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Esclerose Tuberosa: Achados Incomuns em Contexto de uma

Doenca Rara

Tuberous Sclerosis: Unusual Findings in the Setting of a Rare Disease

Ines Oliveira,”™ Rafaela Lopes,’
Centro Hospitalar Tamega e Sousa,’ EPE, Penafiel — Portugal

Descricao do caso

Mulher de 40 anos de idade, diagnosticada com esclerose
tuberosa (ET) com um ano de idade, com déficit cognitivo,
epilepsia e angiomiolipoma renal, encaminhada a consulta
de cardiologia com queixas de cansago. A paciente nao tinha
histéria familiar de ET. Embora sua mae nao conseguisse
confirmar se a paciente tinha sido submetida a um teste
genético, o diagndstico de ET foi feito de acordo com
os critérios revisados do International Tuberous Sclerosis
Consensus Group, pela presenca de varios critérios majores,
tais como méculas hipomelanéticas, angiofribromas da face,
displasia cortical e nédulos subependimarios.

Na avaliagdo cardiovascular, a paciente ndo apresentava
dispneia de esforco, dor toracica, palpitagdes ou histéria
de sincope. No exame fisico, observavam-se miltiplos
angiofibromas cutdneos e maculas hipomelanéticas,
auscultagao cardiaca sem sopros cardiacos ou sinais de
congestdao. O eletrocardiograma (ECG) mostrou alteragao
inespecifica da repolarizagdo (Figura 1), e nenhum evento
disritmico foi detectado pelo Holter. O ecocardiograma
transtordcico revelou mdltiplas lesoes hiperecogénicas
intracardiacas, sem obstrucao de fluxo sanguineo ou disfungao
valvar, e fungao sistélica ventricular preservada (Figuras 1B
e C). A ressonancia magnética cardiaca (RMC) identificou
a natureza das lesdes (Figuras 2C-H) — sinal hiperintenso e
homogéneo nas imagens ponderadasem T1 eem T2 (A, B, C),
com supressao uniforme de gordura com a aplicagao de pulsos
de saturagao, com intensidade similar ao tecido adiposo (D).
As lesdes também mostraram alteragao quimica, revelando
sua natureza lipomatosa (F). Sem evidéncia de perfusao,
realce tardio pelo gadolinio (E) ou outras massas. A paciente
permaneceu assintomatica apés cinco dias de seguimento,
realizando ECG e ecocardiogramas anuais, sem aumento no
ndmero ou tamanho dos lipomas.
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Discussao

A ET é uma doenca dominante autossémica caracterizada
pelo crescimento de neoplasmas benignos em mdltiplos
6rgaos."? A doenga pode ser familiar ou se desenvolver como
um caso esporadico.? O cérebro e a pele sao os 6rgaos mais
afetados, com o desenvolvimento de tumores cerebrais,
nédulos subependimdrios e displasia cortical, méaculas
hipomelanéticas e rabdomiomas cardiacos, cistos renais e
angiomiolipomas também caracterizam a doenga.'?

Rabdomiomas sdo a manifestacao cardiaca cléssica, sendo
um dos critérios diagndsticos; ' sao geralmente assintométicos,
com regressao espontanea durante a infancia, embora as
vezes, sintomas possam se desenvolver devido ao tamanho
e local do tumor, levando a obstrucdo valvar e sintomas de
insuficiéncia cardiaca.’?

No nosso caso, a paciente foi a consulta com cardiologista
quando tinha 40 anos de idade. A avaliacdo cardiaca revelou
multiplos lipomas cardiacos — uma caracteristica que, embora
por vezes descritos na ET, ttm importancia desconhecida
e ndo tém papel no diagndstico.* No entanto, a difusao
de técnicas de imagem multimodal levou a um crescente
reconhecimento da presenca de lipomas cardiacos em
pacientes com ET, levantando a questdo sobre o rastreio de
outras caracteristicas da doenga em pacientes com lipomas

A

B nems Aan Lk ‘i if -
a2y \'W,V\NWV -U ﬁvwwrm/\h—»ﬂ

i I L\,VJL,J}W i w i
- S SERE| TU‘W

m

inti s
g & Uﬂ ciac (i
ﬂ e e e gy g

Figura 1 - A) Eletrocardiograma mostrando ritmo sinusal, ma progresséo da
onda R nas derivagbes pré-cordiais anteriores e anormalidades inespecificas
de repolarizagéo: B,C) PSLAX e ecocardiograma transtoracico quatro cdmaras
mostrando lesdes hiperecogénicas no miocardio localizadas na parede
anterosseptal, inferosseptal e anterolateral do ventriculo esquerdo (—)
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Figura 2 - A,B) Imagens ponderadas em T1 mostrando mdultiplas lesées no miocardio com sinal hiperintenso e homogéneo. Ndo ha sinais de outras massas
intracardiacas; C) imagens ponderadas em T2 mostrando lesées intramiocérdicas com hipersinal homogéneo. Nao ha sinais de outras massas intracardiacas;
D) Sequéncia de cine ressonadncia mostrando supresséo sincrona do sinal com a aplicagdo de pulsos de saturagdo, obtendo-se intensidade de sinal similar ao
tecido adiposo adjacente; E) Auséncia de realce tardio com gadolinio; F) Presenga de chemical shift, destacando a interface entre as lesdes no miocérdio e o

miocardio, revelando a natureza lipidica das lesdes.

cardiacos identificados incidentalmente. Os lipomas podem
ser resultado natural da regressao do rabdomioma ou, em
casos de pacientes com ET e angiomiolipomas renais, podem
representar focos metastaticos de lesdes renais.** Esse tltimo,
contudo, requereria confirmacao por biépsia, o que nao foi
realizado nos casos publicados.**

A gordura, mais comumente encontrada ao redor do
mdsculo cardiaco; esta fortemente relacionada com fatores
de riscos como aterosclerose e resisténcia insulinica, e
portanto com prognéstico cardiovascular adverso.® Embora
o depdsito de gordura no miocardio possa ocorrer como
um consequéncia do envelhecimento, ela é principalmente
encontrada em condigoes clinicas em que os midcitos sao
substituidos por tecido fibroadiposo devido a dano prévio
irreversivel no miocérdio (necrose, infecgao) ou no contexto
da cardiomiopatia arritmogénica.” No entanto, apesar
da quantidade varidvel de adipdcitos nessas condigdes,
o desenvolvimento de lipomas cardiacos nao é comum.®
Esses consistem em tumores benignos encapsulados por
tecido fibroso, cuja patogénese nao é completamente
esclarecida.”® Geralmente sao lesoes silenciosas, embora
ha relatos de sintomas devido a interferéncia com outras
estruturas cardiacas.®

Exames de imagens tém um papel essencial no diagndstico
de massas intracardiacas.®® Na tomografia computadorizada,
os lipomas cardiacos sdo lesdes bem circunscritas que
apresentam um sinal homogéneo de baixa atenuagao.*® Na
RMC, essas lesoes apresentam mesma intensidade de sinal do
tecido adiposo tordcico nas imagens ponderadasem T1 e T2;”
% apresentam um hipersinal nas imagens em T1, as quais sao
fortemente suprimidas com a aplicagdo de pulsos adicionais
de saturagdo de gordura.*® Os lipomas cardiacos também
apresentam um artefato de chemical shift, representado
por uma linha preta sobre a interface lipidica-aquosa, sem
perfusdo ou realce tardio com gadolinio.?

Além do diagnéstico, os exames de imagem sao
cruciais no seguimento para avaliar o crescimento da
massa e possivel interferéncia com estruturas adjacentes.
A ecocardiografia tem um papel bem estabelecido na
avaliagao da funcao ventricular e valvular durante o
seguimento do paciente." A RMC possibilita melhor
caracterizacao do tecido, sem radiacdo ionizante, e
deve ser utilizada quando ha suspeita de crescimento ou
interferéncia mecanica.'””

Embora a maioria dos lipomas nao cresgcam e
permanegam assintomdaticos ao longo do tempo, é
importante investigar sinais e sintomas de insuficiéncia
cardiaca, o que requereria terapia especifica, uma vez que
a maioria desses pacientes apresentam déficit cognitivo, o
que impde maior desafio ao reconhecimento de sintomas

e intervencao."?’

O objetivo deste relato caso é destacar caracteristicas
especificas de uma doenca rara, bem como o papel dos
exames de imagem no diagnéstico, seguimento e manejo
apropriado do envolvimento cardfaco.
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