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Doenca de McArdle:
uma genocopia da Cardiomiopatia Hipertrofica
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INTRODU(;AO A Doenca de McArdle (glicogenose tipo V) decorre da

deficiéncia de miofosforilase, provocando fadiga e intolerancia

A Cardiomiopatia Hipertréfica (CMH) é uma doenca ao exercicio, sendo uma doenca pouco comum possui uma
genética autossdbmica dominante causada por variantes prevaléncia estimada de 1:100.000 nos EUA (sem dados para
patogénicas sarcoméricas e ndo sarcoméricas. Doencas de populacao brasileira).
depdsito como Fabry, Pompe, Amiloidose TTR e McArdle podem
mimetizar a CMH (genocépias), dificultando o diagnéstico preciso. A fisiopatologia da doenga esta intimamente ligada as variantes
A genotipagem é essencial para o tratamento individualizado. que codificam a miofosforilase, impedindo o aporte adequado

do glicogénio muscular tanto para producdo do metabolismo
aerdbico quanto ao metabolismo anaerdbico, sendo assim
M ETO DO L OG IA produzindo fadiga sem producao de lactato.
Relato de caso de um paciente com diagnéstico suspeito de CMH néo
obstrutiva sem outros achados clinicos com resultado genético favoravel a Apresenta-se nos primeiros 10 anos de vida, porém geralmente
doenca de McArdle. o diagnostico é tardio, caracterizado pelo quadro clinico de

fadiga muscular ao exercicio, manifestando caimbras, mialgia,
fragueza muscular fixa (25%), mioglobinuria recorrente (50%) e

RELATO DE CASO em alguns casos, rabidomidlise com lesdo renal aguda.

Homem, 42 anos, hipertenso desde os 35 anos, em uso de Entretanto, a cardiomiopatia é incomum e se apresenta
losartana e hidroclorotiazida, procurou o servico devido cansaco geraimente com CMH leve com dilatacdo de VE, raramente
aos esforgcos ha 10 anos e dores musculares de leve intensidade formas obstrutivas graves.

intermitentes. Exame fisico com poucas alteracdes somente forca
muscular grau IV proximal e simétrica.

sem infarrrsem infarrrsem informagmorte natural
Exames laboratoriais: CR 1,2 / UR 38 / NA 138 /K 4,0 / CPK 1020 /
TSH1,5/T4L 1,8/ NT PRO BNP 225/ Demais: NORMAIS
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Sequéncia Coorder-\ad.a Variante Variante Classificacdo
referéncia SromX - c.DNA Proteina ACMG
(GRCh38)
PYGM NM_005609.4 chr11-64751597 c1827G>A  plysoglys rovaveimente Heterozigoto
patogénica
PYGM NM_005609.4 chr11-64754024 c1094C>T  pAladgsval  Frovaveimente Heterozigoto
patogénica
FLNC NM_001458.5 chr7-128848044 c.4556A>G p.Tyr1519Cys vus Heterozigoto
Ressonancia Magnética Cardiaca evidenciou assimetria septal
. Genotype Counts Haplotype Counts
Importante.
11.64521496.G-A 11.64521496-G-A
G/G GA AA G A
e ; e 11230 e C R W
— 11.64519069.C.T
. 11.64519069.C.T /T 5 0
3% % # #ﬁx m = The estimated probability that these variants occur in different haplotypes is 100%.
> N AN
o S . [ Samples consistent with variants appearing in isolation or on different haplotypes @Pr:babr ty values are not well calibrated. particular
[ Samples consisten nants appearing on the same haplotype. extremely rare. Interpret with caution. Please see our blog post on vana nce for
Samples consistent with either co-occurrence pattern accuracy estimates and additional detail.
-
Based on their co-occurrence patter in gnomAD, these variants are fikely found on
= different haplotypes in most individuals in gnomAD.
S ks a [ Because no individualin gnomAD carres both varians, thi table was computed
Vi ‘;‘?M‘ based on the separate variant information and does not account for the possibility that
¥ > = H fuz some samples may not be covered at both variant sites.

CONCLUSAO
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: ' o :”‘“’-"ﬁ' Apesar de desafiador, diagnosticar de forma precoce esses
e 3 ; pacientes  parece ser. .essencial para garar_1tir 0
I R e acompanhamento multiprofissional adequado e a génomica esta
revolucionando a abordagem da doenga, uma vez que é capaz

O paciente fez um TCP em carga Unica de 50 Watts por 10 minutos. de realizar diagnésticos precoces e triagens familiares com
Ao final do exame referiu dispneia pouco intensa (Borg 4/10) e bastante precisdo ajudando cada vez mais uma gama maior de
fadiga de MMII moderada ( Borg 3/10). Resposta adequada de PA e pacientes.

EVs isoladas, monomorficas , raras na recuperagdo. N&o alterou
lactato.



