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Era da Medicina Personalizada nas Miocardiopatias

The Era of Personalized Medicine in Cardiomyopathies
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O aprendizado sobre as miocardiopatias (MCP) tem se
aprofundado nos dltimos anos. Assim, diversas visdes de
especialistas do nosso pais estdo presentes nesta edicao da
Revista ABC Heart Failure & Cardiomyopathy, da Familia ABC,
dos Arquivos Brasileiros de Cardiologia (ABC Cardiol), desde
etiologias mais comuns até as mais raras e ultrarraras, com
suas repercussoes sistémicas dentre as quais listam-se causas
toxicas, genéticas, periparto, de estresse, associada a diabetes,
colagenoses, a interagao cardiogenética e a visao do futuro com
inteligéncia artificial e impressao 3D nas MCP.

Os avangos de imagem como a angiotomografia de
coronarias no diagnéstico ndo invasivo da coronariopatia, a
ressondncia magnética e suas diversas avaliagoes especificas
das MCP, a medicina nuclear na doenca microvascular e no
diagndstico nao invasivo da amiloidose por transtirretina ,por
exemplo, e os testes genéticos facilitaram o reconhecimento
dos diferentes fendtipos. Além disso, a partir do genétipo
de determinado caso também pode ser identificada toda
uma familia relacionada as sindromes clinicas preexistentes.
A interagdo entre especialidades e o heart team melhorou
o cuidado, o manejo das doencas e assisténcia das familias
acometidas. Deste modo, demonstra-se imperioso o
acompanhamento do geneticista e aconselhamento genético
na era da medicina personalizada.

O sequenciamento genético dos pacientes diante do avango
da imagem cardiaca apontou uma nova perspectiva para estes
conceitos. A classificagdo das miocardiopatias desde 2014
“MOGES” ja enfatizava as manifestagbes extracardiacas, o
padrao de heranga familiar e a etiologia genética.' Os recentes
estudos clinicos descrevem coortes portadoras de variantes
especificas que mostram subtipos de diferentes fenétipos. Com
efeito, nos proximos anos, sao plausiveis novas classificagoes
das MCP e condutas clinicas. O acompanhamento por equipes
multidisciplinares especializadas em cardiogenética demonstra
melhor comunicagdo e manejo das variantes de significado
incerto que podem ter relevancia na expressao clinica da MCP
e que pode reclassificar a mesma. Além disso, hoje podemos
contar com técnicas in vitro com identificacdo de gene
direcionado no auxilio as familias portadoras de variantes.**
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A genética é uma ferramenta Gtil no diagnéstico,
estratificacdo de risco e manejo familiar. Atualmente,
existem diretrizes com recomendacdes bem consolidadas
quanto a sua aplicacdo e os subtipos de MCP, os quais
podem implicar em novas oportunidades de tratamento
além de maior assertividade na estratificacdo de risco.’
Neste sentido, ha iniciativas como o Projeto Renémica,
liderado pela professora da UFRJ, Dra. Adriana Carvalho,
pelo Instituto Nacional de Cardiologia. Trata-se de um
programa de pesquisa que estuda causas de doencas
genéticas cardiovasculares hereditarias na populagao
brasileira do Sistema Unico de Sadde (SUS).

Além deste, vale registrar o trabalho de mais de 4 décadas
de estudos da FAPESP, do Dr. Eduardo Krieger e toda equipe
do Incor. Concentra-se o trabalho no desenvolvimento de
atividades de pesquisa focadas na identificacao de marcadores
moleculares associados a génese de doencas cardiovasculares
e novas abordagens terapéuticas para regeneragao cardiaca.
Exemplos de rede colaborativa no SUS para o avango do
ensino e pesquisa na genética.

No Hospital Universitdrio Antonio Pedro, pela Faculdade
de Medicina da Universidade Federal Fluminense (UFF), tem
o Ambulatério de Cardiogenética, liderado pela Dra. Raquel
Germer, geneticista, e as cardiopediatras Dra. Aurea Grippa
e Dra. Ana Flavia Malheiros Torbey. Também na UFF, tem o
projeto liderado pelo Professor Claudio Tinoco Mesquita, de
impressao 3D no laboratério Healthscience. Sao exemplos de
iniciativas que colaboram com ensino e pesquisa nas MCP.

Diga-se, em letras objetivas, a amiloidose seria a
primeira cardiomiopatia neste paradigma da medicina
personalizada. A toda evidéncia, vem rompendo barreiras
em diagnoéstico e tratamento, desde a dosagem de cadeias
leves livres, vermelho-congo positivo a luz polarizada a
espectrometria de massas. Do transplante hepatico até o
estabilizador de tetrameros amiloides, o RNA de interferéncia,
oligonucleotideos antissense e edicao génica. Existem muitos
estudos em andamento e, portanto, perspectivas de melhor
prognéstico e sobrevida.*®

Diante deste contexto, centros especializados sao
necessarios para acompanhamento destes pacientes
portadores de MCP. No entanto, ha de se considerar
que tal pesquisa e tratamento ainda exigem altos custos.
Particularmente, as doencas raras merecem atencao especial
e acompanhamento multidisciplinar. Considerando-se o
cenario exposto, nasceu a ideia da elaboracao de um livro de
duas etiologias raras de MCP, Amyloidosis and Fabry Disease:
A Clinical Guide pela Editora Springer, como editores Dra.
Diane Avila e Dr. Humberto Villacorta. Um livro que contou
com a participagao de grandes lideres brasileiros e de grandes
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centros mundiais, com incentivo cientifico da Pés-Graduacao
em Ciéncias Cardiovasculares da UFF.

Com as devidas honras e homenagens, o Professor
Claudio Rapezzi, um grande colaborador cientifico nas MCP,
faleceu em 2022, tendo contribuido com inimeros trabalhos
em cardiogenética.

Dra. Lidia Zytynski Moura

Dra. Diane Xavier de Avila
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