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Resumo

Fundamento: A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é uma doenca cardiaca de origem genética, associada a impacto
clinico significativo. Embora sua epidemiologia esteja bem descrita em paises desenvolvidos, a prevaléncia da CMH em
populagoes latino-americanas permanece pouco definida.

Objetivo: Estimar a prevaléncia do fenétipo ecocardiografico de CMH e descrever suas caracteristicas clinicas e
ecocardiograficas em uma grande coorte de adultos brasileiros.

Métodos: O estudo ELSA-Brasil é uma coorte multicéntrica que inclui 15.105 servidores publicos ativos e aposentados,
com idades entre 35 e 74 anos na linha de base com extensa coleta de dados clinicos em cada centro de investigacao.
Os exames ecocardiograficos realizados na linha de base foram revisados, e os participantes foram classificados como
portadores de CMH Definitiva quando os critérios diagnésticos estabelecidos foram atendidos. A prevaléncia de CMH
e seus respectivos intervalos de confianca de 95% (IC 95%) foram calculados. Individuos que preencheram critérios
limitrofes foram classificados como CMH Possivel. Valores p < 0,05 foram considerados estatisticamente significativos.

Resultados: Entre os 3.267 participantes submetidos a ecocardiografia na linha de base (idade média de 64 = 9 anos;
53% mulheres), cinco individuos preencheram os critérios diagnésticos para CMH, dos quais 80% eram mulheres.
A prevaléncia estimada de CMH foi de 0,15% (IC 95%, 0,05%-0,36%). Trés participantes apresentaram fenétipo de
hipertrofia septal, e todos os casos classificados como CMH Definitiva exibiram alteracoes eletrocardiograficas. Outros
19 participantes foram classificados como CMH Possivel, sem diferencas estatisticamente significativas em comparacao
com o grupo de CMH Definitiva.

Conclusdo: A prevaléncia de CMH nesta coorte brasileira foi de aproximadamente 1,5 por 1.000 individuos, valor
consistente com o observado em outras populagoes. A maioria dos casos de CMH ocorreu em mulheres e frequentemente
com condicoes metabélicas associadas. Esses achados fornecem dados inéditos sobre a epidemiologia e o perfil clinico
da CMH no Brasil e destacam a necessidade de pesquisas adicionais sobre cardiomiopatias genéticas na América Latina.

Palavras-chave: Cardiomiopatia Hipertrofica; Estudos Transversais; Ecocardiografia; Insuficiéncia Cardiaca.

Abstract
Background: Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is a genetically inherited cardiac disease with significant clinical impact. Although its
epidemiology is well described in developed countries, the prevalence of HCM in Latin American populations remains poorly defined.

Objective: To estimate the prevalence of the HCM phenotype and describe its clinical and echocardiographic characteristics in a large adult
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Brazilian cohort.
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Methods: The ELSA-Brasil study is a multicenter cohort including 15,105 active and retired public servants aged 35-74 years at baseline.
Comprehensive clinical data collection was conducted at each investigation center. Baseline echocardiographic examinations were reviewed,
and participants were classified as having Definitive HCM if established diagnostic criteria were met. The prevalence of HCM and its 95% CI
were calculated. Individuals meeting borderline criteria were classified as Possible HCM. A p-value < 0.05 was considered statistically significant.

Results: Among 3,267 participants who underwent echocardiography at baseline (mean age 64 + 9 years; 53% women), five individuals met
diagnostic criteria for HCM, of whom 80% were women. The estimated prevalence of HCM was 0.15% (95% Cl, 0.05%-0.36%). Three participants
exhibited a septal hypertrophy phenotype, and all cases of Definite HCM showed abnormal electrocardiographic findings. A total of 19 additional
participants were classified as Possible HCM, with no statistically significant differences compared with the Definitive HCM group.

Conclusion: The prevalence of HCM in this Brazilian cohort was approximately 1.5 per 1,000 individuals, consistent with rates reported in
other populations. Most cases of HCM occurred in women and were frequently associated with metabolic conditions. These findings provide
novel data on the epidemiology and clinical profile of HCM in Brazil and highlight the need for further research on genetic cardiomyopathies
in Latin America.

Keywords: Hypertrophic Cardiomyopathy; Cross-Sectional Studies; Echocardiography; Heart Failure.
Full texts in English - https://abccardiol.org/en/
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Figura Central: Prevaléncia e Caracterizagdo do Fenétipo de Cardiomiopatia Hipertréfica Avaliado por
Ecocardiografia em uma Populagéao Adulta Brasileira: O Estudo ELSA-Brasil
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CMH: cardiomiopatia hipertrofica.

Introducao

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é a doenca cardiaca
hereditaria de origem genética mais comum. Esta associada
a risco aumentado de morte stbita cardiaca, arritmias e
insuficiéncia cardiaca.” O diagnéstico da CMH baseia-se
principalmente na evidéncia de hipertrofia septal assimétrica
detectada por métodos de imagem, geralmente assimétrica
em sua distribuicao e nao atribuivel a outras causas.? A

avangos nos testes genéticos e nos métodos de imagem
cardiaca, particularmente entre familiares de individuos
afetados, sugerem taxas de prevaléncia mais elevadas,
alcangando até 1 caso para cada 200 individuos.” A maioria
dos estudos epidemioldgicos utilizou a ETT para identificar
hipertrofia assimétrica do VE em coortes populacionais.®®
Alguns estudos incorporaram eletrocardiograma (ECC) ou
triagem clinica antes da realizacdo da ecocardiografia e
relataram estimativas de prevaléncia semelhantes.®'° Embora o

ecocardiografia transtordcica (ETT) é o principal método
diagnéstico para a identificagao da hipertrofia do VE e de outras
caracteristicas estruturais e funcionais associadas a CMH.?

Tradicionalmente, a prevaléncia da CMH tem sido estimada
em aproximadamente 1 caso para cada 500 individuos, com
ocorréncia ligeiramente maior em homens.* No entanto,

némero absoluto de casos identificados em estudos baseados
em ETT tenha sido geralmente pequeno, frequentemente
inferior a 25 individuos, essas investigagdes forneceram
informagdes fundamentais sobre a prevaléncia da CMH. Mais
recentemente, andlises em larga escala baseadas em c6digos
da Classificagao Internacional de Doengas, 102 Revisao,
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provenientes de bases de dados administrativas e de sistemas
de sadde, relataram estimativas de prevaléncia mais baixas,
em torno de 1 caso para cada 2.000 individuos.” "

Em contraste, os dados epidemiolégicos sobre a prevaléncia
da CMH no Brasil e na América Latina permanecem
limitados." Os estudos disponiveis nessas regides tém se
concentrado, em sua maioria, em andlises descritivas derivadas
de registros de pacientes com CMH.'*" A América Latina e
o Caribe possuem uma populagao superior a 650 milhdes
de habitantes e caracterizam-se por ampla heterogeneidade
genética, resultante da miscigenacdo entre populagoes
indigenas e imigrantes europeus e africanos.?’ Pesquisas
sobre doengas genéticas nessa regidao ainda se encontram
em estdgio inicial.”’

O presente estudo teve como objetivo estimar a
prevaléncia do fenétipo de CMH identificado por ETT entre
os participantes do Estudo Longitudinal de Satde do Adulto
(ELSA-Brasil). Foi realizada uma analise descritiva transversal
para avaliar a prevaléncia da CMH em uma populagao
adulta brasileira urbana e caracterizar as caracteristicas
fenotipicas associadas.

Métodos

Populacao do estudo

A coorte ELSA-Brasil é composta por servidores publicos
de seis instituigbes puiblicas de ensino e pesquisa localizadas
em capitais brasileiras. O ELSA-Brasil foi concebido para o
estudo de doengas cronicas nao transmissiveis. Um total de
15.105 participantes, com idades entre 35 e 74 anos, foi
incluido, com estratificagao por sexo, faixa etaria e categoria
ocupacional. Avaliagdes abrangentes na linha de base foram
realizadas em cada centro de investigagdo entre 2008 e
2010. Essas avaliagoes incluiram exames demogréficos,
clinicos, laboratoriais e complementares, além de visitas de
seguimento. Descrigoes detalhadas do desenho do estudo,
das avaliagbes e dos procedimentos de acompanhamento
foram previamente publicadas.?>?* O estudo ELSA-Brasil esta
em conformidade com a versao mais recente da Declaracao
de Helsinque e foi aprovado pelos comités de ética em
pesquisa institucionais de cada centro participante. Todos os
participantes forneceram termos de consentimento livre e
esclarecido por escrito.

Foram incluidos na presente andlise os participantes que
realizaram ETT completo na linha de base. Esse subgrupo
foi composto por individuos com idade igual ou superior
a 60 anos (n = 2.933) e por uma subamostra aleatéria
correspondente a 10% de toda a coorte (n = 1.543).

Parametros clinicos e demograficos

Os dados demogréficos e clinicos foram obtidos a partir do
banco de dados do ELSA-Brasil. As variaveis incluidas foram
sexo, idade, medidas antropométricas, raga autorreferida
(branca, preta, parda ou outra) e histéria familiar de morte
stbita. O perfil de risco cardiometabélico foi definido com
base nos dados coletados na visita inicial. Hipertensao
arterial foi definida como pressao arterial sistélica (PAS) =
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140 mmHg, pressao arterial diastélica = 90 mmHg ou uso
de medicagao anti-hipertensiva nas 2 semanas anteriores.
Diabetes foi definido como relato prévio da condigao ou uso
de medicagao hipoglicemiante, bem como pela presenga de
glicemia de jejum = 126 mg/d|, hemoglobina glicada = 6,5%
ou glicemia plasmatica = 200 mg/dl ap6s sobrecarga oral
de glicose com 75 g. Obesidade foi definida como indice
de massa corporal = 30 kg/m?.

Os dados laboratoriais incluiram medidas da fungao renal,
colesterol total, colesterol de lipoproteina de alta densidade
e triglicerideos. O risco cardiovascular foi estimado utilizando
as equagoes de coorte combinada descritas na Diretriz de
2013 do American College of Cardiology/American Heart
Association para Avaliagao do Risco Cardiovascular.?*

Eletrocardiograma

Um ECG padrao de 12 derivagbes foi realizado em cada
centro de investigacdo durante a visita inicial, utilizando o
equipamento Burdick Atria 6100 (Davis Medical Electronics,
Califérnia, EUA). Os tracados de ECG foram transferidos
digitalmente para um centro central de leitura e armazenados
em um banco de dados eletronico. A analise automatizada
foi realizada por meio do algoritmo de interpretagao de
ECG de Glasgow. Os registros considerados anormais foram
posteriormente revisados manualmente de acordo com os
critérios do Codigo de Minnesota.?*2

Os achados de ECG foram categorizados em i) distarbios
de condugao, incluindo bloqueio atrioventricular, bloqueio
completo ou incompleto de ramo, desvio do eixo, ondas
delta ou ondas Q patoldgicas; ii) alteragoes de repolarizagao,
incluindo desvios do segmento ST, ondas T aumentadas e/
ou invertidas ou alteragdes do intervalo QT; e iii) hipertrofia
do VE, definida de acordo com os critérios do Cédigo de
Minnesota.

Ecocardiografia transtoracica

Entre 2008 e 2010, ecocardiografistas treinados realizaram
todos os exames de ETT na linha de base nos centros
de investigacao, utilizando sistemas de ultrassonografia
padronizados (Aplio XG; Toshiba Corporation, Tochigi, Japao).
As interpretagbes preliminares foram registradas localmente
e encaminhadas ao centro de leitura ecocardiogréfica do
ELSA-Brasil juntamente com os conjuntos de imagens. As
anélises finais foram realizadas em estacdo de trabalho
dedicada (ComPACS 10.5, Medimatic Srl, Itdlia).

O diametro do &trio esquerdo, a espessura da parede do
VE e as dimensoes das camaras cardiacas foram mensurados
na janela paraesternal longitudinal. Os volumes atriais
foram calculados pelo método de Simpson a partir das
janelas apicais. Foram obtidos registros Doppler colorido e
espectral dos fluxos mitral, aértico e trictspide, bem como
das velocidades do anel mitral. Os leitores também avaliaram
qualitativamente a presenca de hipertrofia do VE, gradientes
intracardfacos anormais, alteracdes da contratilidade
segmentar, doenga valvar e outros achados relevantes. Os
protocolos de aquisicao e interpretagao das imagens foram
desenvolvidos de acordo com as diretrizes ecocardiograficas
contemporaneas.?”’
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Definicao do fenétipo hipertréfico

O fendtipo de CMH Definitiva foi definido com base nos
seguintes critérios ecocardiogréficos: i) espessura assimétrica
da parede do VE = 15 mm; ou ii) hipertrofia apical inequivoca,
com espessura parietal superior a dos segmentos basais.?®

Caracteristicas de suporte incluiram razao de espessura
entre paredes contralaterais superior a 1,5 e a presenga de
movimento sistélico anterior (SAM) da valva mitral, definido
como deslocamento sistlico do folheto mitral ou das
estruturas cordais em dire¢do a via de saida do VE.

O fenétipo de CMH Possivel foi definido como
espessura assimétrica da parede do VE de 13-15 mm;
espessura simétrica da parede do VE = 15 mm; ou
presenca de caracteristicas secunddrias sugestivas de
cardiomiopatia primdria, incluindo SAM, criptas miocardicas
ou deslocamento dos musculos papilares.

Para a identificagdo dos casos de CMH, dois
ecocardiografistas experientes (A.B. e M.F) revisaram
independentemente todos os exames ecocardiograficos com
espessura da parede do VE > 13 mm reportada no centro de
leitura central (n = 170). As discordancias foram resolvidas por
consenso. Participantes com causa alternativa para hipertrofia
do VE, como hipertensdo arterial estagio 3 ou doenga valvar
esquerda moderada a grave (excluindo SAM), nao foram
classificados como portadores de fenétipo de CMH. Exames
com qualidade de imagem inadequada ou com encurtamento
das janelas foram excluidos.

Os casos de CMH Definitiva e CMH Possivel foram
adicionalmente classificados nos subtipos septal, apical ou
concéntrico, de acordo com a regiao predominante de
hipertrofia do VE.> O subtipo concéntrico foi definido pela
presenca de hipertrofia envolvendo duas paredes opostas
do VE. O SAM foi identificado pelo deslocamento anterior
do folheto mitral em direcdo a via de saida do VE durante a
sistole. A obstrugao subvalvar em repouso foi quantificada em
mmHg por meio do Doppler de onda continua. As medidas
quantitativas das camaras cardiacas e os parametros de fungao
diastélica foram obtidos a partir do banco de dados final de
ecocardiografia do ELSA-Brasil.

Analise estatistica

A prevaléncia de CMH foi calculada como a proporgao
de individuos que preencheram os critérios diagnésticos para
CMH Definitiva em relagao ao nlimero total de participantes
incluidos na andlise. Os intervalos de confianca de 95% (IC
95%) foram estimados pelo método do escore de Wilson.?

Estatisticas descritivas foram utilizadas para caracterizar a
populagao geral do estudo e os subgrupos de CMH (Definitiva
e Possivel). As varidveis categéricas foram apresentadas como
frequéncias absolutas e percentuais e comparadas por meio do
teste do qui-quadrado. A normalidade das variaveis continuas foi
avaliada pelo teste de Shapiro-Wilk, pela andlise de assimetria e
curtose e pela inspegao visual de histogramas. As variaveis com
distribuicao normal foram apresentadas como média =+ desvio-
padrao e comparadas utilizando o teste t de Student ndo pareado.
As variaveis com distribuicio ndo normal foram apresentadas
como mediana (intervalo interquartil) e comparadas pelo teste de
U de Mann-Whitney. Todos os testes foram bicaudais, e valores

p < 0,05 foram considerados estatisticamente significativos. As
andlises estatisticas foram realizadas utilizando o software Stata
versdo 14.0 (StataCorp LP, College Station, TX, EUA).

Resultados

Dos 4.476 participantes inicialmente elegiveis para a
presente andlise, 3.267 (idade média de 64 = 9 anos; 53%
mulheres) completaram a ETT na linha de base com imagens
arquivadas interpretaveis (Figura 1). Nao foram observadas
diferencas significativas nas caracteristicas demogréficas ou
clinicas entre os participantes incluidos na andlise e aqueles
excluidos (Tabela Suplementar 1). A Tabela 1 apresenta as
caracteristicas gerais da populagao do estudo, e a Tabela 2
apresenta os achados ecocardiograficos detalhados.

Cinco participantes preencheram os critérios
ecocardiograficos para o fenétipo de CMH Definitiva,
resultando em uma prevaléncia estimada de 0,15% (IC 95%,
0,05%-0,36%), o que corresponde a aproximadamente 1 caso
a cada 667 individuos (Figura Central). Um participante com
padrao de hipertrofia concéntrica nao foi classificado como
portador de CMH em razao da presenga concomitante de
hipertensao arterial estagio 3. Os participantes classificados
como CMH Definitiva apresentaram idade média de 64 =
3 anos, sendo quatro mulheres (80%). A Tabela 3 detalha as
caracteristicas clinicas e ecocardiogréficas individuais.

Entre os casos de CMH Definitiva, a hipertrofia septal foi
o subtipo mais frequente, observada em trés participantes.
Nenhum desses individuos apresentou obstrugdo da via
de saida do VE em repouso; entretanto, um participante
apresentou SMA tipico, associado a insuficiéncia mitral leve.
Um participante apresentou fenétipo apical, caracterizado
por espessura parietal de 11 mm, obliteragao sistélica dos
segmentos apicais do VE e auséncia do afinamento basal-apical
esperado da espessura parietal. O caso restante apresentou
hipertrofia envolvendo as regides apical, septal e inferior do VE,
sem alteragoes da contratilidade segmentar, sendo classificado
como fenétipo de CMH concéntrica. Em comparagdo com
a populagao geral do estudo, os casos de CMH Definitiva
apresentaram menores dimensoes da cavidade do ventriculo
esquerdo, alta prevaléncia de hipertrofia do VE e evidéncias
de remodelamento concéntrico. Também foram observadas
caracteristicas de disfungao diastélica, incluindo aumento dos
volumes do étrio esquerdo, reducao da velocidade diastélica
precoce do anel mitral (e’) e elevagao da relagao E/e’.

Todos os participantes com fenétipo de CMH Definitiva
encontravam-se em ritmo sinusal e nao relataram histéria
de fibrilagao ou flutter atrial. Alteragdes de repolarizagao
foram evidentes em todos os casos ao ECG, embora nenhum
tenha preenchido os critérios do Cédigo de Minnesota para
hipertrofia do VE. Disttrbios de condugao foram identificados
em quatro dos cinco individuos.

Um total de 19 participantes foi classificado como portador
de fenétipo de CMH Possivel. Esse grupo apresentou alta
prevaléncia de hipertensao arterial (94%; PAS média de
149 £ 26 mmHg), diabetes (50%), obesidade (41%) e
doenga renal crénica estagio 3 ou maior (37%). Destes, 14
individuos (73%) apresentaram espessamento assimétrico
do septo interventricular anterior que nao excedeu o limiar

Arq Bras Cardiol. 2026; 123(1):e20250116
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Figura 1 - Fluxograma do estudo. CMH: cardiomiopatia hipertrofica;
ETT: exame ecocardiografico transtoracico.

diagnéstico de 15 mm. Os cinco participantes restantes
apresentaram padrao concéntrico, com envolvimento
simétrico das paredes do VE.

As Tabelas 1 e 2 apresentam as comparagdes entre
os grupos de CMH Definitiva e CMH Possivel. Ambos
os grupos apresentaram elevadas taxas de hipertensao
arterial e excesso de peso, sem diferengas estatisticamente
significativas. Padrbes semelhantes foram observados
quanto a histéria familiar de morte sdbita e aos achados
de ECG. Os participantes do grupo CMH Definitiva
tenderam a apresentar menores dimensoes da cavidade do
VE e remodelamento concéntrico mais pronunciado. No
entanto, o pequeno nimero de casos de CMH Definitiva
resultou em intervalos de confianga amplos e poder
estatistico limitado para comparagbes entre os grupos.

Arq Bras Cardiol. 2026; 123(1):e20250116

Discussao

Nesta andlise baseada em ecocardiografia de uma grande
coorte de servidores publicos ativos e aposentados de
importantes centros urbanos brasileiros, observou-se que a
prevaléncia de CMH foi de 1,5 por 1.000 individuos. Essa
estimativa é compativel com os achados de grandes estudos
populacionais sobre CMH conduzidos no hemisfério norte.®'°

Os dados epidemioldgicos sobre a prevaléncia de
CMH na América Latina permanecem escassos. Ainda
assim, os padrdes ecocardiograficos observados no
presente estudo sdo amplamente consistentes com relatos
baseados em registros da regiao. Espinola-Zavaleta et al.’
descreveram predominio de hipertrofia septal assimétrica
e nao obstrutiva entre pacientes mexicanos. Dois estudos
brasileiros relataram achados semelhantes: predominancia
do sexo feminino, representando 52% dos casos no estudo
de Arteaga et al." e 60% no estudo de Mattos et al.,'”
com maior frequéncia de fenétipos septais. Em contraste,
de Leon et al.’® descreveram uma coorte colombiana
caracterizada por predominio do sexo masculino, maior
frequéncia de fenétipos septais obstrutivos e baixa
prevaléncia de sobrepeso e obesidade (8%).

No presente estudo, a maioria dos individuos com
CMH Definitiva era composta por mulheres em idade
adulta tardia. Embora a CMH tenha sido tradicionalmente
considerada uma doenga de individuos mais jovens,*
evidéncias crescentes indicam aumento da incidéncia e da
prevaléncia em populagdes mais idosas, o que € consistente
com os achados observados. Moon et al.'?> demonstraram
forte associacdo entre idade e a incidéncia de CMH em
uma populagdo coreana. De forma semelhante, Bai et al."
relataram aumento progressivo tanto da incidéncia quanto
da prevaléncia ao longo de um perfodo de 10 anos em uma
coorte chinesa estavel. A penetrancia relacionada a idade
é uma caracteristica reconhecida da CMH; individuos com
gendtipo positivo e fenétipo negativo podem desenvolver
doenca manifesta mais tardiamente na vida.??3* Embora a
distribuicao etdria mais avangada da amostra submetida a
ecocardiografia no ELSA-Brasil possa explicar parcialmente
a prevaléncia observada, os achados também podem refletir
um curso clinico relativamente mais benigno entre individuos
diagnosticados em idades mais avangadas.

Os participantes do estudo ELSA-Brasil apresentaram
elevada carga global de disttrbios metabélicos.?? De
forma consistente com esse perfil, mais da metade dos
individuos com CMH Definitiva e praticamente todos
aqueles classificados como CMH Possivel apresentaram
hipertensdo arterial. A hipertensdo é comum em
pacientes idosos com CMH e pode influenciar a expressao
fenotipica e a apresentagado clinica da doenca.** Uma
coorte espanhola de CMH relatou menor prevaléncia
de mutagbes sarcoméricas entre individuos hipertensos,
sugerindo possivel modulagao fenotipica.** Além disso, a
maioria dos casos de CMH no presente estudo apresentava
sobrepeso ou obesidade. A obesidade tornou-se cada vez
mais prevalente em todo o mundo®® e tem sido relatada
em 25%-37% dos pacientes com CMH.?*’?® O excesso
de peso corporal tem sido associado a maior espessura
da parede do VE, dilatacdo das camaras cardiacas e pior



Bertuol Filho et al.

Prevaléncia da Cardiomiopatia Hipertrofica

Artigo Original

Tabela 1 - Caracteristicas demograficas, clinicas e de ECG da populacao do estudo e comparagao entre os grupos com CMH
Definitiva e CMH Possivel no estudo ELSA-Brasil

Populacao do estudo

Caracteristica (n = 3.267)
Idade, anos 62 [57-67]
Sexo feminino, n (%) 1.728 (53)
Raga
Preta 497 (15)
Parda 801 (25)
Branca 1.798 (56)
Historia familiar de morte subita 972 (30)
Hipertensao arterial 1.667 (51)
Diabetes melito 764 (23)
Obesidade 724 (22)
Sobrepeso 1.399 (43)
IMC, kg/m? 27,0+ 4,5
DRCt 364 (11)
TFGe, ml/min/1,73 m? 79 [68-90]
PAS, mmHg 126 £ 18
PAD, mmHg 76 £ 10
Risco de DCVA em 10 anos, % 8,4 [3,5-16,8]
ECG
FC, bpm 65+ 10
Fibrilagdo ou flutter atrial 29 (0,9)
Distarbios de condugdo 1.107 (34)
Alteragdes de repolarizagéo 945 (29)
Hipertrofia do VE 22 (0,7)

CMH Definitiva CMH Possivel Valor p*

(n =5) (n=19)
64 [61-67] 64 [62-71] 0,45
4 (80) 6 (32) 0,051
0,34

2 (40) 6 (32)

2 (40) 3 (16)

1 (20) 10 (53)
3 (60) 7 (37) 0,35
4 (80) 18 (95) 0,29
2 (40) 11 (58) 0,47
3 (60) 8 (41) 0,46
2 (40) 7 (37) 0,89
32,5+9,1 29,8+59 0,42
0 7 (37) 0,11
67 [62-78] 69 [58-84] 0,97
139 £ 11 149 + 27 0,47
86+9 84+ 15 0,75
8,4 [7,6-26,9] 23,5 [14,6-41,0] 0,12
73+ 14 67 £8 0,21

0 —
4 (80) 13 (68) 0,61
5 (100) 10 (53) 0,05
0 0 —

CMH: cardiomiopatia hipertréfica; DCVA: doenga cardiovascular aterosclerotica; DRC: doenga renal crénica; ECG: eletrocardiograma;
FC: frequéncia cardiaca; IMC: indice de massa corporal; PAD: pressao arterial diastélica; PAS: pressao arterial sistdlica; TFGe: taxa
de filtragdo glomerular estimada; VE: ventriculo esquerdo. Os dados sdo apresentados como n (%), média + desvio-padrédo ou
mediana [intervalo interquartil]. *Valor p para a comparagéo entre os grupos com CMH Definitiva e CMH Possivel. 'Definida como

TFGe < 60 mi/min/1,73 m?.

estado funcional.*® Também pode exacerbar gradientes da
via de saida do VE e aumentar a carga de fibrilagao atrial.*®
Park et al.“> observaram maiores taxas de diagnostico
de CMH entre individuos com sobrepeso e obesidade.
Estudos recentes sugerem que a obesidade pode contribuir
para o desenvolvimento ou a expressao do fenétipo de
CMH, mesmo em individuos sem mutagoes genéticas
identificaveis.’”*' Por exemplo, Feria et al.** relataram
maiores taxas de obesidade e idade mais avancada
ao diagnoéstico entre pacientes com CMH genétipo-
negativo em comparagdo com casos genétipo-positivos.
Em conjunto, esses achados sugerem que condigoes
metabélicas e hemodinamicas alteradas associadas a
obesidade e a hipertensao podem influenciar a expressao
do fenétipo de CMH.

A inclusao de individuos classificados como CMH Possivel
teve carater exploratério. Esse grupo apresentou elevada
prevaléncia de hipertensdo arterial, obesidade e fungao
renal anormal, condicOes frequentemente associadas a
hipertrofia do VE. Apesar do poder estatistico limitado, esses
individuos pareceram apresentar um padrao distinto, com
maior proporcao de hipertrofia do VE excéntrica, compativel
com o remodelamento adaptativo tipicamente observado na
cardiopatia hipertensiva.** Ainda assim, aproximadamente trés
quartos dos casos de CMH Possivel apresentaram hipertrofia
assimétrica, o que pode estar parcialmente relacionado a
presenca de morfologia sigmoide do septo basal, um achado
comum em adultos mais velhos.**

Nao é possivel excluir sobreposigao entre os fenétipos
de CMH Definitiva e CMH Possivel. A partir dos dados
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Tabela 2 - Parametros ecocardiograficos da populagao do estudo e comparacao entre os grupos com CMH Definitiva e CMH

Possivel no estudo ELSA-Brasil

Espessura septal do VE, mm 9917
Espessura da parede posterior do VE, mm 9,1+14
Diametro diastélico final do VE, mm 449+ 49
Diametro sistélico final do VE, mm 28247
Fragdo de ejecdo do VE, % (Teichholz) 669
ERP 0,41 0,08
IVAE, ml/m? 27,2+85
indice de massa do VE, g/m? 82 + 21
Velocidade da onda E, cm/s 67 £ 16
Relagdo E/e” 8,325

17,0+2,9 15,7 2,0 0,25
13,2+3,3 12,0+2,1 0,35
39,053 44,156 0,10
24173 29,7 5,1 0,07
68+8 62+ 11 0,26
0,69 + 0,21 0,55+0,13 0,09
33,3+£11,2 29,5+87 0,43
130 £ 50 130 £ 31 0,98
63+ 16,5 63+ 16 0,96
13,1+6,0 12,1+3,1 0,64

CMH: cardiomiopatia hipertrofica; ERP: espessura relativa da parede; IVAE: indice de volume do étrio esquerdo; VE: ventriculo
esquerdo. Os dados sdo apresentados como média + desvio-padrdo. *Valor p para a comparagéo entre os grupos com CMH Definitiva

e CMH Possivel.

Tabela 3 - Achados clinicos e ecocardiograficos dos individuos com fenétipo de CMH Definitiva na coorte ELSA-Brasil

I 62  Feminino Preta 17 17
Il 70  Feminino Preta 15 15
M 64  Feminino Branca 20 18
\% 65  Feminino Parda 15 15
v 60 Masculino Parda 13 10

1 43 Septal 26 47 138
1 31 Septal 18 31 158
19 44 Septal <15 25 138
12 38 Concéntrico <15 26 135
9 38 Apical <15 32 128

CMH: cardiomiopatia hipertréfica; IMC: indice de massa corporal; PAS: pressao arterial sistdlica; VE: ventriculo esquerdo.

disponiveis, nao é possivel determinar se alguns achados
observados no grupo de CMH Possivel representam
formas iniciais ou mais leves de CMH verdadeira ou,
alternativamente, refletem remodelamento do VE
relacionado a idade ou a comorbidades. Essa sobreposi¢ao
destaca um desafio clinico frequente na distingao entre
CMH e outras causas de hipertrofia do VE quando baseada
exclusivamente em achados de imagem.

Um ECG normal é incomum na CMH;* no presente
estudo, todos os individuos com CMH Definitiva apresentaram
alteragdes de ECG, incluindo distirbios de repolarizagao e de
condugao. No entanto, nenhum deles preencheu os critérios
do Cédigo de Minnesota para hipertrofia do VE, o que esta
de acordo com relatos prévios que demonstram sensibilidade
limitada dos critérios baseados em voltagem na CMH.* A
elevada prevaléncia de sobrepeso e obesidade entre os casos

Arq Bras Cardiol. 2026; 123(1):e20250116

de CMH pode ter reduzido ainda mais a sensibilidade do ECG,
uma vez que o aumento do tecido corporal pode atenuar as
voltagens do complexo QRS.

Algumas limitagdes devem ser consideradas. A coorte
ELSA-Brasil é composta por servidores publicos ativos e
aposentados de grandes centros urbanos e, portanto, pode
nao ser totalmente representativa da populagdo brasileira
como um todo. Individuos com incapacidade grave ou
limitagdo importante da capacidade laboral podem estar
sub-representados. Participantes com menos de 35 anos
nao foram incluidos, o que pode ter excluido casos de CMH
de inicio precoce, frequentemente associados a doenga
mais grave.** A amostragem ecocardiogréfica priorizou
individuos mais velhos, que apresentam maior probabilidade
de anormalidades cardiovasculares e hipertrofia do VE. Para
reduzir viés de selecao, uma subamostra aleatéria predefinida
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correspondente a 10% da coorte também foi incluida.
Por fim, o protocolo do estudo nao foi concebido para
estabelecer diagnéstico definitivo de CMH de acordo com
os padrbes atuais, uma vez que testes genéticos, avaliagdo
clinica detalhada e métodos avangados de imagem nao
estavam disponiveis. Assim, os achados refletem a prevaléncia
de um fenétipo ecocardiografico de CMH, e nao de CMH
clinicamente confirmada; no entanto, essa abordagem
é comparavel a utilizada em estudos populacionais de
prevaléncia previamente publicados. O pequeno niimero de
casos de CMH Definitiva limitou as analises de subgrupos e
resultou em intervalos de confianga amplos para as estimativas
de prevaléncia.

Conclusoes

Esta andlise baseada em ecocardiografia de uma populagao
adulta brasileira estimou a prevaléncia de um fenétipo de
CMH em aproximadamente 1,5 casos por 1.000 individuos
(IC95%, 0,5-3,6 por 1.000). Os casos identificados ocorreram
predominantemente em mulheres e apresentaram elevada
prevaléncia de hipertensao arterial e excesso de peso corporal.
Além disso, foi identificado um subgrupo de individuos com
caracteristicas ecocardiograficas limitrofes sugestivas de CMH,
cuja relevancia clinica demanda investigagao adicional.

Até onde se tem conhecimento, este estudo fornece a
estimativa populacional mais robusta da prevaléncia de
CMH na América Latina até o momento. Pesquisas adicionais
sobre cardiomiopatias genéticas sao necessarias para melhor
identificar, caracterizar e manejar os individuos afetados,
especialmente diante do nimero crescente de opgoes
terapéuticas disponiveis para a CMH.
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