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Introducgdo: A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é uma doencga genética
autossdmica dominante causada por muta¢des nos genes codificantes das
proteinas sarcoméricas. E a principal causa de morte stbita cardiaca (MSC)
em adultos jovens. Mutagdes especificas tém sido associadas a alta
penetrancia familiar e maior incidéncia de eventos malignos. Relato de caso:
Paciente com CMH, sexo masculino, 16 anos, portador de cardiodesfibrilador
implantavel (CDI), sem histéria de CMH ou morte subita cardiaca na familia.
Foi recebido em um hospital terciario, apés edema agudo de pulméo,
engquanto caminhava para a escola, com evolugdo para parada
caridorespiratéria e tentativas de reanimag&o sem sucesso, ainda na
ambulancia. A interrogacdo do CDI comprovou auséncia de arritmias
malignas. Por autorizagao familiar com termo de consentimento livre e
esclarecido (TCLE), foi coletado sangue periférico, apds 2 horas do 6bito,
para realizagdo de genotipagem “post mortem” (autépsia molecular). Foi
realizado sequenciamento automatico do DNA, sendo identificada a
mutagdo C1357T no gene MYH7 responsével pela alteragdo Arg453Cys na
cadeia pesada da B miosina. A partir de informagdes colhidas dos familiares,
construiu-se o heredograma. Discussdo: O caso demonstra o éxito fatal de
um paciente com CMH, que mesmo com CDI, falece em decorréncia de um
edema agudo de pulm&o, com autdpsia molecular evidenciando a mutacéo
Arg453Cys, na cadeia pesada da 3 miosina. Esta mutag&o é classificada na
literatura como de alta penetrancia, grande expresséao fenotipica e
prognéstico ruim com alta incidéncia de eventos malignos, como edema
agudo de pulméao, sendo fundamental a investigagdo e acompanhamento
familiar. A autopsia molecular permitiu o diagnéstico preciso da mutacao,
podendo auxiliar na compreenséo da interrelagdo genétipo-fenétipo e
estratifica¢&o de risco, bem como aconselhamento genético familiar.



