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ESTENOSE AORTICA SUPRAVALVAR
(SINDROME DE WILLIAMS BEUREN).
APRESENTACAO DE UM CASO

Os autores apresentam um caso de estenose adrtica supravalvar associada a anomalia facial e a
retardo mental, caracterizando a sindrome de W liams-Beuren. Sdo abordados os aspectos etiol 6gicos,
0 quadro clinico, os métodos de exames complementares de diagnéstico e o tratamento cirargico.

A denominag8o estenose adrtica supravavar (EASV)
foi usadapelaprimeiravez, em 1930 pelo anatomistaitalia-
no Mencarellit, paraum achado necroscépico. Somente a
partir de 1958, surgiram asprimeiras publicagespor eDenie
e Verheught?, abordando os diferentes aspectos dessa
entidade. Em 1961, Williamse col. descreveram, pelapri-
meira vez, a associagdo de EASV com anomaliafacial e
retardo mental em 4 criangas®.

Em 1964, Beuren e col .* demonstraram que asindrome
também inclui estenose arterial pulmonar periféricae anor-
malidades dentérias.

Em 1964, Garciae col > documentaram aexisténciade
hipercal cemiaidiopética, no periodo neonatal, em criangas
portadoras da sindrome.

Atualmente, o conjunto dos defeitos conhecido como
sindrome de Williams-Beuren, ocorre com umafreqiéncia
de 1/200.000, estimadapelo proprio Williams:.

Apesar de ser um achado, via de regra, em criangas,
alguns casos tém sido documentados em adultos. O paci-
ente maisidoso de que se tem conhecimento foi estudado
por Przybojewski ecol. ¢, em 1980.

Neste trabalho é apresentado mais um caso
da sindrome de Williams- Beuren e feita revi-
sdo literatura.

APRESENTACAODOCASO

Paciente de 15 anos, branca, procedente de Recife (PE)
com queixas de dor precordial aos esforgos. A genitora
referiaqueamenor apresentava, desde o nascimento, anor-
malidade facial, desenvolvimento deficiente do peso eda
estatura e retardamento mental. N&o havia histéria de
cardiopatianafamilia.

Ao exame fisico, chamavam a aten¢éo os seguintes si-
nais: testa proeminente, hipertel orismo, estrabismo, nariz
em sela, |&bio superior proeminente e labio inferior gros-
seiro, implantacdo anormal dos dentes, espacos
interdentarios alargados (fig. 1) e hipodesenvolvimento
fisicoemental. O pulso dacarétidadireitaeranitidamente
maisamplo que o daesquerda. Palpou-sefrémito emambas
as carétidas. Auscultou- se um sopro sistélico (SS) (++/
++++) sobre afurcula esterna e 2.° EIE, com irradiagdo
paraas carétidas, maisintenso nacarétidadireita. A pres-
s80 arterial no membro superior direito era 140 x 80 e no
esquerdo, 120x 80 mmHg.

O ECG evidenciavasinaisde hipertrofiado ventriculo
esquerdo (VE). A radiografia do térax mostrava dis-
creto aumento do VE. O estudo radiol 6gico dos 0ssos
ndo apresentava sinais de hipercalcemia na infancia.
A idade éssea era compativel com aidade da paciente.
O estudo fonomecanocardiogréfico pré- operato-
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Fig. 1- A facies da paciente mostraas anomaliastipicas, descritas como
fazendo parte dasindrome. Chamam aateng&o os espacosinterdentarios
dargados, o |dbio inferior grosseiro e caido.

rio mostrou um SS de g/ ecdo longo, com amplitude méxi-
ma ap0os a mesossistole, de grande intensidade e alta
frequéncia, localizado principal mente no foco adrtico, so-
bre o manudbrio e furcula esternal. N&o se registraram
“Clique” proto- sistélico ou sopro diastélico. A 2.2bulha
era acentuada na &rea adrtica. No registro dos pulsos
carotideos, tornou- se relevante a grande diferenca de
morfologia: adireita, eranormal e, aesquerda, 0 ramo as-
cendente eralento, apresentando um platé com vibractes
grosseiras (semelhantes as da estenose adrticavalvar) com
pequenaamplitude. Tempo de gjecdo corrigido (TEC) au-
mentado (fig. 2). O ecocardiograma demonstrou um
estreitamento da aortalogo acima da valvaadrtica: dimi-
nuicdo do didmetro de 2,5 mmparal,4 mm (fig. 3A).

O estudo hemodindmico demonstrou uma constricéo
na aorta ascendente logo acima da valva adrtica e forne-
ceu as seguintes pressfes: VE = 175 x 20 mm Hg, aorta
(pré- estenose) = 165 x 100 mm Hg, aorta (pos- estenose) =
130 x 100 mm Hg. O cateterismo direito ndo evidenciou
anormalidade das artérias pulmonares (fig. 4).

A carioétipo e cromatina sexual apresentaram-
se normais.

A paciente foi submetida a intervenc&o cirdrgica em
agosto de 1980. Encontrou- se, no local correspondente

a0 estreitamento externo, um diafragmafibroso que estrei-
tavaaindamaiso |[Umen daaorta, apresentando um orificio
central (fig. 5A). Este diafragmafibroso que estreitavaain-
damaiso limen daaorta, apresentando um orificio centra

(fig. 5A). Esse diafragmafoi ressecado ao longo detodaa
inserc&o sendo adaptado um retalho de “ dacron- waven”

emlosango (fig. 5B).

O pbs- operatorio transcorreu sem anormalidades. O
fonomecanocardiograma, apds operagéo mostrou reducdo
da intensidade e da durac&o do sopro. A morfologia dos
pulsos carotideosfoi normal tanto adireitacomo aesquer-
da, continuando esse Ultimo de menor amplitude, achados
compativeis com o bom resultado cirdrgico (correcdo de
obstrucéo) (fig. 6). O TEC foi normal.

O ecocardiogramarealizado no periodo pés- operatorio
mostrou alargamento daregi&o estenosadade 1,4 mm para
2,8mm(fig. 3B).

COMENTARIO

A EASV podeser de 3tipos’: @) o maiscomum éaforma
chamada“emvidro derel6gio”, naqual existe namargem
superior do seio de valsalva uma constri¢do, produzida
por um estreitamento e desorganizagdo da camadamédia
da aorta; b) o tipo membranoso é produzido por um dia-
fragmasemicircular fibroso ou fibromuscular comum orifi-
cio centra e c) o tipo hipopléastico € caracterizado por
hipoplasia uniforme da aorta descendente.

O caso de nossa paciente é do tipo membranoso.

Desde 1961, apdsaprimeiradescricdo dasindrome, va
rios trabalhos cogitaram do papel da hipercalcemia
idiopéticainfantil em suapatogénese?, principamente apos
orelato deGarcia®.

Trabalhos experimentais como o de Friedman ° conse-
guiram produzir EASV em coel hos recém- nascidos, atra-
vésdaadministracao davitaminaD asmaes. Nalnglaterra,
guando avitamina D erarecomendada rotineiramente as
gestantes, houve um grande aumento da incidéncia da
hipercalcemia na infancia, assim como na sindrome de
Williams- Beuren°.

Estudos clinicos subsegiientes mostraram, porém, que
a sindrome pode ocorrer sem hipercalcemia na infancia,
sendo esta um achado ocasional e ndo um requisito parao
diagndstico da sindrome .

A concentragdo de célcio sérico, em nossa paciente,
situou- se dentre dos limites normais. Este dado n&o nos
permite qual quer conclusdo quanto arelagéo causae efei-
to, visto que seriade importanciafundamental adosagem
de célcio no periodo neonatal e/ou nainfancia.

Até o momento, ndo se conhece a etiol ogia dessa
sindrome. Os casos aparecem esporadicamente, ao
contrario da EASV sem anomalias associadas, que
apresentam uma expressivatendénciafamilial, apa-
rentemente por um gene autossdmico dominante 1213,
comvariavel expressividade. A freqliénciagénicaé es-
timadaem 10-“ e suaraz&o de mutacdo, emtorno de 2,5
x 105,
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Fig. 2 - O fonomecanocardiograma mostra sopro sistélico de gjecéo, longo, méaximo no foco adrtico. Observa- se a grande diferenca de amplitude entre

os pulsos carotideos direito e esquerdo e a morfologia caracteristica.
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Fig. 3- A) Ecocardiografia pré- operatdrio, mostrando estreitamento da
aortalogo acimadavavaadrtica. B) O ecocardiograma pds- operatorio
mostrou alargamento da regido estenosada que passou de 1,4 cm para
2,8cm. EASV - estenose adrtica supravalvular; - &rio esquerdo; VAO -
valva adrtica

Osestudos cromossdmicos realizados em pacientes por-
tadores dessa sindrome tém mostrado cari6tipo normal *°.
Ha apenas 1 caso, descrito por Palmer em 1963, de um
paciente de 16 anos, que tinha um cromossomo
supranumerario (46/47).

Ao contrério da estenose adrtica valvar, naqual existe
predominéancia significante do sexo masculino, nesta
sindrome néo ha predilecdo por sexo. Peterson e cal. 1,
numarevisdo realizadaem 68 pacientes, encontraram 34 de
cadasexo.

Ao examefisico, chamaaatencdo afaciescaracteristica
(faciesdefauno): testa proeminente, hipertel orismo, estra-
bismo, nariz em selg, 1&bio superior proeminente, 1&8bioin-
ferior grosseiro e caido, implantagdo anormal dosdentese
nitido retardo mental . E freqgiiente adesigual dade de pulso
entre acarétida direitae aesquerda, o que pode ajudar no
diagndstico V. A auséncia de estalido proto-sistolico é
mais uma diferenca da estenose adrtica valvar. O sopro é
ouvido preferencialmente na érea adrtica e sobre o
manubrio, irradiando-se mais para 0s vasos do pescogo
do que caudalmente. Todas essas caracteristicas foram
encontradas na paciente em estudo.

Em 56 pacientes estudadas por French e col.
18 48 apresentavam desigualdade da pressédo
arterial nos membros superiores, sendo a do
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Fig. 4 - Cateterismo cardiaco: A) ventriculo esquerdo em sistole; B) ventriculo direito em diastole; C) a seta mostra a regido estenosada logo acima da
valva adrtica e D) ndo ha anormalidades de artérias pulmonares.

Fig. 6 - O fonomecanocardiograma pds- operatério mostra reducéo
da intensidade e da durag&o do sopro assim como normalizagdo dos
pulsos carotideos.

direito, em média 18 mm Hg maior queaesguerdo.

Fig. 5 - Fotografias durante o ato cirdrgico: A) a seta mostra a . o
regido estenosada e B) o “patch” de “dacron” é colocado alargando O eStl:IdO f(_)nomecanocardl ografico mostra
aregido estreitada. uma assimetria dos pulsos carotideos, o que
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ndo existe nas estenosesvalvares e subvalvares. Essa
assimetria € determinada por uma despropor¢do no au-
mento da pressdo sistolica consegliente ao jato de sangue
da ata velocidade que a estenose supravalvar destina a
artériainominada associado a uma tendéncia da corrente
sanglinea para “aderir” a parede adrtica direita (efeito
Coanda) *°.

O fonomecanocardiogramaé um excelente método para
o diagndstico diferencia dos diversos tipos de obstrucéo
davia de saida do VE, bem como para a avaliagdo pés-
operatdria®. No registro, de ambos os pulsos carotideos
nos casos de EASV, espera- se uma ascensdo rgpida e
“limpa’ adireita e uma ascenséo lenta e com entalhes a
esquerda 2.

Os achados el etrocardiograficos sdo essencialmente os
mesmos que 0s encontrados na estenose adrtica valvar ©:
sinais de sobrecarga sistdlicado VE.

A radiografia de térax pode demonstrar discreto grau
de hipertrofiado VE. A calcificagdo da valva adrticando
ocorrenaEASV eadilatagco daaorta, é raramente encon-
trada 2.

A ecocardiografiaéum método valioso no diagnostico
do tipo anatbmico de obstrucdo (subvalvar, valvar ou
supravalvar). A angulagdo do transdutor superior e
medianamente ao local onde se registra a valva adrtica
permite o estudo daregido supra-adrtica. Norma mente, o
didmetro da raiz é praticamente igua ao encontrado um
pouco acimadas cuspides adrticas. Quando houve EASV,
a varredura ecocardiogréfica, a partir da raiz desse vaso
em direcdo cefalica, mostrardumadiminuicdo progressiva
daluz . A primeira demonstragdo da EASV, em estudo
ecocardiogréfico (Modo M) foi feitapor Usher ecol. 6, em
1974, num menino de 9 anos. Weyman e Col. %, em 1978,
usaram pelaprimeiravez aecocardiografiabidimensional
parao diagnéstico daEASV %

Em nosso caso, foi utilizada apenas a Modo M, que
demonstrou estreitamento adrtico supravalvar.

A cateterizacdo retrograda daaorta é atécnicade maior
valor para localizar a obstrugdo e para medir o grau de
repercussdo hemodindmica. O diagndstico € dado pelo
gradiente de pressdo entre a regido imediatamente acima
da valva adrtica e o local da constricdo. O cateterismo
direito também éimportante afim de demonstrar apresen-
¢ade estenose periférica de artérias pulmonares”.

Apesar dos notavels progressos técnicos, o tratamen-
to cirdrgico aindaé um procedimento paliativo e ndo cura-
tivo %,

Segundo McGoon ecol. 7 aprimeiradescricao cirlrgi-
cafoi feita por Denie e Verheught que, ao submeterem a
operacdo um paciente de 25 anos, com diagnéstico de
estenose adrtica, foram surpreendidos por um estreitamento
acima da valva adrtica, ndo tendo sido feita qualquer
correcdo. O paciente veio afalecer no pds-operatorio ime-
diato por fibrilagdo ventricular.

Atualmente, o tipo deintervencdo mais empregado ba-
seia senatécnicade Doty #” que consiste em aortoplastia
ampliada: areconstrucdo simétricadaaortaeainsercéo de

umatelade“ dacron” permitemmaior alivio daviade saida
do VE. A operacdo deve ser indicada quando existe
hipoplasiadaaortaascendente e do arco adrtico e/ou quan-
do o gradiente sistdlico de pressdo é importante ’.

O tipo deintervencdo a qual submetemos nossa paci-
ente foi baseado nessa técnica

SUMMARY

The authors present a case of supravalvular aortic
stenosis with accompanying facial anomalies and mental
retardation, which characterizesthe Williams- Beuren syn-
drome.

Theetiologic aspects, clinical features, full complemen-
tary diagnostic exams and the surgical treatment are dis-
cussed in detail.
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