contribuinte para a fisiopatologia da doença29-31. A sensibilidade aumentada 
do miofilamento ao cálcio é causada por um efeito direto da mutação ou 
modificações pós-traducionais e leva à remodelação elétrica e ao aumento 
da arritmogênese, devido a um aumento do tamponamento do cálcio 
citosólico e efeito direto no relaxamento cardíaco e na energética32.  

Alterações secundárias também ocorrem no contexto de 
remodelação adversa do retículo sarcoplasmático e das funções sarcolemais. 
Em pacientes com CMH obstrutiva, foram identificadas alterações nas 
correntes iônicas transmembrana (correntes de K+ mais baixas, correntes de 
Na+ e Ca 2+ mais altas) em combinação com alterações nos fluxos de cálcio 
intracelular (Ca 2+)33,34. Uma relação positiva de frequência de força foi 
encontrada em medições de tensão ativa desenvolvida em CMH33,35. Além 
disso, a reserva contrátil do músculo ventricular da CMH é preservada, 
conforme mostrado pelas respostas inotrópicas positivas preservadas à 
estimulação β-adrenérgica e pausas de estimulação, o que está de acordo 
com a amplitude mantida de transientes de cálcio intracelular e conteúdo de 
Ca 2+ do retículo sarcoplasmático medido em cardiomiócitos da CMH33,34.  

Mutações nos genes do sarcômero provocam alterações no 
miocárdio, resultando em hipertrofia e fibrose, que levam a um ventrículo 
pequeno e rígido com desempenho sistólico e diastólico prejudicado, além de 
uma fração de ejeção do ventrículo esquerdo (FEVE) preservada33. A 
hipertrofia septal ocasiona estreitamento da VSVE, causando vetores de fluxo 
sanguíneo anormais, que deslocam os folhetos da valva mitral em 
combinação com alterações anatômicas na valva mitral e no aparelho, como 
folhetos mais longos, deslocamento anterior dos músculos papilares e 
deslocamento anterior do aparelho da valva mitral36,37.  

Essas alterações tornam a valva mitral suscetível aos vetores de fluxo 
anormais, que causam movimento anterior sistólico (MSA) dos folhetos da 
valva mitral, responsável pela VSVE, altas pressões intracavitárias e 
regurgitação mitral (RM) pela perda da coaptação dos folhetos36,37. A VSVE, 
por sua vez, causa um aumento na pressão sistólica do VE, o que leva à 
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exacerbação da HVE, isquemia miocárdica e relaxamento ventricular 
prolongado36. O comprometimento do volume sistólico, um risco aumentado 
de insuficiência cardíaca e pior sobrevida estão fortemente associados ao 
VSVE 38.  

A presença de um gradiente de pico de VSVE igual ou superior a 30 
mmHg é indicativo de obstrução, com gradientes de repouso ou provocados 
iguais ou superiores a 50 mmHg, sendo o limite para tratamento avançado. 
Mudanças sutis, que causam diminuição na pré-carga ou pós-carga, ou 
aumento na contratilidade podem levar a um aumento do gradiente de VSVE 
e obstrução. A RM pode resultar da VSVE ou de anormalidades primárias do 
folheto, podendo ser responsável pela dispneia. O MAS da válvula mitral 
causa uma perda de coaptação do folheto, e o jato é predominantemente 
sistólico médio a tardio e posterior ou lateral na orientação39. 

A disfunção diastólica na CMH é causada por carga ventricular 
alterada, altas pressões intracavitárias, não uniformidade na contração e 
relaxamento ventricular, assim como inativação tardia da recaptação anormal 
de cálcio intracelular. A hipertrofia pode diminuir o tamanho da cavidade 
ventricular e o volume sistólico, e a fibrose atrial esquerda pode ser um 
substrato para fibrilação atrial. A intolerância ao exercício ou os sintomas de 
insuficiência cardiaca podem aparecer na ausência de VSVE, devido à 
disfunção diastólica40-42. 

A isquemia miocárdica, por sua vez, é causada por hipertrofia 
miocárdica, disfunção microvascular com reserva de fluxo coronário 
prejudicada e hipertrofia medial das arteríolas intramurais e sua densidade 
reduzida43. Essas podem ser deterioradas pela função sistólica hiperdinâmica 
e VSVE com altas pressões intracavitárias. Mesmo na ausência de estenose 
epicárdica, pode ocorrer reserva de fluxo coronário embotada44,45. 

Isquemia miocárdica apical e infarto podem contribuir para o 
desenvolvimento de aneurismas do VE e, portanto, para um aumento no risco 
de insuficiência cardíaca e arritmias ventriculares46. Uma ponte de miocárdio 
sobrejacente sobre uma artéria coronária epicárdica – que causa compressão 
sistólica – pode persistir na diástole, prejudicar o fluxo sanguíneo e raramente 
ser a causa de isquemia miocárdica47,48. 

Pacientes com CMH podem apresentar disfunção autonômica, com 
recuperação prejudicada da frequência cardíaca e vasodilatação inadequada. 
Uma resposta anormal da pressão arterial ao exercício – definida como um 
aumento da pressão arterial sistólica menor que 20 mm Hg – ou uma 
diminuição durante o exercício de >20 mm Hg do valor máximo, pode ser 
causada por disfunção autonômica, anormalidades de enchimento diastólico 
ou VSVE 49. 
 
7. DIAGNÓSTICO 

A ecocardiografia e a ressonância magnética cardíaca (RMC) são 
técnicas de imagem indicadas para o diagnóstico clínico de CMH, com base 
em um VE hipertrofiado não dilatado e não associado a outra doença 
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cardíaca, metabólica ou sistêmica capaz de produzir uma magnitude 
semelhante de hipertrofia e com uma mutação do sarcômero causadora da 
doença ou etiologia genética não resolvida50. 

Na maioria das faixas etárias, a espessura máxima do VE igual ou 
superior a 15 mm, em qualquer local da câmara, é compatível com CMH, 
enquanto uma espessura de 13 a 14 mm pode ser diagnóstico, 
principalmente quando associada a histórico familiar de CMH, obstrução 
típica do fluxo dinâmico ou padrões de ECG distintamente anormais, embora 
espessuras normais da parede do VE ocorram em alguns indivíduos 
geneticamente afetados51,52. A espessura máxima média do VE – geralmente 
septo ventricular – relatada em populações adultas de CMH tem sido de 21 a 
22 mm,  embora um pouco menor em pesquisas mais recentes51.  

Em crianças, o diagnóstico fenotípico depende da espessura do VE 
igual ou superior a 13 mm ou escore z distintamente anormal53. 
Apresentações que ampliam o espectro da CMH e a desviam de sua definição 
morfológica básica incluem insuficiência cardíaca em estágio terminal com 
remodelação e hipertrofia leve (ou nenhuma) do VE, associada a câmaras 
ventriculares aumentadas, e portadores de genes sem hipertrofia52,54. 

Uma variedade de padrões geralmente assimétricos de HVE foram 
reconhecidos, ou seja, envolvimento difuso do septo ventricular e da parede 
livre, mas também segmentar geralmente confinado ao septo anterior basal 
ou à câmara distal. Embora a espessura do VE, muitas vezes, permaneça 
inalterada durante a fase adulta, ela pode ser dinâmica, aumentando em 
adolescentes assintomáticos e adultos jovens, ou regredindo com evolução 
progressiva para insuficiência cardíaca em estágio terminal55. 

A principal vantagem da ecocardiografia está na sua capacidade de 
caracterizar o movimento anterior sistólico – com contato mitral-septal – e a 
impedância mecânica, assim como outros mecanismos de obstrução do fluxo 
de saída do VE, incluindo músculos na cavidade média. A ecocardiografia 
oferece estimativas quantitativas confiáveis do gradiente instantâneo de pico 
do fluxo de saída do VE; caracteriza a magnitude da regurgitação mitral; 
fornece avaliação de anormalidades da válvula aórtica e mitral – como, por 
exemplo, alongamento acentuado, prolapso, calcificação –; e estima as 
pressões pulmonares sistólicas50. 
 
7.1 Obstrução de saída 

Os gradientes subaórticos são estimados de forma confiável com 
eco-Doppler de onda contínua em repouso ou com exercício, com cuidado 
para evitar contaminação pelo jato de regurgitação mitral. O nitrito de amila 
não está totalmente disponível para provocação, embora a manobra de 
Valsalva seja útil na identificação de gradientes nos casos em que a 
estimativa não invasiva precisa com exercício não é possível55.  

A ecocardiografia de estresse é um teste importante na CMH, com a 
capacidade de provocar gradientes de saída do VE fisiológicos lábeis. É 
preferível à provocação farmacológica com inalação de nitrito de amila ou 



 

 

838 Editora Epitaya | Rio de Janeiro-RJ | ISBN 978-65-94431-47-9 | 2024 

Avanços no diagnóstico e tratamento da cardiomiopatia hipertrófica: uma abordagem das diretrizes 

2024 da american heart association 

 

infusão seletiva de isoproterenol ou dobutamina. a avaliação hemodinâmica 
invasiva com traçados de pressão simultâneos, no entanto, pode fornecer 
informações sobre o gradiente de saída em alguns pacientes, como quando 
os estudos de imagem são tecnicamente insatisfatórios ou ambíguos a esse 
respeito. Gradientes provocados superiores a 30 mm Hg oferecem 
informações prognósticas, incluindo a previsão da progressão futura da IC da 
classe funcional I ou II da New York Heart Association para a classe III – a 
uma taxa de 3% ao ano –e também diferenciam pacientes com obstrução lábil 
elegíveis para alívio invasivo do gradiente de candidatos não obstrutivos para 
transplante cardíaco55. 

Em pacientes com dispneia pós-prandial, o teste de exercício 
realizado logo após uma refeição modesta para provocar obstrução pode 
gerar informações importantes. Naqueles incapazes de desempenho 
adequado de exercício, a manobra de Valsalva pode servir como um teste 
substituto para identificar obstrução provocável quando as velocidades de 
saída são superiores a 3 m/s. A deformação longitudinal global anormal do 
VE tem o potencial de prever a progressão da insuficiência cardíaca e a 
disfunção sistólica do VE em pacientes não obstrutivos, principalmente 
quando combinada com a fração de ejeção convencional56,57.  
 
7.2 Ressonância magnética cardíaca  

A RMC de alta resolução espacial e temporal e contraste quantitativo 
passou a integrar a avaliação de pacientes com CMH em centros e práticas 
com experiência técnica e de imagem específica. Similar à ecocardiografia, a 
imagem da RMC apresenta certas vantagens para diagnóstico e 
estratificação de risco58-60: 

1) Quando a ecocardiografia é de qualidade diagnóstica subótima;  
2) Fornece precisão aprimorada da medição da espessura do septo 

ventricular ao diferenciar estruturas musculares do ventrículo direito, 
como, por exemplo, crista supraventricular ou banda moderada;  

3) Identificação de hipertrofia em áreas do VE às vezes 
anatomicamente cegas à ecocardiografia, como, por exemplo, ápice 
e parede livre anterolateral, além de características morfológicas 
sutis em portadores de genes sem HVE, incluindo criptas miocárdicas 
estreitas cheias de sangue, folhetos mitrais alongados e espaço 
extracelular expandido;  

4) Quantificação da massa e função do VE; 
5) Caracterização do tecido miocárdico in vivo com realce tardio com 

gadolínio (RTG) representando a carga cicatricial (fibrose);  
6) Planejamento pré-operatório antes da redução septal invasiva, para 

definir a anatomia do trato de saída do VE; e  
7) Melhora a estratificação do risco de morte súbita. 
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7.3 Diagnóstico diferencial 
O reconhecimento de CMH em pacientes com hipertensão sistêmica 

de longa data é um dilema clínico comum. O diagnóstico diferencial é mais 
desafiador quando a espessura máxima da parede do VE está na faixa de 13 
a 18 mm, consistente com ambas as doenças. Em pacientes com as duas 
doenças, não há marcadores clínicos independentes capazes de distinguir 
CMH de forma confiável. Os indicadores clínicos que favorecem CMH, nesse 
caso, incluem61:  

1) Movimento anterior sistólico e contato valvar mitral-septal com um 
gradiente subaórtico estimado por eco-Doppler;  

2) Espessura septal anterior máxima igual ou superior a 18 mm;  
3) Padrões de hipertrofia do VE envolvendo predominantemente o 

ápice, parede livre anterolateral ou septo posterior; e  
4) RTG proeminente ou difuso.  

Eletrocardiogramas de 12 derivações, que não têm papel 
comprovado na estratificação do risco de morte súbita, podem identificar pré-
excitação ventricular e sugerir fenocópias ou desenvolvimento futuro de 
hipertrofia do VE. A CMH pode ser diferenciada do coração de atleta 
fisiológico pela presença de sintomas cardíacos, espessura do VE superior a 
15 mm – principalmente se a hipertrofia poupar o septo anterior –; dimensão 
normal ou pequena da cavidade do VE, evidência de disfunção diastólica, 
movimento anterior sistólico típico da valva mitral e obstrução dinâmica do 
fluxo de saída do VE em repouso ou com exercício61.  
 
8. TESTES E ANÁLISES GENÉTICAS 

A CMH pode ser herdada como uma doença autossômica dominante 
mendeliana com penetrância variável, sendo associada a variantes em genes 
que codificam proteínas do sarcômero cardíaco envolvidas na função 
contrátil. A hipótese do sarcômero monogênico tem sido responsável pela 
consolidação da doença em uma única entidade clínica. A disponibilidade 
comercial de testes genéticos fez com vários genes fossem identificados em 
pacientes com CMH, sendo o MYBPC3 e o MYH7 os mais comuns. Porém, 
agora com mais de 2.000 variantes individuais, algumas consideradas 
exclusivas de famílias individuais e outras possivelmente patogênicas e 
causadoras de doenças, incluindo variantes patológicas raras em adultos de 
meia-idade62-66. 

Os desafios na identificação da patogenicidade mutacional incluem 
dificuldade em diferenciar de forma confiável variantes raras de genes 
sarcoméricos evidentes em populações saudáveis67. Os testes genéticos 
desempenham um papel importante na triagem familiar e na identificação de 
fenocópias, mas requerem interpretação criteriosa. Embora alguns 
pesquisadores tenham relatado que pacientes com mutações no sarcômero 
têm maior carga de doença – incluindo insuficiência cardíaca – em 
comparação a pacientes sem mutações, agora está bem estabelecido que 
essas mutações e etiologia genética não predizem de forma confiável o 
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prognóstico, o curso clínico futuro ou o resultado – como o risco de morte 
súbita – e, por isso, não podem orientar o tratamento de pacientes 
individuais64. 

Além disso, somente uma minoria de pacientes com CMH 
clinicamente diagnosticados – cerca de 30% – apresenta uma etiologia 
genética com mutações patogênicas causadoras de doenças. Portanto, a 
maioria dos pacientes com diagnóstico clínico de CMH não tem mutação do 
sarcômero68,69. Essas variantes também não explicam a heterogeneidade da 
expressão fenotípica e muitas das características clínicas ou morfológicas da 
doença na maioria dos pacientes70. Múltiplas mutações do sarcômero, no 
entanto, não provaram ser marcadores confiáveis para prognóstico adverso. 
Entre as muitas variantes relatadas na CMH, poucas têm papéis causais 
convincentes ou uma relação gene-doença71.  

Atualmente, grande parte do trabalho mecanicista relacionado a 
proteínas sarcoméricas em CMH continua a ser em experimentação 
laboratorial com modelos murinos, ou cultura de células ou com iniciativas de 
edição genética70,72. Considerando que as mutações do sarcômero 
acompanham a hipertrofia do VE em algumas famílias com CMH, um papel 
importante para os testes genéticos está nos testes de próxima geração de 
membros da família em risco e geralmente assintomáticos. Quando um 
probando testa positivo para uma mutação patológica do sarcômero, parentes 
que testam negativo para as mesmas (ou outras) variantes do sarcômero e 
são considerados não afetados provavelmente podem ser liberados da 
vigilância clínica e de imagem ao longo da vida62,63. 

Em 5 a 10% das famílias estudadas, a atribuição inicial da variante 
pode representar um resultado falso positivo ou falso negativo, levando a uma 
classificação de variantes de DNA e um diagnóstico genético incorretos, 
exigindo, com isso, uma reclassificação, conforme novas informações são 
disponibilizadas para laboratórios de testes e bancos de dados de acesso 
público65,67. Os testes genéticos também identificam membros da família 
geneticamente afetados e clinicamente silenciosos sem o fenótipo CMH. 
Conhecido como gene positivo-fenótipo negativo, esse subconjunto tem a 
capacidade de transmissão da doença para a prole, mas está associado a 
taxas de eventos adversos insignificantes e conversão fenotípica 
relativamente infrequente durante a idade adulta64. 

Painéis de testes genéticos, por sua vez, podem identificar condições 
cardíacas, metabólicas ou sistêmicas não sarcoméricas associadas à 
hipertrofia do VE, que reduzem clinicamente a CMH – a exemplo de doenças 
de armazenamento lisossomal, como cardiomiopatia LAMP-2, PRKAG2, 
doença de Fabry, síndrome de Noonan e outras RASopatias e amiloidose 
cardíaca transtirretina. Como essas fenocópias diferem da CMH sarcomérica 
em relação à história natural e às estratégias de tratamento, o diagnóstico 
diferencial passa a ter um papel fundamental para os testes genéticos desses 
pacientes. Porém, testes para diferenciar CMH em pacientes com 
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hipertensão sistêmica de longa data, ou hipertrofia fisiológica foram 
associados a um baixo rendimento mutacional73. 

O teste de diagnóstico genético pré-implantação é uma estratégia 
potencial para evitar a transmissão de CMH fenotípica quando um dos pais é 
afetado. Porém, o diagnóstico genético pré-implantação é um procedimento 
altamente especializado e caro que requer fertilização in vitro invasiva em que 
ainda há experiência limitada em CMH73. 
 
9. RASTREIO FAMILIAR DE CMH  

A triagem para CMH em parentes de primeiro grau e outros parentes 
próximos é uma estratégia recomendada. A abordagem inicial depende de 
imagens não invasivas com ecocardiograma e RMC – e ECG – para 
identificar HVE inexplicável como marcador da doença. Padrões de ECG de 
12 derivações anormais – incluindo anormalidades ST-T, voltagens 
aumentadas, ondas Q profundas ou pré-excitação – podem levantar suspeita 
de CMH em membros da família, às vezes até mesmo antes que a HVE seja 
evidente por imagem50. 

Como as evidências do fenótipo CMH e eventos adversos raramente 
ocorrem antes da adolescência, tem sido uma recomendação padrão não 
iniciar a triagem ecocardiográfica de rotina em parentes jovens até cerca de 
12 anos de idade. Somente é recomendada quando associada a: crescimento 
acelerado; puberdade prematura; ou circunstâncias clínicas particulares, 
como histórico familiar maligno, sugestão de obstrução do trato de saída do 
VE, início dos sintomas); ou quando o treinamento sistemático é contemplado 
em programas esportivos vigorosos para crianças pequenas. A conversão 
para o fenótipo CMH pode frequentemente ser prevista por anormalidades no 
ECG de 12 derivações75. 

Foi identificado um interesse da cardiologia pediátrica para identificar 
CMH com triagem em idades muito precoces – crianças com menos de 10 a 
12 anos de idade –, incluindo bebês76. Porém, existem vários problemas 
nesse sentido, incluindo a pouca frequência com que a hipertrofia do VE é 
identificável nessa faixa etária. Embora eventos de morte súbita possam 
teoricamente ser prevenidos por triagem precoce, eles são extremamente 
incomuns em menores de 12 anos de idade, podendo promover 
desfibriladores profiláticos em pacientes muito jovens75.  

Além disso, a triagem ecocardiográfica de rotina de pré-adolescentes 
pode criar incerteza diagnóstica relacionada à interpretação das espessuras 
da parede do VE em relação ao tamanho do corpo durante períodos de 
crescimento rápido. A imprecisão na identificação do fenótipo CMH aumenta 
o risco de diagnóstico falso-positivo ou recomendações desnecessárias, 
como a retirada de esportes. Devido a raridade de eventos de CMH e a 
justificativa limitada para grandes intervenções terapêuticas profiláticas na 
primeira década de vida (como CDIs), a triagem de rotina de crianças muito 
pequenas pode criar ansiedade desnecessária em pacientes saudáveis50. 
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O fenótipo CMH pode demonstrar penetrância variável com atraso no 
aparecimento bem depois da adolescência, até a idade adulta jovem ou 
mesmo na meia-idade76,77. Este reconhecimento pode justificar a extensão da 
imagem diagnóstica para adultos da família, em intervalos de 5 anos, 
principalmente quando as anormalidades do ECG de 12 derivações são 
evidentes e o teste genético não é informativo78. Uma forma esporádica 
comum aparentemente não familiar de CMH sem mutações do sarcômero 
pode ser encontrada na prática clínica79. 
 
10. MÉTODOS DE TRATAMENTO  

As terapias atuais de CMH se concentram no gerenciamento de 
sintomas e na prevenção de morte súbita cardíaca. O gerenciamento de 
sintomas inclui o uso de agentes farmacológicos, a eliminação de VSVE 
promotora de medicamentos, o controle de condições comórbidas, 
especialmente obesidade, e procedimentos invasivos, enquanto na 
prevenção de morte súbita cardíaca, são usados CDIs e medicamentos 
antiarrítmicos. A aplicação das terapias e intervenções cardiovasculares 
reduziu as taxas de mortalidade de CMH para menos de 1%/ano. Porém, a 
fibrilação atrial e a insuficiência cardíaca surgem em mais de 20% dos 
pacientes com CMH e eventos que aumentam com a progressão da 
doença80,81. 
 
10.1 Morte cardíaca súbita 

Para a prevenção da morte súbita, a contribuição dos escores de 
estratificação de risco e a implicação do CDI reduziram as taxas de 
mortalidade82. Entre pacientes com CMH, os mais jovens apresentam maior 
risco de morte súbita cardíaca do que os mais velhos83. Parece não haver 
diferenças baseadas em sexo ou raça no risco de morte súbita cardíaca84. A 
identificação dos principais fatores de risco clínicos que estratificam os 
pacientes de acordo com o nível de risco é importante para identificar 
pacientes de alto risco, que podem ser candidatos à prevenção de morte 
súbita cardíaca com CDIs85. 
 
10.2 Tratamento farmacológico 

O principal papel da terapia farmacológica direcionada à obstrução 
dinâmica do VE é o alívio dos sintomas, pois não há dados que indiquem que 
a terapia farmacológica altera a história natural da CMH. Diretrizes sugerem 
betabloqueadores, antagonistas dos canais de cálcio não di-hidropiridínicos 
e disopiramida como os medicamentos de escolha, por seus efeitos 
inotrópicos e cronotrópicos negativos que reduzem a VSVE e melhoram a 
função cardíaca geral85,86.  

Os betabloqueadores não vasodilatadores são o tratamento de 
primeira linha para CMH sintomático, especialmente na fisiologia obstrutiva. 
Seu efeito inotrópico negativo reduz a força de contração e a obstrução, 
enquanto o efeito cronotrópico negativo diminui a frequência cardíaca e 
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aumenta o enchimento diastólico. Existem, porém, dados limitados sobre os 
benefícios a longo prazo do uso de betabloqueadores relacionados à 
mortalidade e morte súbita cardíaca. Os betabloqueadores devem ser a 
terapia médica primária em neonatos e crianças85,86. 

Bloqueadores de canais de cálcio não di-hidropiridínicos podem ser 
usados como uma opção de tratamento alternativa em pacientes que são 
intolerantes ou têm contraindicações a betabloqueadores. Verapamil e 
diltiazem podem melhorar os sintomas, reduzindo a obstrução, a frequência 
cardíaca, a dor no peito e melhorando a capacidade de exercício e os defeitos 
de perfusão miocárdica de estresse. Devido das propriedades 
vasodilatadoras, além dos efeitos inotrópicos e cronotrópicos negativos, eles 
devem ser usados com cautela em pacientes com altos gradientes de saída. 
O uso de bloqueadores de canais de cálcio em combinação com 
betabloqueadores, como terapia direcionada à CMH, não é indicado85,86. 
Porém, essa combinação pode ser adequada no tratamento da hipertensão 
concomitante. O benefício do tratamento deve ser determinado pela resposta 
dos sintomas do paciente e não pelo gradiente medido, pois a obstrução do 
trato de saída é variável ao longo da vida86. 

Em pacientes com sintomas refratários, uma estratégia 
complementar com disopiramida é recomendada85,86. A disopiramida – um 
bloqueador dos canais de sódio com potente efeito inotrópico negativo 
independente do sarcômero – é um medicamento antiarrítmico de classe 
1A81. Os sintomas e a capacidade de exercício podem ser melhorados com 
disopiramida. Porém, seu uso é limitado por efeitos colaterais anticolinérgicos 
significativos, que podem ser atenuados com piridostigmina64. 

Nos pacientes assintomáticos com CMH, não há dados que indiquem 
benefício do uso de agentes farmacológicos, embora eles possam levar à 
incompetência cronotrópica, que deve ser considerada em pacientes com 
sintomas e sem fisiologia obstrutiva identificada em repouso ou com 
provocação. Alguns medicamentos devem ser evitados, devido à piora da 
VSVE ou dos sintomas86. Os diuréticos reduzem a pré-carga e podem 
deteriorar a obstrução do fluxo de saída. A digoxina e outros agentes 
inotrópicos positivos, que aumentam a contratilidade, também podem 
aumentar o gradiente do fluxo de saída. Os vasodilatadores que diminuem a 
pós-carga podem aumentar o gradiente do fluxo de saída81. No tratamento de 
um paciente hipotenso com CMH ou no tratamento do choque, após a falha 
da estabilidade hemodinâmica por meio da administração de fluidos, devem 
ser preferidos agentes vasopressores, como vasopressina e fenilefrina86. 
 
10.2.1 Insuficiência cardíaca  

Pacientes com CMH e insuficiência cardíaca não relacionadas à 
VSVE desenvolvem um fenótipo hipocinético e/ou restritivo e têm prognóstico 
grave, pois respondem mal ao tratamento convencional de insuficiência 
cardíaca. Nesse caso, o transplante cardíaco se torna a única opção 
razoável87. Porém, cerca de 1% dos pacientes com CMH são transplantados 
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e têm sobrevida comparável ou até melhor do que a de pacientes 
transplantados para doenças cardíacas não CMH88.  

Uma FE reduzida no contexto de CMH é incomum – de cerca de 5% 
– e outras causas potenciais de disfunção do VE devem ser primeiramente 
excluídas89. A descontinuação de agentes inotrópicos negativos indicados de 
outra forma é razoável, e a terapia médica orientada por diretrizes para 
insuficiência cardíaca com FE reduzida deve ser iniciada para FE inferior a 
50%. CDIs para prevenção primária de morte súbita cardíaca ou terapia de 
ressincronização cardíaca (TRC) em pacientes com FE inferior a 50% e 
sintomas de classe III-IV da NYHA que atendem a outros critérios para TRC 
também são usados86. 
 
10.2.2 Fibrilação atrial  

A arritmia mais comum em pacientes com CMH é a fibrilação atrial, 
que está associada a maior morbidade, qualidade de vida prejudicada, 
insuficiência cardíaca e acidente vascular cerebral90. A restauração do ritmo 
sinusal com cardioversão ou medicamentos antiarrítmicos pode ser 
necessária para reduzir os sintomas relacionados à fibrilação atrial e o 
declínio funcional. Inicialmente, as diretrizes recomendam uma abordagem 
farmacológica, com a amiodarona considerada o medicamento mais eficaz e 
menos pró-arrítmico. Outras opções podem ser sotalol, disopiramida e 
dofetilida85,86.  

Em relação à anticoagulação, recomenda-se que os anticoagulantes 
orais de ação direta sejam a opção de primeira linha e os antagonistas da 
vitamina K como a opção de segunda linha. O controle da taxa pode ser 
obtido com betabloqueadores, verapamil ou diltiazem86. O tratamento não 
farmacológico da fibrilação atrial por ablação cirúrgica ou cateter é uma opção 
a ser considerada em pacientes sintomáticos com recidivas arrítmicas, 
apesar da terapia médica adequada91.  
 
10.3 Terapias farmacológicas emergentes 

Pacientes com CMH frequentemente apresentam hipercontratilidade 
precoce, decorrente de um alto grau de reticulação actina-miosina92. Estudos 
identificaram uma pequena molécula cardíaca específica, mavacamten 
(MYK-461), que tem como alvo direto o sarcômero modulando o β-MHC93. 
Especificamente, o mavacamten é um novo inibidor alostérico de primeira 
classe da ATPase da miosina cardíaca, que reduz seletivamente a 
contratilidade miocárdica, diminuindo a afinidade actina-miosina e 
restaurando uma proporção mais normal de cabeças de miosina no estado 
superrelaxado94.  

O CK274 também é um medicamento com ação semelhante, mas 
com um perfil farmacocinético diferente, passando por experimentação clínica 
de fase II. O EXPLORER-HCM, um estudo multicêntrico de fase 3, avaliou a 
eficácia e a segurança do mavacamten em adultos com CMH obstrutiva 
sintomática e mostrou que é independente de idade, sexo e estado genético, 
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melhora no CPET, reduz de menos uma classe funcional da NYHA e o 
gradiente VSVE pós-exercício, em comparação ao braço placebo. O 
medicamento foi bem tolerado, e uma diminuição na FEVE para menos de 
50% no mavacamten foi observada em 6% dos pacientes e resolvida em 
todos com a descontinuação temporária do tratamento. MAVA-LTE é um 
estudo de extensão aberto de longo prazo que avaliará o perfil de segurança 
do mavacamten durante um acompanhamento mais prolongado94. 

No estudo METAL-HCM, a perhexilina (um inibidor da carnitina 
palmitoil transferase-1) – que inibe a captação de ácidos graxos na 
mitocôndria e a β-oxidação, resultando na estimulação da oxidação da glicose 
e redução da oxidação de ácidos graxos – pareceu melhorar o desempenho 
do exercício em pacientes com CMH95. Porém, um estudo de fase II não foi 
concluído, devido à falta de eficácia. Medicamento semelhante, a 
trimetazidina é mais segura e melhor tolerada e atua inibindo diretamente a 
β-oxidação para estimular a glicose e reduzir a oxidação de ácidos graxos, 
melhorando a eficiência energética do miocárdio. Um estudo randomizado 
não conseguiu provar um efeito benéfico da terapia com trimetazidina na 
capacidade de exercício em pacientes com CMH96. 

No estudo RESTYLE-HCM, a ranolazina, um inibidor do INaL 
cardíaco, reduziu a carga complexa ventricular prematura, mas não 
demonstrou nenhum efeito no desempenho do exercício, NT-proBNP 
plasmático, função VE diastólica ou qualidade de vida. Porém, a ranolazina é 
usada com sucesso em pacientes com CMH com angina microvascular e em 
alguns pacientes com arritmias recorrentes ou choques frequentes do CDI97. 
O LIBERTY-HCM, um estudo controlado por placebo, mostrou que a 
eleclazina, um inibidor mais potente do INaL, é ineficaz em pacientes com 
CMH98. 

Os efeitos potenciais dos inibidores do sistema renina-angiotensina-
aldosterona sobre agentes de hipertrofia e fibrose foram testados em um 
grande ensaio randomizado de centro único (INHERIT) de losartana, em 
pacientes obstrutivos e não obstrutivos, mas não conseguiram mostrar um 
efeito benéfico sobre a massa do VE99. O VANISH, um ensaio de fase II 
controlado por placebo de valsartana, está em andamento em portadores de 
mutação de CMH. Além disso, a espironolactona em um ensaio clínico duplo-
cego randomizado não conseguiu exercer nenhum efeito sobre marcadores 
séricos de síntese ou degradação de colágeno, fibrose, capacidade funcional, 
classe NYHA, massa do VE e função diastólica em pacientes com CMH100.  
 
10.4 Tratamento invasivo 

Se o tratamento farmacológico não conseguir controlar os sintomas 
(NYHA III-IV), ou tiver de ser suspenso, devido a efeitos colaterais, e VSVE 
superior a 50 mmHg, opções de tratamento invasivas devem ser 
consideradas. A terapia de redução septal pode ser uma opção viável86. A 
miectomia cirúrgica é considerada padrão-ouro para CMH obstrutiva, sendo 
uma técnica de escolha para pacientes jovens, com poucas comorbidades e 
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baixo risco cirúrgico. As técnicas de miectomia evoluíram para permitir alívio 
gradiente em qualquer nível de obstrução dentro do ventrículo, com 
mortalidade demonstrada de menos de 1% e sucesso clínico de 90 a 95%101. 
Defeitos septais ventriculares e bloqueio cardíaco completo são 
complicações raras da miectomia102. Se houver necessidade de cirurgia 
concomitante da válvula mitral, o reparo é preferível à substituição. Para 
pacientes com fibrilação atrial, o procedimento cirúrgico MAZE também é 
considerado no momento da miectomia103. 

A redução septal alcoólica é uma alternativa à miectomia cirúrgica 
que envolve a injeção de etanol em um ou mais ramos septais proximais da 
artéria descendente anterior esquerda que irrigam o septo proximal, a área 
onde a hipertrofia é frequentemente maior e que desempenha um papel 
importante na geração de obstrução da VSVE86,104. A mortalidade é 
semelhante e a morbidade é geralmente menor, com internações hospitalares 
mais curtas e recuperação mais rápida, quando comparada à miectomia 
cirúrgica105. Porém, a ablação septal alcoólica repetida ou miectomia foi 
relatada em 7 a 20% dos pacientes após a ablação septal alcoólica86. 

Geralmente, em pacientes jovens com poucas comorbidades e baixo 
risco cirúrgico, a miectomia cirúrgica é preferida, enquanto em idosos com 
maiores riscos cirúrgicos e aqueles com anatomia menos complicada, a 
ablação alcoólica é preferida. A preferência do paciente também deve ser 
levada em consideração na escolha do procedimento81. 
 
11. DIRETRIZ 2024 DA AMERICAN HEART ASSOCIATION/AMERICAN 
COLLEGE OF CARDIOLOGY  

A diretriz AHA/ACC/AMSSM/HRS/PACES/SCMR de 2024 para o 
tratamento de CMH (diretriz AHA/ACC/Multisociety HCM) foi lançada 
recentemente e fornece orientação sobre o tratamento da CMH. Com 
recomendações atualizadas e baseadas em evidências, o documento de 
apoia nas diretrizes de 2020 nas áreas de avaliação de risco de morte 
cardíaca súbita; recomendação de exercícios e novas opções 
farmacológicas. As mudanças mais significativas – em comparação a 
diretrizes anteriores e que abordam lacunas relacionadas à doença na prática 
clínica – foram resumidas pela AHA em 10 tópicos, sendo eles106: 

1) A tomada de decisão compartilhada é essencial para fornecer o 
melhor cuidado clínico. Isso envolve um diálogo cuidadoso entre 
pacientes, famílias e sua equipe de cuidados, no qual os profissionais 
de saúde apresentam todas as opções de teste e tratamento 
disponíveis; discutem os riscos, benefícios e aplicabilidade dessas 
opções ao paciente individual; e garantem que o paciente expresse 
suas preferências e objetivos pessoais para desenvolver seu plano 
de tratamento; 

2) Embora a equipe de cardiologia primária possa iniciar a avaliação, o 
tratamento e o cuidado longitudinal, o encaminhamento para centros 
multidisciplinares de CMH pode ser importante para otimizar o 
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cuidado. Decisões de tratamento desafiadoras – em que existem 
alternativas razoáveis, a força da recomendação é fraca (qualquer 
decisão que se baseie em uma Classe de Recomendação 2b, por 
exemplo) ou é particularmente matizada (como a interpretação de 
testes genéticos; a tomada de decisão de cardioversor-desfibrilador 
implantável de prevenção primária) e para procedimentos invasivos 
específicos de CMH – podem ser beneficiadas pelo envolvimento de 
centros especializados; 

3) A verificação cuidadosa do histórico familiar, o aconselhamento de 
pacientes com sobre o potencial de transmissão genética de CMH e 
as opções de testes genéticos são os pilares do tratamento. A 
triagem de familiares de primeiro grau de pacientes com CMH, 
usando testes genéticos, imagens seriadas ou vigilância 
eletrocardiográfica, pode começar em qualquer idade e ser 
influenciada por especificidades do paciente, histórico e preferência 
familiar. Como as recomendações de triagem para familiares 
dependem da patogenicidade de quaisquer variantes detectadas, a 
patogenicidade relatada deve ser reconfirmada a cada 2 a 3 anos, e 
a contribuição de centros especializados com experiência em 
genética pode ser valiosa; 

4) Avaliar o risco de morte cardíaca súbita é importante. Integrar a 
presença ou ausência de marcadores de risco estabelecidos com 
ferramentas para estimar a pontuação de risco individual facilitará a 
capacidade do paciente de participar da tomada de decisão sobre a 
colocação do desfibrilador cardioversor implantável. Essas 
discussões devem incorporar o nível pessoal de tolerância ao risco 
do paciente e seus objetivos específicos de tratamento; 

5) Os fatores de risco para morte cardíaca súbita em crianças com CMH 
têm pesos e componentes diferentes daqueles usados em pacientes 
adultos. A estratificação de risco pediátrico também varia com a idade 
e deve levar em conta diferentes tamanhos corporais. Juntamente 
com a complexidade de colocar cardioversores-desfibriladores 
implantáveis em pacientes jovens com crescimento antecipado e 
maior risco de complicações do dispositivo, o limite para implantação 
de cardioversores-desfibriladores implantáveis em crianças 
geralmente difere do adulto. Essas diferenças são mais bem 
abordadas em centros abrangentes de CMH com experiência em 
cuidar de crianças acometidas. Novas calculadoras de risco, 
específicas para crianças e adolescentes, foram validadas e podem 
ajudar pacientes jovens e suas famílias a contextualizar seu risco 
estimado de morte cardíaca súbita; 

6) Inibidores da miosina cardíaca estão agora disponíveis para tratar 
pacientes com CMH obstrutiva sintomática. Essa nova classe de 
medicamentos inibe a interação actina-miosina, diminuindo a 
contratilidade cardíaca e a obstrução da VSVE. Mavacamten é 
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atualmente o único agente aprovado pela Food and Drug 
Administration (FDA). Esses agentes podem ser benéficos para 
pacientes com CMH obstrutiva que não obtêm alívio sintomático 
adequado da terapia medicamentosa de primeira linha; 

7) Terapias invasivas de redução septal (miectomia septal cirúrgica e 
ablação septal alcoólica), quando realizadas por equipes experientes 
de CMH, podem fornecer alívio sintomático seguro e eficaz para 
pacientes com obstrução grave do trato de saída ou refratária a 
medicamentos. Considerando os dados sobre os resultados 
significativamente melhorados em centros de CMH, essas decisões 
representam uma oportunidade para encaminhamento; 

8) Pacientes com CMH e fibrilação atrial persistente ou paroxística têm 
um risco suficientemente aumentado de acidente vascular cerebral, 
sendo a anticoagulação oral com anticoagulantes orais de ação direta 
(ou alternativamente varfarina) considerada o tratamento padrão. 
Novas ferramentas para estratificar o risco de fibrilação atrial 
incidente foram desenvolvidas e podem auxiliar na determinação da 
frequência de triagem de pacientes com telemetria ambulatorial. 
Como a fibrilação atrial rápida é mal tolerada em pacientes com CMH, 
a manutenção do ritmo sinusal e o controle da frequência são 
objetivos essenciais do tratamento; 

9) O teste de esforço é particularmente útil para determinar a tolerância 
geral ao exercício e para obstrução latente da VSVE provocada pelo 
exercício. Como as crianças podem não descrever os sintomas 
prontamente, o teste de exercício de rotina pode ser importante para 
pacientes jovens; 

10) Cada vez mais, os dados afirmam que os efeitos benéficos do 
exercício na saúde geral são estendidos aos pacientes com CMH. 
Exercícios recreativos saudáveis (níveis de intensidade leve, 
moderado e vigoroso) não foram associados ao aumento do risco de 
eventos de arritmia ventricular em estudos de curto prazo. Caso os 
pacientes busquem treinamento rigoroso de exercícios com o 
propósito de desempenho ou competição, é importante ter uma 
discussão abrangente e buscar a contribuição de profissionais 
especialistas em CMH sobre os riscos e benefícios potenciais, para 
desenvolver um plano de treinamento individualizado e estabelecer 
um cronograma regular para reavaliação. 
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