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Monozigoticos

Cardiomiopatia Hipertrofica em GéEémeos

Aloir Q. Araujo, Edmundo Arteaga, Charles Mady

Sao Paulo, SP

Gémeos monozigbticos (GM)com 19 anos de idade, portadores
de cardiomiopatia hipertroéfica obstrutiva, sintomas iniciados em
torno dos 13 anos (dispnéia CF II) e apresentacéo clinica similar
(sopro sistélico de eje¢cdo 3/6 na borda esternal esquerda, eletro-
cardiograma com sinais evidentes de hipertrofia ventricular esquer-
da). Nos dois pacientes, ao ecocardiograma, havia aumento mode-
rado do atrio esquerdo, hipertrofia septal acentuada (>30mm) e
gradiente obstrutivo severo na via de saida do ventriculo esquerdo,
sem diferencas significativas entre ambos. Algumas discordancias
foram observadas nos aspectos bidimensionais (fig. 1). O Doppler
colorido demonstrou dilatagdo importante de ramos coronarianos
septais no gémeo G (fig. 2), o que ndo foi evidenciado no gémeo
V. Na evolugdo, o gémeo G teve piora importante da sintomatologia
(angina e dispnéia), refrataria a medicacao, sendo encaminhado
para realizagdo de miectomia cirdrgica.

A cardiomiopatia hipetréfica € uma doenga priméaria do mio-
cardio causada por um grande nlimero de mutagdes em genes
codificadores para proteinas sarcoméricas!, e o fenétipo pode sofrer
influéncia de genes modificadores? e fatores ambientais. Assim,
as manifestacdes clinicas e morfoldgicas da doenga sdo muito
variadas, indo da auséncia de sintomas até a insuficiéncia cardia-
ca avangada, mesmo entre portadores da mutacéo em uma deter-
minada familia.

GM sao considerados geneticamente idénticos (genes causa-
dores e modificadores), e qualquer discordancia fenotipica entre
eles tem sido creditada a acéo de fatores ambientais. Nos GM
com cardiomiopatia hipertréfica, seriam esperadas expressoes si-
milares da doenca, como observado por Maron e cols.3, admitin-
do-se pequenas diferengas. Entretanto, os casos relatados na litera-
tura ndo déo sustentacéo a essa premissa. Ha relatos de pares
com fendtipos concordantes®® e discordantes*’. Nossos pacientes,
em termos gerais, apresentaram a doeng¢a com o mesmo espec-
tro, mas alguns aspectos ecocardiograficos e a evolucao clinica,
os diferenciaram parcialmente.

Os casos que estamos relatando e a revisao da literatura trazem
mais dlvidas do que respostas a respeito dos mecanismos pato-
genéticos implicados no desenvolvimento da cardiomiopatia hi-
pertrofica. Ndo hd uma explicagdo razoavel para tantos contras-
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Fig. 1 - Ae B) ecocardiograma bidimensional do gémeo V; C e D) ecocardiograma
bidimensional do gémeo G. Em A e C (cortes transversos), nota-se hipertrofia
mais difusa no gémeo G. A seta indica uma displasia na parede inferior do VE do
gémeo V. Em B e D (cortes longitudinais), nota-se que os septos apresentam
espessuras similares mas a PP do gémeo G é mais hipertrofiada. VD- cavidade do
ventriculo direito; AE- atrio esquerdo; AO- aorta; VE- cavidade do ventriculo
esquerdo; SIV- septo interventricular; PP- parede posterior do VE.

Fig. 2—-A) gémeo G, corte longitudinal. Presenca de dilata¢des coronarianas
septais detectadas com Doppler colorido (setas). B) gémeo G, corte transversal.
Doppler colorido mapeando grande ramo septal perfurante (setas).

tes encontrados, ou seja, pares de GM com apresenta¢des muito
similares e pares com expressdes fenotipicas tao diferentes, in-
cluindo severidade dos sintomas, grau e distribuicdo da hipertrofia,
presenca de obstrucéo, idade de apresentacao e curso a longo
prazo.

Podemos assumir que a base genética em GM é absolutamente
idéntica? A maioria deles se desenvolve a partir da separacéo das
células do embrido Unico no estégio de 2 células mas, em humanos,
a separagao pode ocorrer em estégios téo tardios quanto 7 dias
de gestacéo, e o tempo em que ocorre a separagao poderia deter-
minar diferengas umbelicais e anastométicas placentérias, levan-
do a ambientes intra-uterinos diferentes8. Adicionalmente, exis-
tem discussdes sobre mecanismos que resultariam em diferencas
genotipicas e epigenéticas em gémeos idénticos®, mas séo feno-
menos raros e ndo devem ser assumidos como causas coadjuvan-
tes importantes das discordancias aqui discutidas.
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