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A cardiomiopatia hipertrofica (CMH) € uma doenca
autossoOmica dominante primaria do miocardio, cujo fendtipo
se caracteriza por hipertrofia ventricular esquerda (HVE), na
auséncia de outras causas, associada ou nao a obstrucao
da via-de-saida. A CMH ¢é a afeccdo cardiovascular de
origem genética mais prevalente, acometendo 1/500
individuos. E causada por mutacdes que afetam genes
codificantes de proteinas do sarcomero. Mutacoes do gene
da cadeia pesada da beta-miosina cardiaca (MYH7)
predominam em populacdoes do hemisfério norte, mas o
perfil genético-molecular da doenca em nosso meio € quase
desconhecido.

As sequencias obtidas foram comparadas as de
referéncia (NM_000257). A patogenicidade das novas
mutacoes fol testada nos sistemas PolyPhen 2 e SIFT.
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Tabela I: Mutacoes do gene MYH7em pacientes com CMH e familiares

Famiia ~ Mutagdo  Exon  n Fendtipo/Gendtipo  Caracteristicas
HVE de grau variavel,
4 pGluld6SLys 32 7 Tgent/Sfent - lormas ndo-
obstrutivas € um caso de
morte subita a0s 66 anos
8 pOld6Slys 32 1 lgent/1fent HVE e obstrugdo em
EPOUSO graves
10 pOhld6sLys 32 2 2gent/lfent HVE ¢ obstrucao em
EPOUSO graves
5 oMe$TMe 22 4 3gent/2fens HVE e obstrugdo em
EPOUSO Zraves
9 pleX3Th 9 2 Lgent/1fens HVE ¢ obstrugio em
EPOUSO graves

Em nosso meio, este € o primeiro estudo com analise
genético-molecular por sequenciamento direto de DNA,
aplicada a uma populacao com CMH. Duas novas

mutacdoes foram identificadas em 4 familias

Independentes.
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