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O Dr. Michael ] Ackerman (acker-
man.michael@mayo.edu) tem
dedicado o seu trabalho a investi-
gacao clinica genética no sentido
de descobrir doencas hereditarias
relacionadas com a morte subita.
Tem muitos estudos em desen-
volvimento. Transcreve-se o indi-
cado na pagina web da Clinica
Mayo, de Rochester (EUA):

Correlagdes genotico-fendtipo e
a descoberta de um novo gene na
sindrome do QT longo;

Anadlise mutacional na taquicardia
ventricular polimérfica catecolami-
nérgica

Correlagdes genodtico-fenotipo e a
descoberta de um gene na cardio-
miopatia hipertréfica

O afogamento como uma altera-
cao genética

Canalopatias cardiacas no SIDS

Autbpsia molecular na morte
subita nao explicada no jovem

Teste de provocagdo com cateco-
lamina na avaliacdo da sindrome do
QT longo

O sono e o controlo circulatério
neural na sindrome do QT longo

Transcreve-se, ainda, o escrito na
Introducao da sua pagina da inter-
net: “No Laboratério da Mayo Clinic
Windland Smith Rice da gendémica
da Morte subita, o Dr. Ackerman e
0s seus colegas tém interesses na
investigagao que inclui a gendémica,
a analise mutacional e a descoberta
de novos genes relacionados com
as canalopatias cardiacas, como a
sindrome do QT longo, a taquicardia
ventricular polimérfica catecolami-
nérgica e a morte subita nao expli-
cada, incluindo a sindrome da morte
suibita na crianca, as doencas do
sarcémero adquiridas, como a car-
diomiopatia hipertréfica. Para além
disto, como Diretor da Clinica da Sin-
drome do QT longo, o Dr. Ackerman
tem ativa a clinica e a investigagao
translacional para a identificacdo de
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individuos com maior risco de morte
subita. Estes projetos incluem estu-
dos do sistema nervoso auténomo e
estudos do sono realizados durante
a noite”

Como médico interessa-se inevita-
velmente pelas doencas cardiovas-
culares, pela cardiologia pediatrica,
pela farmacologia molecular e pelas
terapéuticas experimentais. A sua
tese de doutoramento tem o nome
“Molecular and Electrophysical
Characterization of the Swelling-
-Induced Chloride Conductance
Pathway in Xenopus Oocytes” (cuja
tradugao se agradece). Tem 264
publicagdes (!) (fonte: PubMed) em
varias Revistas de qualidade e de
prestigio cientifico (N Engl ] Med.,
Circulation, J Cardiovasc Electro-
physiol., ] Med Genet., Pediatric
Research e também na Revista Por-
tuguesa Cardiologia, entre outras).

Muitas publicacoes poderiam ter
sido escolhidas para a elaboracdo de
resumos. Contudo, escolheram-se
as seguintes pela importancia que a
morte subita tem no desporto.

Semsarian, C., Sweeting, J.,
Ackerman, M. J.: Sudden cardiac
death in athletes.

BMJ 2015;350:h1218.

A morte subita é definida como a
morte ndo esperada, que ocorre
geralmente dentro de uma hora
apbs o inicio dos sintomas nos casos
em que a morte é testemunhada e,
nos casos nao testemunhados, den-
tro das 24 horas contadas a partir
do ultimo momento que o sujeito
fol visto vivo e bem. E a principal
causa médica de morte nos atletas e
apresenta uma incidéncia que varia
entre 1 morte por 50 mil a 80 mil
atletas, por ano. Os homens, os de
raca negra ou afro-americanos e os
basquetebolistas parecem ter maior
rico que os outros subgrupos. Nos

atletas com menos 35 anos de idade
a morte subita de causa cardiaca
ocorre devido a doenca cardiaca
genética, como a CMH, mas até
quase metade dos casos a MSC esta
associada a um coracéo estrutural-
mente normal e a autdpsia (nega-
tiva) ndo consegue identificar uma
causa. Refere-se ainda que a pratica
desportiva intensa e regular pode
originar alteragoes cardiacas, mas
nem todas sdo perigosas. Alteracoes
estruturais, como a hipertrofia e a
fibrose também podem ocorrer neste
contexto. Os autores propdem mais
educacao e consciencializa¢do sobre
a MS, o treino em reanimacao car-
diopulmonar, o acesso aos desfibri-
lhadores externos para a prevengao
global da MS de causa cardiaca.

Towe, E. C, ..., Ackerman, M. J.:
Genotype-Phenotype Correlations in
Apical Variant Hypertrophic Cardio-
myopathy.

Congenital Heart Disease, 10(3),

pag E139-E145, 2015. http://dx.doi.
0rg/10.1111/chd.12242.

Refere-se que a CMH é realgada pela
grande heterogeneidade fenotipica e
genotipica. Na avaliagao ecocardio-
grafica é dividida em quatro sub-
tipos: inversdo do contorno septal,
septo sigmoide, contorno neutro e
variante apical, havendo estudos
que associam a inversao do contorno
septal com a forte probabilidade de
um teste genético positivo. O estudo
genético, entre 1999 e 2007, envolveu
1053 doentes com CMH, 60% dos
quais homens e idade no momento
do diagnéstico igual a 44.4 + 19 anos.
Verificaram que 71 doentes (7%)
tinham CMH apical (63% homens,
idade média igual a 47.8 + 15 anos e
espessura média da parede ventri-
cular esquerda igual a 19.8 + 6mm).
Apenas 7 (10%) destes doentes
tinham obstrucao no fluxo ventri-
cular esquerdo e 18 (25%) tiveram
teste genético positivo. No periodo
de follow-up (média igual a 5,5 anos,
entre 0.1 e 18.2 anos) de 96% doentes,
nao houve diferencgas significativas
de ocorréncia de eventos adver-

sos entre os doentes com genoétipo
positivo ou negativo. Os autores
concluiram que menos de 10% dos
doentes tinham o subtipo apical, o





