Cardiomiopatia arritmogénica - diagndstico de doenca rara atraves de teste genético
em hospital publico
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Introducéo

A cardiomiopatia arritmogénica (ACM), previamente displasia arritmogénica de ventriculo direito, € uma
doenca genética rara com prevaléncia de 1:1000 até 1:5000 casos.

Objetivo

Apresentar o caso de um paciente internado em hospital piblico com diagnéstico confirmado através de teste
genético.

Métodos

As informag8es foram obtidas através de revisdo de prontuario e de literatura.
Relato de Caso

Masculino, 49 anos, com relato de dor toracica, palpitacdes e dispneia. Eletrocardiograma (ECG) de admisséo
demonstrou taquicardia ventricular, com padrdo de saida de VD. Apresentou reversdo espontanea para ritmo
sinusal, com novo ECG demonstrando bloqueio de ramo direito. Devido arritmia ventricular foi optado por
realizar cateterismo cardiaco, que ndo demonstrou lesdes obstrutivas. O ecocardiograma demonstrou
acometimento importante da fun¢do do VD e funcéo sistélica preservada de ventriculo esquerdo. Diante de
tais achados, foi levantada a hipétese de CMA e realizado resson@ncia magnética para avaliacdo mais
acurada, que evidenciou dilatagdo do VD com disfuncao sistdlica importante (fragdo de ejegcdo 25%),
aneurisma da parede livre do VD com fibrose juncional focal nas paredes anterosseptal e inferosseptal.
Solicitado entdo teste genético, com resultado positivo para a mutacdo no gene Plakofilina-2 (PKP2),
confirmando o diagndstico. O paciente foi encaminhado para a realizagdo de cardiodesfibrilador implantavel e

acompanhamento ambulatorial especializado apés a alta hospitalar.
Discusséo

A CMA é uma doenca dos genes que codificam as proteinas dos desmossomos e é definida por um quadro de
arritmia em associacdo com alteragdes estruturais ou funcionais do miocardio. A mutacdo no gene PKP2,
como no caso descrito, € um potencial causador da doenca podendo ser encontrado em até 43% dos
pacientes, principalmente em casos com historia familiar positiva para CMA. Em relacé@o a fisiopatologia, a
CMA é caracterizada por substituicdo do miocéardio por tecido fibrogorduroso, causando dilatacdo ventricular e



predispondo a arritmias. Quanto ao diagndstico, baseado nos critérios de Marcus et al de 2010, orientam
realizacdo de ECG, imagem cardiaca e em alguns casos, bidépsia endomiocéardica. Sendo o teste genético
reservado para aqueles com alta suspeita clinica para confirmacdo diagndstica, fins prognosticos e de
aconselhamento genético familiar. O tratamento consiste no uso de betabloqueadores, antiarritmicos,

restricdo de atividade fisica e avaliacdo da indicacdo de CDI como profilaxia de morte subita.
Conclusao

O relato apresentado exp6s o caso de uma doenga rara (CMA) de apresentacao inicial com arritmia ventricular
instavel, diagnosticado e confirmado através de teste genético e com seguimento ambulatorial especializado
poés alta.
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