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Resumo

Os autores descrevem o caso clinico de um recém-nascido com rabdomiomas cardfacos multiplos, que se manifestaram por

perturbac¢des do ritmo.

A existéncia dos tumores cardfacos levantou a hipétese de se tratar de uma esclerose tuberosa, que se confirmou pela presenca

de nédulos tuberosos subependimdrios periventriculares.

Faz-se uma breve revisdo tedrica sobre a esclerose tuberosa, salientando-se o envolvimento cardfaco e cerebral, o que permite

habitualmente o diagndstico no perfodo neonatal.
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Summary

The authors report a clinical case of multiple cardiac rhabdomyomas, in a newborn presented with arrhytmia.
The presence of the cardiac tumours led to the diagnosis of tuberous sclerosis, confirmed by subependymal tuberous nodules.
The authors review tuberous sclerosis, emphasing that the cardiac and the cerebral involvement are of paramount importance of

diagnosis in the neonatal period.
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Introducao

A esclerose tuberosa (ET) € uma doenca de transmis-
sdo autossémica dominante (expressdo varidvel), estiman-
do-se contudo, que a taxa de novas mutagdes seja de 25
a75% 2, A sua prevaléncia na comunidade varia, con-
forme os autores, de 1:10000 a 1:27000 ¥, E uma
doenga que tem por base uma anomalia na diferenciagio
celular e que se manifesta na pele, no tecido celular
subcutineo, sistema nervoso central (SNC) e visceras @,

As lesdes cutineas incluem: méculas despigmenta-
das, mdculas rugosas («pele de Chagrin») e adenomas
sebdceos O,

Entregue para publicacdo em 12/06/97.
Aceite para publicagdo em 05/05/98.

As lesdes do SNC sdo muito varidveis e traduzem
uma perturbac@o na proliferacdo e/ou migragdo das célu-
las nervosas: tumores (astrocitomas benignos, nédulos
tuberosos corticais, nédulos facomatosos subependima-
rios) e heterotopias da substincia branca @,

Podem ainda existir hamartomas retinianos, rins
policisticos, ou angiomiolipomas renais e linfangiomatose
pulmonar, por vezes com hipertensdo pulmonar ©.

Os tumores cardfacos mais frequentes no recém-nas-
cido (RN) sdo os rabdomiomas; tendem a ser mdltiplos,
envolvem o septo interventricular e a espessura das pare-
des, projectando-se para o interior das cavidades cardia-
cas, com especial predilec¢iio pelo ventriculo direito & &
(VD). A associagdo a ET verifica-se em 50-64% dos
casos &*7 89 A origem dos rabdomiomas é miocdrdica
e sdo histologicamente benignos, opondo-se a sua malig-
nidade clinica ®.
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Caso Clinico

RN de trés dias de vida, do sexo masculino, raca
caucasiana, natural e residente em Guimardes, transfe-
rido para o Hospital de S. Jodo, por arritmia e suspeita de
cardiopatia congénita.

Primeiro filho de pais jovens e ndo consanguineos.
A mie, de 22 anos de idade, é portadora de alteragdes
cutineas com lesdes nodulares e mdculas rugosas; o pai,
de 21 anos, refere doenca pulmonar crénica. Um tio
materno sofre de epilepsia e um tio paterno tem cardio-
patia congénita.

Gestag@o com duragdo de 38 semanas, regularmente
vigiada, aparentemente sem intercorréncias. O parto foi
eutéeico, o RN teve um Indice de Apgar de 7 e 10 res-
pectivamente ao 1.° ¢ 5.° minuto.

A antropometria ao nascer foi de 3240 gr (P50);
50 cm (P50); 34 cm (P50).

No primeiro dia de vida foi-lhe detectada arritmia,
pelo que foi internado sendo posteriormente enviado para
o Hospital de S. Jo3o para observagdo por Cardiologia
Pedijtrica.

Ao exame objectivo o RN apresentava-se com razo-
dvel estado geral, sem cianose, dificuldade respiratéria
ou outros sinais de insuficiéncia cardfaca. Salienta-se a
existéncia de um sopro de ejecgdo, grau II/VI, no bordo
esquerdo do esterno, e a presenca de arritmia.

Dos exames auxiliares de diagndstico destaca-se:

* Hemocultura positiva com isolamento de Klebsiella
Pneumoniae compativel com o quadro de sepsis.

e Radiografia do térax: auséncia de cardiomegalia,
vasculariza¢do pulmonar normal.

* Electrocardiograma (ECG): «Numerosas contra¢oes
auriculares prematuras, algumas com condugfo
intraventricular aberrante. Auséncia de taquiarrit-
mias supraventriculares sustentadas. Sem outras
alteragcdes».

e Ecocardiograma bidimensional e Doppler: Ausén-
cia de anomalias cardiacas estruturais; presenca de
imagem hiperecogénica, correspondente a tumor
cardfaco, volumoso, localizado no VD (Fig. 1),
prolongando-se até a cAmara de saida (Fig. 2);
tumor de pequenas dimensdes situado na auricula
direita (AD) (Fig. 3); auséncia de obstru¢do das
cdmaras de saida de ambos os ventriculos.

* Ecografia transfontanelar e ressonincia magnética
nuclear cerebral (RMN) (Figs. 4 e 5); «N&dulos
tuberosos subependimdrios periventriculares, sem
outras lesdes tumorais».

¢ Exame oftalmolégico: normal.

* Ecografia reno-pélvica: normal.

FIG. 1 — Paraesternal; eixo longo do ventriculo esquerdo: tumor

volumoso no ventriculo direito (VD) (seta).

FIG. 2 — Paraesternal; eixo curto de grandes vasos: tumor na cimara
de saida do ventriculo direito (seta).

2 Josn

FIG. 3 — Subcostal: tumor de pequenas dimensdes na auricula direita
(seta).

FIG. 4 — RMN cerebral: a) plano axial, ponderagio T,; b) plano
sagital, pondera¢do T,: nédulos tuberosos subependimdrios
caracterizados por hipersinal (seta).
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FIG. 5 — RMN cerebral: a) ¢ b): planos axiais, ponderagio T,: nédu-
los tuberosos subependimdrios caracterizados por hiposinal
(seta).

O RN teve alta com 16 dias de vida, apds 10 dias de
antibioterapia, clinicamente bem, ndo se registando o
aparecimento de lesdes despigmentadas cutdneas ou
qualquer episédio convulsivo. O ECG revelava apenas
algumas contra¢des auriculares prematuras. Foi orienta-
do para as consultas de Cardiologia Pedidtrica e de
Doengas Metabdlicas sem terapéutica a efectuar no
ambulatoério.

Posteriormente, foi afirmado o diagndstico de
esclerose tuberosa na mie, sendo orientada para estudo
molecular.

Discussao

Os tumores cardfacos sdo uma entidade excepcional
na crianga (0,08% das cardiopatias malformativas) ®, mas
a hipétese deve ser sempre colocada perante um RN com
insuficiéncia cardfaca e/ou arritmia inexplicdvel © % 10,
O diagnéstico faz-se através da ecocardiografia bidi-
mensional &7, que ao revelar a presenga de rabdomio-
mas (massas unicas ou miultiplas ecodensas bem deli-
mitadas ), coloca a suspeita de ET, devido & associagdo
frequente (50-64%) © 4739,

As manifestagdes clinicas dos rabdomiomas variam
amplamente, podendo ser assintomdticos, originar pro-
blemas intrauterinos como hidrépsia fetal e arritmias,
morte fetal e neonatal ®. No RN e na crianga a
sintomatologia varia em func¢dio do niimero, tamanho e
localizag8o tumoral © . Podem provocar qualquer tipo
de disritmia auricular e ventricular, assim como sinais e
sintomas que mimetizam a doenca valvular e/ou
cardiopatia congénita ciandtica, especialmente devido a
fenémenos obstrutivos associados © 9,

Frequentemente no RN os tnicos sinais ou sintomas
de ET presentes estdo relacionados com o atingimento

cardfaco e/ou cerebral, salientando-se a auséncia das
outras manifestagdes clinicas préprias da crianga e
adulto @,

A extirpagdo cirtrgica estd reservada para os casos
de insuficiéncia cardfaca e/ou arritmias ventriculares re-
fractarias ao tratamento médico, bem como aos tumores
tnicos, volumosos e sobretudo obstrutivos @ 1% 1D Nos
doentes restantes a atitude deve ser expectante, devido a
dificuldade de extirpacdo das massas tumorais e & possi-
bilidade da sua regressdio espontinea © 7 & 1012,

Saliente-se que a ET no perfodo neonatal sé se ma-
nifesta normalmente com sintomatologia cardfaca e/ou
do SNC @,

As mdculas despigmentadas surgem precocemente em
50 a 90% das criangas afectadas, mas raramente estdo
presentes ao nascimento. De igual modo, as convulsdes
registam-se na maioria dos doentes (70%) no primeiro
ano de vida @3,

Tal como € descrito, a presenca dos nédulos tuberosos
subependimdrios periventriculares neste RN permitiu o
diagnéstico definitivo de ET.

A ecografia transfontanelar pode ser dtil, sendo a
tomografia axial computorizada, mas especialmente a
ressonancia magnética nuclear cerebral, particularmente
valiosas na demonstra¢do dos ndédulos corticais periféri-
cos e heterotopias da substincia branca @,

O conhecimento recente da disfun¢do de um gene
localizado nos cromossomas 9q, 12q, 16 ou 22-24, pos-
sibilita o diagndstico pré-natal através da andlise do DNA,
permitindo um aconselhamento genético adequado ¢ 19,
E importante que as gestantes portadoras de ET sejam
submetidas a ecocardiografia fetal, sendo possivel diag-
nosticar in utero as massas cardfacas, facilitando a pres-
tacdo de cuidados diferenciados no periodo neonatal
imediato 5 19,
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