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RESUMO

A cardiomiopatia hipertréfica apical ou Sindrome
de Yamaguchi é uma doenca genética de carater
autossdmico dominante que se caracteriza
por uma hipertrofia do dpex do ventriculo,
principalmente do ventriculo esquerdo. Faz parte
de um subconjunto complexo das cardiomiopatias
hipertréficas, sendo a mais benigna e a que
cursa com o melhor prognéstico. £ uma doenca
miocdrdica primdria rara, que corresponde a
0,2% da populagido geral e 8% das cardiomiopatias
hipertréficas. Tem uma pequena preponderancia
em homens e apresenta uma maior incidéncia
nos orientais, é mais raro ainda em individuos
menores de 25 anos, porém, nestes é mais grave.
Cerca de 44% dos pacientes s3o assintomaticos, isso
corrobora a ideia de que a sindrome, por muitas
vezes, é diagnosticada por um achado laboratorial.
O presente estudo trata-se de um relato de caso de
carater descritivo com uma abordagem qualitativa.
0 estudo serd realizado no municipio de Patos - PB,
com uma paciente portadora de cardiomiopatia
hipertréfica do tipo apical. Os dados serdo coletados
a partir da analise de prontudrios com as principais
caracteristicas clinicas da paciente. Espera-se que,
ao final da pesquisa seja descrito dados clinicos e a
abordagem diagndstica da Sindrome de Yamaguchi,
para auxiliar os académicos e aos profissionais da
area de medicina.

Palavras chave: Cardiomiopatia hipertréfica,
hipertrofia ventricular esquerda, imagem por
ressondncia magnética e diagndstico.

ABSTRACT

Apical hypertrophic cardiomyopathy or Yamaguchi
Syndrome is an autosomal dominant genetic disease
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that is characterized by hypertrophy of the apex
of the ventricle, especially of the left ventricle.
It is part of a complex subset of hypertrophic
cardiomyopathies, the most benign and the one with
the best prognosis. It is a rare primary myocardial
disease, which corresponds to 0.2% of the general
population and 8% of hypertrophic cardiomyopathies.
It has a small preponderance in men and has a higher
incidence in easterners, it is even rarer in individuals
under 25 years old, however, in these it is more severe.
Approximately 44% of patients are asymptomatic,
which corroborates the idea that the syndrome is
often diagnosed by a laboratory finding. The present
study is a descriptive case report with a qualitative
approach. The study will be carried out in the city of
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Patos - PB, with a patient with apical hypertrophic
cardiomyopathy. The data will be collected from the
analysis of medical records with the main clinical
characteristics of the patient. It is expected that, at the
end of the research, clinical data and the diagnostic
approach to Yamaguchi Syndrome will be described,
to assist academics and medical professionals.

Keys words: Cardiomyopathy hypertrophic,
hypertrophy left ventricular, magnetic resonance
imagingand diagnosis.

INTRODUCAO

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é uma
doenca miocdrdica primdria definida por
anormalidades funcionas e estruturais, sendo
caracterizada por uma hipertrofia ventricular
(mais comumente a esquerda) que nio é
explicada apenas por uma doenca limitadora
do fluxo ou uma condigio anormal de carga. J&
a cardiomiopatia hipertréfica apical (CMHAp) é
um subconjunto complexo da CMH que é muito
heterogéneo em seu quadro clinico e patoldgico,
predominantemente tem um padrao fisioldgico
ndo obstrutivo.E uma forma relativamente rara
que acomete, preferencialmente, a ponta do
ventriculo esquerdo (VE) caracterizada por uma
cavidade em forma de pd.1

Relata-se um caso de uma paciente jovem que
foi encaminhada ao instituto de cardiologia por
causa de uma alteragido eletrocardiografica.
Este projeto foi aprovado pelo Comité
de Etica em Pesquisa sob CAAE ndmero:
24015119.8.0000.5181.

DESCRICAO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 32 anos, técnica
de enfermagem, solteira, foi encaminhada
para o servico de cardiologia em razdo de um
ECG (figura 1), realizado em outro servigo
para realizagdo de colonoscopia, devido a
sangramentos nas fezes, que revelou uma
hipertrofia do ventriculo esquerdo (HVE)
importante com indice de sokolow-Lyon > 35mm,
aVl > 11mm e com padrido de strain em parede
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anterior extensa. Durante a consulta, queixou-se
de ardor no peito intermitente, sem fatores de
melhora ou piora. Além disso, relatou episédios
de pré-sincope e palpitagdes, ao qual atribuia a
ansiedade e estresse. A paciente negou histérico
pessoal e familiar de doencas cardiovasculares,
negou fazer uso de quaisquer medicagdes e
referiu fazer atividade fisica regular hd 6 anos
e que no ultimo ano intensificou (atividade de
cross-fit de alta intensidade), porém, negou
sintomas durante os exercicios.

——: —

"

Figura 1 - ECG evidenciando HVE importante com

presenca de strain.

Ao exame fisico, a paciente apresentava-se
estdvel e sem queixas, a ausculta cardiaca
encontrava-se em ritmo cardfaco regular em 2
tempos, bulhas cardiacas normofonéticas sem
sopros. A ausculta pulmonar manifestou-se
com murmurio vesicular presente em ambos
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hemitérax, sem ruidos adventicios. Os pulsos
estavam palpdveis e simétricos, as extremidades
estavam sem edemas com tempo de enchimento
capilar menor que 2 segundos. Apresentou
também uma pressdo arterial de 110/50 mmHg
e frequéncia cardiaca de 79 bpm. Foi solicitado
um ecocardiograma e orientagdes para retorno.

0 ecocardiograma evidenciou um VE de tamanho
normal com hipertrofia concéntrica das paredes,
sem alteragdes da contratilidade segmentar,
sem sinais de obstrucdo dindmica ventricular
e apresentando os pardmetros de fungio
sistdlica global preservados (FE = 71%) e massa
do VE possuindo 171g. Trouxe também exames
laboratoriais (colesterol total = 301, glicemia =
105, TSH normal).

Assim, foi solicitada uma ressonincia magnética
cardfaca (figura 2) a qual se verificou hipertrofia
assimétrica do miocardio e hipocinesia na
parede inferior apical e na parede anterosseptal
basal, apresentando sinais de miocardiopatia

hipertréfica com formacéo de cripta na parede
inferior do ventriculo esquerdo, sem sinais
de obstrucgdo ou fibrose, a imagem referente

Figura 2 - RNM apresentando VE em formato de naipe

em espada.

a cavidade do VE em didstole na ressonincia
veio em formato de naipe de espadas, tipica
de Sindrome de Yamaguchi (SY). Portanto,
sugerindo o diagndstico de cardiomiopatia
hipertréfica apical.

Foi aconselhado para a paciente sobre os
cuidados com os exercicios fisicos intensos,
devendo evitar atividades competitivas devido ao
risco de morte subita. Além disso, foi orientado
sobre a necessidade do acompanhamento anual
com a realizagdo do ecocardiograma. Orientamos
também sobre fazer rastreio nos parentes de 1°
grau.

REVISAO DA LITERATURA E
CONSIDERACOES FINAIS

A SY é uma variante atipica da CMH e atinge
0,02% a 0,2% da populagdo geral. Caracteriza-
se pela hipertrofia do 4dpex do ventriculo,
principalmente do ventriculo esquerdo, sendo
rara a associacdo com o ventriculo direito ou
apenas este isolado.2

Desde a primeira vez que foi descrita, indicava-
se que a SY teria um progndstico mais benigno.
Contudo, estudos mais recentes sugerem uma
morbidade cardiovascular de 25% a 30 e uma
mortalidade de 4% a 29%.7Sobre as morbidades,
destaca-se a fibrilacdo atrial (12%) e 0 IAM (10%).
A probabilidade é de 74% para sobrevida sem
eventos mérbidos em 15 anos.3

Foi demonstrado que as mulheres com CMH tém
maior mortalidade que os homens. As mulheres
apresentaram maiores indices de sintomatologia
(como fibrilagdo atrial, hipertensdo pulmonar
e insuficiéncia cardiaca), maior propensio a
desenvolver obstrucdo da via de saida do VE,
maior grau de disfuncdo diastélica e maiores
chances de morte stubita, mesmo os dois
sexos apresentando graus semelhantes de
hipertrofia. Isso se d4 a diversos fatores como:
genética, hormonal e a subdiagnostificagido de
doengas cardiovasculares em mulheres. Por
isso a necessidade de uma melhor abordagem
diagndéstica, visto que as mulheres com essa
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condi¢do sdo beneficiadas quando estdo sob
vigilancia médica.4

O diagndstico de toda CMH é sempre um desafio,
uma vez que apresenta diversos fendtipos e
que o préprio gendtipo que ndo é manifestado
nos exames de imagem. Além disso, geralmente
0os pacientes sdo assintomdaticos e sé sdo
diagnosticados quando apresentam os sintomas,
nesse momento, a moléstia ja estd num estagio
mais avancado. Isso ndo é diferente com a
nossa paciente que tem CHMAp, ji que ela é
uma pessoa jovem e oligoassintomadtica e a sua
investigacdo sé foi iniciada devido a um achado
eletrocardiografico.5

Na primeira consulta, diversas hipéteses
diagndsticas foram langadas como: coragdo
de atleta, cardiomiopatia hipertensiva
e cardiomiopatia de depdsito (doencga
de fabry, hemocromatose, amiloidose e
endomiocardiofibrose), além de cardiomiopatia
hipertréfica. S com os exames complementares
que podemos excluir as hipéteses, tanto o ECG
quanto o ecocardiograma sdo exames que nos
dardo um melhor prosseguimento, porém nao
sdo precisos como a ressonancia magnética, este
sim é um exame de alta resolugdo que permitira
a exclusdo dos diagndsticos diferenciais e
nos permitird avaliar a conduta correta e o
progndstico do paciente.5

Inicialmente, o primeiro diagndstico diferencial
a se fazer é com o coragdo de atleta, dado que a
paciente realiza atividade fisica hd anos e pratica
em nivel intenso h4 um ano. E uma hipertrofia
homogénea devido a uma remodelagio fisiolégica
observada no coragdo do atleta, sua espessura
atinge no méaximo 15mm, tem uma forma
elipsoide e regride com o descondicionamento. E
de relevancia clinica distingui-los por motivos de
terem diferentes recomendagdes e progndstico.6

As cardiomiopatias de depdsito, principalmente
a amiloidose e a doenca de Fabry, podem ter uma
evolugdo clinica semelhante a CMH, porém, cada
uma tem um tratamento diferente. Inclusive,
muitos pacientes sdo acompanhados com o
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diagndstico de CMH ou de HVE, mas na verdade
sdo portadores de doencgas de depdsito. O exame
de imagem pode nos ajudar a diferencid-las.7

Assim, todos os pacientes portadores de CMHAp
devem ser submetidos a uma estratificacdo de
risco para MS, sendo um protocolo que envolve
0 manejo terapéutico do paciente, o qual envolve
terapias medicamentosas e / ou op¢des de
dispositivos e cirurgicos. Os principais fatores
de risco para a morte subita sdo: arritmias
ventriculares, isquemia microvascular, fibrose
do miocédrdio e obstrucdo dindmica da via de
saida do VE, sendo considerados fatores de mau
progndstico.8

Como a nossa paciente é jovem,
oligoassintomadtica e os exames de imagem ndo
demonstraram sinais de obstrucdo, a conduta
escolhida foi realizar acompanhamento anual
com ecocardiograma sem necessidade de, neste
momento, fazer uso de betabloqueadores. Além
disso, foi orientado a paciente a necessidade de
realizar rastreio nos parentes de 1° grau, uma vez
que, de acordo com a literatura, estes devem ser
submetidos a triagem da doenga com vigilancia
ecocardiografica em adultos a cada 5 anos e em
jovens a cada 12 a 18 meses.9

Aconselhamos também sobre a questdo da
atividade fisica. Pois, sabe-se que o exercicio
de forma intensa pode desencadear arritmias
ventriculares. Portanto, ela foi instruida
a evitar atividades competitivas, mas nio
necessariamente parar, e sim, diminuir a
intensidade para que fique num nivel leve a
moderada.10

Portanto, conclui-se o relato de caso da
SY, uma patologia rara e escassa de relatos
clinicos. E preciso salientar a importancia da
documentacgio, estudo e aprofundamento deste
caso, para que se estabeleca uma abordagem
diagnédstica mais precoce e eficaz, além de guiar
a conduta em situagdes similares, ajudando a
melhorar a qualidade de vida dos pacientes e
prevenir mortes subitas.
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