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Displasia Toracica
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Resumo

Os autores descrevem um caso clinico referente a uma crianga que apresentava ao nascer uma marcada despropor¢io toraco-abdo-

minal, por diminui¢iio do diametro tordcico. O Recém-nascido (RN) fez um Sindrome de Dificuldade Respiratéria (SDR) precoce com

necessidade de ventilagdo mecdnica, tendo-se verificado dificuldade na entubaciio traqueal. Apds a extubaciio manteve crises frequentes

de polipneia e cianose. Na sequéncia da investigagio etioldgica, verificou-se que tinha uma estenose sub gldtica importante.

Associando os achados clinicos verificamos tratar-se de um sindrome de Barnes, forma rara de displasia tordcica.

Palavras-chave: Displasia toracolaringopélvica, Sindrome de Barnes, Recém-nascido.

Summary

The authors present a case of a child whose examination revealed a thoracoabdominal disproportion, due to a small thorax. The
newborn presented with a respiratory distress syndrome within the first hour of life. Mechanical ventilation was initiated, with difficulty
in endotracheal intubation. After extubation, frequent crisis of polypneia and cyanosis were observed. After etiologic investigation, an
important laryngeal stenosis was found. Associating the clinical signs, we can say that this is a Barnes syndrome, a rare case of thoracic

dysplasia.
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Introducao

O Sindrome de Barnes, uma forma rara de displasia
tordcica, foi descrita pela 1* vez em 1969, ' por Barnes
e col., tendo a mesma familia sido mais tarde descrita e
reavaliada por Burn e col. em 1986 . Na revisio efec-
tuada ndo foi encontrada bibliografia descrevendo este
sindrome em Portugal.
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Caso Clinico

T.D.M.C., crianca do sexo masculino, raca branca,
primeiro filho de pais jovens ndo consanguineos, sem
habitos tabdgicos ou alcodlicos. A gravidez foi vigiada,
sem intercorréncias. Cesariana por ndo progressao de tra-
balho de parto, as 34 semanas na Maternidade Dr. Alfre-
do da Costa (MAC). Indice de Apgar 6/8. Peso ao nascer
2450 gramas (P 50). Comprimento 43 cm (P 10). Peri-
metro cefilico — 33,8 cm (P>90). Perimetro toracico
26 cm (P<10). Perimetro abdominal 30 cm (P>50).

Na primeira observacdo de recém-nascido ¢ referida
despropor¢do toraco-abdominal, com térax estreito e cur-
to. O abdémen era globoso, (Fig I) com figado palpdvel
3 cm abaixo do rebordo costal direito e baco 0,5 cm
abaixo do rebordo costal esquerdo. Cabeca e membros
sem alteragdes.
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FIG. I — Fotografia revelando uma despropor¢io evidente entre o térax
e o abdomen. Tdrax estreito e abdomen proeminente.

E internado apés o nascimento, por dificuldade respi-
ratéria de agravamento progressivo que levou a necessi-
dade de ventilacdo mecanica.

Destaca-se a grande dificuldade na entubacio tra-
queal, por nio progressdo da sonda traqueal. Esteve ven-
tilado durante oito dias.

Os exames complementares realizados inicialmente:
ecografia transfontanelar, ecogratia renal e exame oftal-
moldgico foram normais.

A radiografia do esqueleto revelou um térax estreito
em forma de sino, com pelve estreita (Fig I1).

FIG. II - Radiografia do esqueleto do RN, demonstrando um térax em
forma de «sino» e uma pelve estreita.

ApOs a extubacdo, manteve crises frequentes de cia-
nose e polipneia, com baixas de satura¢do de oxigénio,
das quais recuperava habitualmente apds aspiracdo das
secrecOes e administragdo de oxigénio ou, mais raramen-
te, de forma espontinea.

Os aspectos radiolgicos observados, associados a
provivel estenose laringotraqueal levaram a uma investi-
gacdo da histdria familiar, no sentido de esclarecer a exis-
téncia de doenca hereditdria.

Na histéria familiar a mie referia antecedentes de
dificuldade respiratéria, de causa nio esclarecida nos pri-
meiros meses de vida, o tio materno apresentava um
«pectus escavatum». O estudo radioldgico da mae revelou
uma bacia de pequenas dimensdes, ¢ o torax ndo mos-
trava alteracdes significativas.

O recém nascido manteve as crises de dificuldade res-
piratéria com cianose pelo que foi efectuada laringos-
copia directa que revelou estenose subglotica. A tomo-
grafia axial computorizada do pescoco ndo foi conclu-
siva. A repeti¢do da laringoscopia directa reconfirmou a
estenose subglética circunferencial, com reducdo de 40
a 50% do ldmen.

Foi equacionada a realizacio de traqueotomia, mas
esta foi protelada porque a crianga melhorou da difi-
culdade respiratdria.

Teve alta clinica aos 3 meses de idade, com moni-
torizag¢@o da saturacio de O, oxigénio e aparclho de aspi-
ragio de secrecoes, estando a mae devidamente treinada
para actuar quando necessdrio. Aos 4 meses e meio, foi
internado por ter crises mais frequentes de cianose e dis-
pneia. Durante o internamento fez uma paragem cardio-
respiratoria tendo havido necessidade de recorrer a uma
traquecostomia de urgéncia.

Actualmente a crianca tem 3 anos e 9 meses de idade,
foi submetida a uma intervencdo cirtrgica, laringofissura
com colocacio de tubo de Montgomery (tubo em T), para
a permeabilizagdo da subglote. Tem um desenvolvimento
psicomotor normal, estando no percentil 25 para a altura
€ peso.

Discussao

A crianca que descrevemos tem uma marcada des-
propor¢do toraco-abdominal, por diminui¢cdo dos diame-
tros tordcicos, com térax pequeno, rigido e com configu-
ragdo «em sino». As costelas, em particular as superiores
apresentam-se curtas e horizontalizadas. com alargamen-
to das jungdes costo-condrais e claviculas de situacdo
alta. (Fig I1I)

Os ossos iliacos sdo curtos e quadrados, com aceta-
bulos horizontalizados e irregulares. (Fig. V)

Estes aspectos radioldgicos encontrados podem ser
encontrados em trés sindromes: distrofia tordcica asfi-
xiante (Sindrome de Jeune), displasia condro-ectodér-
mica (Sindrome de Ellis Van Creveld) e displasia toraco-
-laringo-pélvica (Sindrome de Barnes).

O diagndstico diferencial do caso que descrevemos
faz-se principalmente com o S. de Jeune, onde também
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existe envolvimento dos membros, e a polidactilia ¢ in-
constante **'. E frequente as criancas com S. de Jeune
desenvolverem, ao longo da infancia, faléncia renal asso-
ciada a displasia tubular quistica ou esclerose glomerular,
doenca hepadtica por fibrose ductal e aplasia da retina .

No S. de Van Creveld € tipico o envolvimento dos
membros, com encurtamento e deformidade dos o0ssos
longos, em particular dos segmentos distais, associando-
-se a polidactilia pds-axial e atingindo sobretudo as mios
G-0 7 E ainda frequente o envolvimento dos dentes e
unhas, com hipoplasia e/ou displasia e 50% dos doen-
tes tém defeito cardiaco congénito (auricula dnica) *.

A existéncia de estenose laringea subglética asso-
ciada as outras alteracdes encontradas no nosso caso, ¢é
semelhante aos casos descritos por Barnes e col '"". Habi-
tualmente estas criangas tém uma estatura normal, com
uma constituiclo asténica, e desenvolvimento psicomotor
e inteligéncia normais. As alteracdes esqueléticas tendem
a atenuar-se com o crescimento, com uma diminui¢do da
sintomatologia respiratoria.

Este sindrome € de transmissdo autossomica domi-
nante, com penetrincia e expressdo varidveis, ao contrd-
rio dos outros referidos, de transmissao recessiva.

Nesta familia, a histéria materna de dificuldade respi-
ratéria na 17 infincia associada a alteracdes radioldgicas
da bacia, assim como um tio materno com «pectus esca-
vatum» sugerem uma forma de doenga com expressio
varidvel. Estes aspectos devem ser considerados no acon-
selhamento genético, na avaliacio do risco, quer em rela-
cdo a recorréncia quer a gravidade de outros casos que
possam ocorrer na frateria.

FIG. III — Radiografia do térax aos 32 meses: costelas curtas e hori-
zontalizadas, sobretudo as superiores. com alargamento das
juncdes costo-condrais.

FIG. IV — Radiografia da pelve aos 32 meses: ossos iliacos curtos ¢
quadrados. acetdbulos horizontalizados ¢ irregulares.
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