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Resumo

Fundamento: Seguimento de coorte retrospectiva de 30 anos que se aproxima da histéria natural dos tumores cardiacos
diagnosticados no feto uma vez que nenhum caso foi submetido a interrupcao da gestacao.

Obijetivo: Avaliar a morbidade e mortalidade perinatal e em longo prazo em fetos com diagnéstico de tumor cardiaco.
Como objetivo secundario avaliar os fatores que influenciaram os resultados perinatais e pés-natais.

Método: Estudo de coorte retrospectiva envolvendo 74 gestantes com diagnéstico ecocardiografico fetal de tumor
cardiaco acompanhadas em dois servicos de referéncia no periodo de maio de 1991 a novembro de 2021. Foi realizada
analise descritiva dos dados por meio de frequéncias absolutas (n) e relativas (%), mediana e intervalos interquartis. Para
avaliar a associacao entre as caracteristicas ecocardiograficas e as manifestacoes clinicas com os resultados perinatais
e pos-natais, foi aplicado o teste exato de Fisher. O calculo da sobrevida global foi realizado pelo método de Kaplan-
Meier e a comparacao de curvas pelo teste de log-rank. O tempo de seguimento, calculado em meses, foi definido a
partir da data de alta do hospital a data do status atual (vivo/censura ou ébito). O nivel de significancia considerado foi
de 5% (p<0,05).

Resultados: o rabdomioma é o tipo mais frequente (85%) de tumor cardiaco; apresenta alta morbidade (79,3%) e
mortalidade geral de 17,4%; a presenca de hidropisia fetal preditiva de 6bito.

Conclusao: A presenca de hidropisia fetal teve impacto na mortalidade, sendo fator importante para aconselhamento e
estabelecimento de prognéstico. A maioria dos 6bitos ocorrem antes da alta hospitalar.

Palavras-chave: Neoplasias Cardiacas; Ecocardiografia; Diagndstico Pré-Natal; Rabdomioma.

Abstract

Background: This was a 30-year retrospective cohort study that approximates closely to the natural history of cardiac tumors diagnosed in the
fetus, since there was no case of pregnancy interruption

Objective: To assess morbidity and mortality in the perinatal period and at long term in fetuses diagnosed with cardiac tumor. Our secondary
objective was to assess the evaluating factors of perinatal and postnatal results.

Methods: This was a retrospective cohort study with 74 pregnant women with an echocardiographic diagnosis of fetal cardiac tumor at two
referral centers between May 1991 and November 2021. A descriptive analysis was performed, and data were expressed as absolute (n)
and relative (%) frequencies, median and interquartile range. Fisher’s exact test was used to evaluate the association of echocardiographic
characteristics and clinical manifestations with perinatal and postnatal results. Global survival was calculated using the Kaplan-Meier method
and the curves were compared by the log-rank test. The time of follow-up, calculated in months, corresponded to the time elapsed from hospital
discharge to current status (survived/ censoring or death). The level of significance was set at 5% (p<0.05).
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Results: Rhabdomyoma is the most common type of cardiac tumor (85%), with a high morbidity (79.3%) and overall mortality of 17.4%. The
presence of fetal hydrops was a predictor of death.

Conclusion: The presence of fetal hydrops had an impact on mortality, and hence is an important factor in counselling and determining the
prognosis. Most deaths occurred before hospital discharge.

Keywords: Heart Neoplasms; Echocardiography; Prenatal Diagnosis; Rhabdomyoma.
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IntrOdugao Na ultima década, houve um aumento notavel no

Tumores cardiacos primdrios sdo raramente observados  diagnéstico fetal de tumores cardiacos primarios. Parte desse
no Gtero ou no poés-natal. A incidéncia é de 0,009% em  aumento pode ser atribuido aos avangos nas técnicas de
rastreamentos ultrassonograficos de baixo e alto risco, e imagem que conseguem diagnosticar e classificar com alta
aumenta para 0,2% em centros de referéncia em cardiologia ~ acuracia os vérios tipos histolégicos de tumor.'03151¢

pediatrica.’ Poucos sao os estudos que avaliam os resultados

Mais de 90% dos tumores cardiacos primarios sdo benignos  perinatais e em longo prazo dos fetos com tumores
e podem se originar do pericirdio ou do miocardio.? Dos  cardiacos.*®'? O presente estudo tem como objetivo
cinco tipos histolégicos de tumores cardiacos congénitos, os contribuir a preencher esta lacuna, relatando dados
rabdomiomas sdo responsdveis por 60 a 86% dos tumores,  referentes & morbidade e mortalidade, bem como os
seguidos por teratomas e fibromas, enquanto hemangiomas fatores que influenciaram nesses desfechos. Além disso,

e hamartomas sao extremamente raros.’ a grande contribuicao desta série é se aproximar da
A presenca de tumores cardiacos no feto pode levar a histéria natural da doenga uma vez que nenhum caso de
acometimentos hemodinamicos significativos que influenciam ~ interrupgao da gestagdo foi encontrado.

na morbidade e na mortalidade fetal e pés-natal, como
hidropisia, arritmia e obstrugao aos fluxos de via de entrada e <

! . PR o Métodos
de saida ventricular.*” Além disso, a prevaléncia de esclerose

2

tuberosa associada ao rabdomioma cardiaco fetal, é alta, Estudo de coorte retrospectivo entre maio de 1991
estimada entre 50 e 80%.*%"* Portanto, o achado de tumor ~  novembro de 2021, envolvendo dados de fetos com
cardfaco é importante indicador na investigacio de esclerose  diagndstico ecocardiografico de tumor cardiaco examinados
tuberosa, doenca genética que além do acometimento ~ em dois centros de referéncia em Ecocardiografia Fetal
cardiaco apresenta manifestaces clinicas neurolégicas, ~ (Unidade de Ecocardiografia e Cardiologia Fetal do
renais, oftalmoldgicas e dermatoldgicas.'*'> A morbidade ~ Departamento de Obstetricia do Hospital das Clinicas da
mais significativa, principalmente quando associada a  Faculdade de Medicina da Universidade de Sdo Paulo,
esclerose tuberosa, relaciona-se com as alteragoes nosistema ~ HCFMUSP e Clinica e Instituto de Ensino e pesquisa da
nervoso central, incluindo crises convulsivas, atraso no  Ecokid). Este estudo foi aprovado pelo Comité de Ftica
desenvolvimento e transtornos do espectro autista.™ Hospitalar (CAAE: 93022218.9.0000.0068).
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Durante o periodo de 30 anos de estudo, foram avaliadas
30 915 gestantes no Setor de Ecocardiografia Fetal do
HCFMUSP e 46 671 gestantes na Clinica Ecokid, com 74
fetos acometidos por tumores cardiacos.

Os critérios de inclusao compreenderam casos fetos que
tiveram confirmacao pés-natal ecocardiografica (no caso dos
nascidos vivos) ou anatomopatoldgica (no caso dos ébitos
fetais). Nos dois servigos os exames ecocardiograficos foram
realizados com o mesmo protocolo de seguimento, uma vez
que os profissionais responsaveis pelas avaliagbes pertenciam
aos dois locais. Todos os exames ecocardiogréficos foram
realizados e revisados por apenas dois profissionais com
formagao em Ecocardiografia Fetal e formacao médica em
cardiologia pedidtrica (FM.C e LM.L.).

Os tumores foram classificados de acordo com o aspecto
ecocardiogréfico em termos de ecogenicidade (homogéneo
ou cistico), limites de bordas (delimitadas ou irregulares), assim
como niimero (solitrio ou mdltiplo), localizagao e dimensao
(maior ou menor que 20mm). Foi considerado o diagnéstico
de rabdomioma quando existiam massas de aspecto
homogéneo e dimensdes varidveis, maltiplas em sua maioria,
mas podendo estar solitarias, sem fluxos em seu interior. Por
outro lado, foram consideradas como fibroma as massas
solitdrias hiperecogénicas com calcificagdo e degeneragao
cistica em seu interior. Os teratomas mostraram ecogenicidade
mais complexa, com cistos e partes sélidas mescladas com
calcificagdes e o tGnico caso de hemangioma mostrou, como
descrito na literatura, ser vascularizado e localizado em éatrio
direito. A Figura 1 mostra os exemplos dos tipos de tumores
cardfacos fetais diagnosticados por ecocardiografia fetal.

Também foi avaliada a repercussdao hemodindmica do
tumor principalmente quanto a presenca de hidropisia,
obstrugao aos fluxos de entrada e de saida do coragao
e arritmia. A hidropisia fetal foi definida pela presenga
de derrames em duas ou mais cavidades na auséncia de
aloimunizagdo."” Para quantificar a insuficiéncia cardiaca fetal
evolutivamente, foi utilizado o escore cardiovascular de James
Huhta,'® onde foram avaliadas a presenga de hidropisia, o
indice cardiotoracico, a fungao cardiaca, o padrao de Doppler
arterial e venoso.

Os aparelhos de ultrassom utilizados para os exames ao
longo do tempo foram Toshiba 270, HDI 3000 (Advanced
Technology Laboratories, Bothell, WA, USA) e aparelhos da
marca GE (Voluson 730 Expert, GE Voluson E8, S6 expert
e E10). Foram utilizados transdutores setoriais e convexos
de 5,0MHz e 3,5MHz. O coragao fetal foi examinado por
meio de métodos padronizados de imagem bidimensional,
Modo M, Doppler espectral (onda pulsada) e fluxo Doppler
colorido. O ritmo cardiaco foi determinado por meio da
andlise da sistole mecdnica da parede atrial e ventricular
pelo Doppler pulsado.

Ap6s o diagnéstico de tumor fetal, as gestantes cujos fetos
ndo apresentavam acometimento hemodinamico foram
acompanhadas mensalmente. Naquelas em que havia algum
acometimento hemodinamico, como hidropisia e/ou arritmia,
o acompanhamento foi semanal ou quinzenal, conforme a
gravidade de cada caso. Além disso, as gestantes também
foram acompanhadas no pré-natal de alto risco na instituicao.
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O parto era programado para ser realizado com 39 semanas
e o tipo de parto seguia a indicagao obstétrica.

A confirmagao diagnéstica dos tipos de tumores foi
realizada no periodo neonatal por meio de avaliagao
ecocardiogréfica e ressonancia nuclear magnética além
de andlise anatomopatolégica nos casos que foram
submetidos a cirurgia ou que evoluiram para 6ébito. Foi
utilizada a nomenclatura preconizada no Gltimo consenso
de classificagdo de tumores do pericardio e do coragao
da Organizagao Mundial da Satde, em 2015.'%"? Os
pacientes com diagnéstico confirmado no pds-natal tiveram
seguimento ambulatorial com cardiologista pediatrico e os
que tiveram diagnostico de esclerose tuberosa também foram
acompanhados por neurologistas pediatricos.

Morbidade foi definida como necessidade de tratamento
do paciente em unidade de terapia intensiva, tratamento
medicamentoso p6s-natal com antiarritmico, anticonvulsivante
ou inibidores da mTOR (everolimus ou sirolimus), necessidade de
cirurgia pés-natal, acometimento neurolégico, e diagndstico de
esclerose tuberosa. Foi considerado acometimento neurolégico
a presenga de uma das seguintes condigoes: esclerose tuberosa,
crises convulsivas e atraso no neurodesenvolvimento. Os
diagndsticos de esclerose tuberosa, crise convulsiva e atraso
no neurodesenvolvimento foram obtidos do prontuario e na
entrevista, pela ficha de acompanhamento.

Analise estatistica

Foi realizada andlise descritiva dos dados por meio de
frequéncias absolutas (n) e relativas (%). O denominador
indica o nimero de casos em que foram obtidas informagoes
aquela variavel.

Para andlise inferencial dos dados foram incluidos apenas os
fetos com rabdomioma. A distribuicao das variaveis quantitativas
foi analisada pelo teste de Komolgorov-Smirnov para verificar a
normalidade e, como os dados ndo apresentaram distribuicao
normal, os dados foram descritos em valores medianos e
intervalos interquartis. O teste pela Binomial foi aplicado
para identificar a diferenga entre as proporgoes dos sexos. Na
comparagdo entre as varidveis independentes em relagao aos
resultados de 6bito e esclerose tuberosa, foi aplicado o teste
exato de Fisher. O calculo da sobrevida global (SC) foi realizado
pelo método de Kaplan-Meier e a comparagao de curvas pelo
teste de log-rank. O tempo de seguimento calculado em meses
foi definido a partir da data de alta do hospital a data do status
atual (vivo/censura ou 6bito).

O nivel de significancia considerado foi de 5% (p<0,05).
Os dados foram analisados no programa SPSS versao 20 para
Windows.

Resultados

As indicagoes das avaliagoes ecocardiograficas na ocasiao
do diagnéstico de rabdomioma fetal foram: suspeita de
tumor (n=42, 68,8%), arritmia fetal (=9, 14,7%), suspeita
de cardiopatia congénita (n=7, 11,5%), exame de rotina
(n=3,5%).

Dos 74 casos descritos, houve confirmagao histoldgica
em 12 casos (16,2%), 7 deles apés o 6bito e dois deles apés
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cirurgia. Entretanto, a auséncia de estudo histolégico nao
invalida a confirmagao diagnéstica, uma vez que os estudos
demonstram que o diagnéstico é realizado em sua grande
maioria pelos exames de imagem, clinico e genética.?*
Além disso, a realizagdo de um procedimento invasivo para
diagnéstico nao é isento de riscos.

Foram encontrados 11 casos agrupados como formas raras:
seis (8,1%) fibromas, quatro (6,4%) teratomas e um (1,3%)
hemangioma. Os rabdomiomas foram o mais frequente,
somando um total de 63 fetos (85,1%).

Fibroma

Seis casos de fibroma foram confirmados, dois destes
evolufram para ébito. Em ambos os casos, o tumor era grande,
localizado na parede posterior do ventriculo esquerdo. O
primeiro faleceu com um ano de vida aguardando transplante
cardiaco e o segundo evoluiu para ébito com trés dias de
vida (Figura 1.a), antes da alta hospitalar. Os outros quatro
casos estao vivos, nao realizaram cirurgia e continuam em
seguimento clinico.

Teratoma

Dos quatro casos de teratoma, trés evoluiram para ébito,
dois fetais e um neonatal. Todos apresentavam derrame
pericardico importante e hidropisia fetal, sendo um deles
submetido a puncao do derrame, que provocou expansio
da massa tumoral e 6bito dois dias apés o procedimento,
com 25 semanas de gestagao. Um paciente encontra-se vivo
e assintomdtico apds exérese do tumor (Figura 1.b).

Hemangioma

O (nico caso de hemangioma foi diagnosticado com 24
semanas de gestacdo, nasceu com 38 semanas em hospital
referéncia em cirurgia cardiaca infantil. Era um tumor vascular
localizado no étrio direito (Figura 1.c), nutrido por uma fistula
proveniente da artéria corondria esquerda (Figura 2). O
paciente esta bem, em seguimento continuo com cardiologista
pedidtrico, sem medicagoes.

Rabdomioma

Os rabdomiomas foram o tipo diagnosticado mais
frequente, somando um total de 63 fetos (85,1%). A
mediana da idade gestacional na ocasiao do diagnéstico
do rabdomioma foi de 32 (13 — 39) semanas. A mediana
da idade materna na época do diagndstico foi de 29 (15
- 39) anos. Histéria familiar de esclerose tuberosa esteve
presente em 18% (11/63) dos casos com diagnéstico de
rabdomioma.

A maioria dos tumores (92,3%) esteve localizado nos
ventriculos, eram mdltiplos (77%) e, aproximadamente
um 45% apresentavam um diametro maior que 20mm
(Figura 1.d). Cinquenta e oito (92%) foram nascidos vivos
com mediana da idade gestacional no parto de 38 (37-39)
semanas e o tipo de parto mais frequente foi a cesarea, em
81,8% (45/55) dos casos. As frequéncias de recém-nascidos
do sexo masculino e do feminino foram similares, 52,5%
(31/59) e 47,5% (28/59) respectivamente (p = 0,79). O
escore de Apgar menor ou igual a sete foi observado em
7,7% (4/52) dos nascidos vivos.

Figura 1a - fibroma
Figura 1c - hemangioma

Figura 1b - teratoma
Figura 1d - rabdomioma

Figura 1 - Exemplos dos tipos de tumores cardiacos fetais diagnosticados por ecocardiografia fetal. VD: ventriculo direito; VE: ventriculo esquerdo; AD: atrio

direito; AE: atrio esquerdo; AQ: aorta.
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Cinquenta pacientes (83,3%) evoluiram com algum tipo
de morbidade. A mediana do tempo de internacao foi de
10 (5-19) dias (5-19), a maioria (95,7) foi admitido em UTI
neonatal. Desse total, 16,1% necessitaram de cirurgia e 88,7%
receberam alta.

Em relacdo ao uso de medicagao, 51,9% (27/52) dos
pacientes necessitaram de tratamento apés o nascimento,
quatro deles necessitaram de drogas antiarritmicas, 20
necessitaram de drogas com agdo no sistema nervoso
central, como anticonvulsivantes e antipsicéticos e trés
deles receberam inibidores da mTOR, como sirolimus e
everolimus (Figura 3). O acometimento neuroldgico estava

registrado no prontuario de 77,8% (35/45) dos pacientes,
seja pela presenca, muitas vezes concomitante, do atraso do
neurodesenvolvimento e de crises convulsivas. Informagoes
sobre o tempo de seguimento foram obtidas em 53 casos
com mediana de tempo de seguimento de 70 (12-174,3)
meses. A Tabela 1 apresenta a distribuigdo das caracteristicas
clinicas e ultrassonogréficas dos pacientes com diagnéstico
ecocardiogréfico fetal de rabdomioma.

Na Tabela 2, estd a descricao dos casos de rabdomioma
que evoluiram para 6bito. Dos trés casos de 6bito fetal, em
dois casos ocorreu associagado de massas tumorais gigantes,
arritmia e hidropisia. Destes dois fetos com alteragao de ritmo,

-
-

- -

-

~HEMANGIOMA

Figura 2 - Hemangioma no étrio direito nutrido por uma fistula proveniente da artéria corondria esquerda. AD: étrio direito; AE: atrio esquerdo.

Rabdomioma gigante no VE,
feto com 29 semanas,
inicio do tratamento com Sirolumus

Crianca com 2 meses de idade
e em uso de Everolimus

Figura 3 - Paciente submetido ao tratamento com inibidor de mTOR antes e depois do nascimento. VD: ventriculo direito; VE: ventriculo esquerdo; AD: étrio direito;

AE: atrio esquerdo.

Arq Bras Cardiol. 2024; 121(1):e20220469
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Tabela 1 - Distribuicao das caracteristicas clinicas
e ultrassonograficas dos pacientes com diagnostico
ecocardiografico fetal de rabdomioma

Caracteristicas N, %
Sexo
Feminino 28/59 (47,5)

Masculino 31/59 (52,5)
11/63 (17,5)
9/63 (14,3)

13/49 (26,5)

Historico familiar
Hidropisia
Arritmia

Numero de tumores

Unico 14/61 (23,0)

Multiplos 47/61 (77,0)
Esclerose tuberosa 32/44 (72,7)
Localizacao

Atrial 4/63 (6,3)

Ventricular 58/63 (92,1)

Atrial e ventricular 1/63 (1,6)
Diametro > 20mm 24/54 (44,4)
Desfecho

Vivo 52/63 (82,5)

Obito* 11/63 (17,5)

O denominador indica o numero de casos em que foram obtidas
informacdes referentes a variavel. *Incluidos 6bitos fetais, obitos neonatais
precoces e obitos tardios.

Tabela 2 - Descrigao dos casos de rabdomioma que evoluiram
para o6bito

Casos 1G-Dx ET ;I(;Imo:n Arritmia Hidropisia Ti')pb‘:t:e
1 35 N S N ONNP
2 25 S S S OF

3 39 S N N ONNP
4 33 S S N oT

5 33 N N S ONNP
6 32 S N N ONNP
7 13 N* S S OF
8 34 N N N oT

9 28 S N S OF
10 34 S N S oT
1" 36 N N S ONNP

N: ndo; S: sim; IG-DX: idade gestacional no diagndstico de tumor;
ONNP: 6bito neonatal precoce; OF: obito fetal; OT: dbito tardio; tumor
gigante em feto com idade gestacional precoce.

um apresentou taquicardia supraventricular e o outro feto
com 15 semanas apresentou bloqueio atrioventricular tipo
2:1. Apenas um caso apresentou massa tumoral gigante, sem
arritmia ou hidropisia.

Dos cinco 6bitos neonatais precoces, dois deles foram
submetidos a exérese do tumor e evoluiram com arritmia no
pos-operatério. Os outros trés pacientes apresentaram morte
stbita antes da alta hospitalar.

Dos trés 6bitos tardios, em um paciente identificou-se
como causa de 6bito aos 13 dias de vida o acometimento
hemodinamico grave em rabdomioma gigante que
impossibilitou a extragao cirdrgica; o segundo 6bito aos seis
meses de vida foi por morte sibita em casa, com hipétese
diagnostica de arritmia; e o terceiro 6bito ocorreu aos 16
anos de idade devido as consequéncias debilitantes graves
da esclerose tuberosa por acometimento neurolégico,
internagoes recorrentes e evolugao para sepse.

A Figura Central apresenta a curva de Kaplan-Meier
da probabilidade de sobrevida global (SC) acumulada
dos pacientes com diagnéstico ecocardiografico fetal
de rabdomioma agrupados em trés diferentes décadas.
Observa-se uma melhora da sobrevida da década de 1990
para as demais décadas de 2000. A taxa de SG no primeiro
periodo (1991 - 2000) foi de 54,5%, para o segundo
periodo a taxa de SG foi de 91,7%, enquanto no Gltimo
periodo a taxa de SG foi de 100% (p=0,002).

A associacao das caracteristicas clinicas e ecocardiograficas
de fetos com os desfechos estd demonstrada na tabela 3.
A hidropisia esteve presente em 14,3% dos casos e esteve
associada ao 6bito (p < 0,001).

Discussao

Embora os tumores cardiacos sejam raros, o nimero de
casos detectados vem aumentando significativamente durante
as Ultimas décadas, nao s6 devido a melhora do nivel de
rastreamento pelo ultrassom, mas também pelas melhorias
técnicas dos equipamentos de imagem. 0131516

O ecocardiograma fetal com diagnéstico de tumor
cardiaco fetal foi realizado apés uma triagem inicial e
suspeita clinica de tumor. A incidéncia de tumores cardiacos
fetais é de 0,009% em rastreamentos ultrassonogréficos de
baixo e alto risco e aumenta para 0,2% em centros de
referencia em cardiologia pedidtrica."” Em nosso estudo,
8 em cada 10000 gestantes avaliadas tiveram diagnéstico
fetal de rabdomioma.

Os principais achados do presente estudo envolvendo
casufstica de rabdomiomas cardiacos fetais foram: o
rabdomioma é o tipo mais frequente (85%) de tumor
cardiaco; apresenta alta morbidade (79,3%) e mortalidade
geral relevante (17,4%), sendo a presenga de hidropisia fetal
preditiva de 6bito.

Apesar de os rabdomiomas serem considerados
histologicamente benignos, sua morbidade reside no fato de
serem associados a esclerose tuberosa, doencga profundamente
debilitante, responsavel por causar convulsées em 80% dos
pacientes (incluindo espasmos infantis em aproximadamente
1/3) e atraso no desenvolvimento (incluindo transtorno do

Arq Bras Cardiol. 2024; 121(1):e20220469
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Tabela 3 - Associagdo entre as caracteristicas clinicas e
ecocardiograficas de fetos com diagnéstico de rabdomiomas e
os desfechos

Desfecho
Vivo Obito

Historico familiar 1,00
Nao 43 (82,7) 9(81,8)
Sim 9(17,3) 2(18,2)

Hidropisia <0,001
Nao 49 (94,2) 5 (45,5)
Sim 3(58) 6 (54,5)

Arritmia 0,36
Nao 34 (79,1) 2(333)
Sim 9(20,9) 4(66,7)

Nimero de tumores 0,67
Unico 13 (25,0) 1(11,1)
Multiplos 39 (75,0) 8(88,9)

Tamanho de tumor 0,51
<20mm 25 (58,1) 5 (45,5)
> 20mm 18 (41,9) 6 (54,5)

Esclerose tuberosa 1,00
Nao 12 (27,9) 0
Sim 31(72,1) 1(100)

*Teste Exato de Fisher.

espectro autista) em mais de 60% dos casos.* Embora em
nossa série, a associacao entre rabdomioma cardiaco e
esclerose tuberosa tenha sido de 72,7%, semelhante aos
resultados previamente descritos, '* reconhecemos que
este nimero poderia ser maior se tivéssemos tido acesso
aos métodos de diagnéstico genético pela andlise de DNA
para os genes TSC1 e TSC2.2"** Por limitagoes técnicas
e econdmicas, apenas quatro casos de nossa série foram
confirmados geneticamente.

O uso de inibidores de mTOR nos casos de rabdomiomas
com acometimento hemodinamico ja é uma realidade,?>-*
com excelentes resultados ndo somente na reducdo das
dimensdes do tumor, como também no controle de
sintomas neurolégicos debilitantes da esclerose tuberosa.
Em 2006 surgiu o primeiro relato de uso de inibidores de
mTOR em pacientes com esclerose tuberosa.*' Em nossa
populagao estudada, apenas trés casos utilizaram o inibidor
de mTOR, com regressao significativa das lesdes apés duas
semanas de terapia.

A taxa de mortalidade geral foi de 17,4%. A presenga
de hidropisia fetal foi a tnica varidvel preditiva de 6bito.
Interessante foi a observacdo da melhora da taxa de
sobrevida p6s-natal nas Gltimas décadas, que subiu de 64,3%
entre 1991 e 2000 para 91,7% entre 2001 e 2010 e para
87,5% entre 2011 e 2021. Parte desse aumento pode ser
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atribuido aos avangos no manejo e tratamento dos tumores
cardiacos no periodo perinatal e a longo prazo.

Apesar de alguns estudos associarem a arritmia e
o tamanho das massas tumorais como fatores de mau
prognéstico,*® observamos que, isoladamente, esses fatores
ndo contribuiram para a piora do prognéstico, mas sim
quando evoluiram para um quadro de insuficiéncia cardfaca
fetal grave, em sua maior expressdo representada pela
hidropisia fetal.

Em um dos casos de ébito, o diagnéstico de rabdomioma
foi realizado com 13 semanas de gestagdo. Este feto
apresentava bloqueio atrioventricular 2:1 e histérico
familiar de um parente de primeiro grau portador de
esclerose tuberosa oligossintomdtica (irma). Este histérico
confirmou a presenca de uma doenga genética familiar
grave que embora com expressividade variavel, apresentou
alto grau de penetrancia, impactando no planejamento de
futuras gestacoes.

As limitacbes do nosso estudo incluem o ndmero
relativamente pequeno de casos para a analise mais
elaborada em alguns aspectos, como a associacao das
caracteristicas ecocardiogréficas do tumor com os resultados
e a analise de sobrevida. Alem disso, o teste genético
em pacientes com esclerose tuberosa e a confirmacgao
anatomopatolégica dos tumores foram realizados em um
nimero pequeno de pacientes. Entretanto, esses fatores nao
limitaram as conclusées obtidas.

Conclusao

A presenga de hidropisia fetal teve impacto na
mortalidade, sendo fator importante para aconselhamento
e estabelecimento de prognéstico. O nlimero relevante de
pacientes com seguimento tardio, assim como a auséncia de
interrupcao nesta série quando se compara com a maioria
das publicagoes que apresentam esse viés, faz com que este
estudo se aproxime da histéria natural da doenga, fato nao
descrito anteriormente na literatura médica.
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