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A estenose supraaórtica, localizada ou difu-
sa, originando-se na margem superior dos seios
de Valsalva, logo acima da origem das artérias
coronárias, tem incidência de 0,13% das cardio-
patias congênitas10.

O quadro clínico pode diferir em muitos as-
pectos daqueles observados em várias formas
de obstrução do trato de saída do ventrículo es-
querdo. Entre esses, se incluem a associação
da estenose supravalvar com a hipercalcemia
infantil idiopática, relacionada à alteração do
metabolismo da vitamina D2-4.

O nosso interesse em relater esses casos, se
deve a que todos os casos publicados na litera-
tura, são descritos em pacientes da cor branca.

Dois pacientes negros, de 18 e 12 anos e do
sexo masculino, com retardo mental e facies ca-
racterítica de elfo, apresentavam severa este-
nose aórtica supravalvular, caracterizando a
síndrome de Williams, ou da estenose supraval-
var aórtica. Ambos foram submetidos a correção
cirúrgica da estenose, com boa evolução em se-
guimento de um e quatro anos. Pela primeira
vez esta forma clássica da síndrome é descrita
em pacientes negros.
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SUPRAVALVULAR AORTIC STENOSIS IN
TWO BLACK PATIENTS

Two male black patients, 18 and 12-year-old,
with mental retardation and typical elfin face,
presented with severe supravalvular aortic ste-
nosis, thus characterizing Williams�s or aortic
supravalvular stenosis syndrome. Both were
submitted to surgical treatment of the steno-
sis, and are assymptomatic after a one and four
years follow-up. For the first time this syndrome,
in its classical form, is described in black pa-
tients.
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RELATO DOS CASOS

Caso 1�Paciente masculino, 18 anos de
idade, negro, natural do Estado do Rio de Janei-
ro. Nasceu a termo de gestação normal, negando
sua mãe ter usado preparados contendo cálcio
ou vitamina D.

No primeiro ano de vida foi internado em
virtude de pneumopatia infecciosa, ocasião em
que foi descoberto um �sopro cardíaco� ao exa-
me clínico. Desde então tem se apresentado
completamente assintomático.

Ao exame físico apresentava-se eupnéico e
acianótico. Observava-se típica �facies de elfin�
(fronte proeminente, pregas do epicanto, boca
larga, nariz achatado e apontado para cima,
queixo pequeno e anomalias da dentição) (fig.
1). Havia evidentes sinais de retardo mental.
O PA era de 120/80 mmHg em membro superior
direito, e as artérias universalmente pulsáveis,
com acentuação das pulsações nas artérias caró-
tida e braquial direita. Palpava-se frêmito sistó-
lico na fúrcula external. O ritmo cardíaco era
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regular em 3 tempos, 76 bpm, B4 de ponta, ouvia-
se sopro sistólico + + +/6 em área aórtica com
irradiação para carótidas. Não se auscultou
�click� sistólico. Aparelho respiratório e abdo-
men não apresentavam alterações dignas de no-
ta.

O eletrocardiograma (fig. 2A) evidenciou si-
nais de hipertrofia atrial e ventricular esquerda,
e a radiografia de tórax não demonstrou altera-
ções nos campos pleuropulmonares e no cora-
ção. Ecocardiograma (fig. 3) evidenciou sinais
de hipertrofia ventricular esquerda e
estreitamento localizado, logo acima da valva
aórtica.

O estudo hemodinâmico mostrou pressões
(mmHg) de cavidades direitas normais, assina-
lando-se: átrio direito (5,5); ventrículo direito�
18/0/4; artéria pulmonar�18/9/(12); capilar pul-
monar�(8,0).

O débito cardíaco obtido por termodiluição
foi de 7,5 1/min, tendo um índice cardíaco de
4,6 1/min/m2.

As pressões (mm/Hg) de cavidades esquer-
das (fig. 4) foram: ventrículo esquerdo�220/0/
20; aorta proximal�180/9-; aorta distal�150/
90, ficando demonstrado um nítido gradiente
entre ventrículo esquerdo/aorta proximal/aor-
tal distal.

A ventriculografia esquerda (OAD 30º) mos-
trou acentuada hipertrofia do ventrículo esquer-
do, com aspecto em �ampulheta� após a origem
da valva aórtica (fig. 5). A aortografia em OAE
45º (fig. 6) mostra o estreitamento localizado,
logo após a origem da valva aórtica. Não havia
sinais de regurgitação aórtica. A injeção de con-
traste em artérias pulmonar e coronárias não
demonstrou qualquer alteração em sua anato-
mia.

O paciente, em virtude da elevada pressão
em ventrículo esquerdo, foi enviado à cirurgia,
tendo sido retirada membrane supraaórtica e
feita plastia da aorta ascendente. O pós opera-
tório foi sem maiores incidentes, e o doente teve
alta hospitalar em condições bastante satisfa-
tórias, continuando assintomático.

Fig. 1�  �Facies de elfin� (fronte proeminente, pregas do epicanto, boca
larga, nariz achatado e apontado para cima, queixo pequeno e anomalias
da dentição).

Fig. 2�Sinal de hipertrofia atrial e ventricular esquerda nos dois
caves (A e B).

Fig. 3�(A) Corte supraaórtico, (B) corte transverso dos vasos da base,
(C) corte pareaesternal longitudinal, onde se evidencia o estreitamento
localizado (↑) da aorta, logo após a origem da valva aórtica.
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Caso 2�Paciente masculino, 12 anos de
idade, negro, natural do Estado do Rio de Ja-
neiro.

Nos primeiros anos de vida foi internado por
diversas ocasiões devido a pneumonias de repe-
tição. Sempre referiu cansaço aos grandes esfor-
ços (correr e subir escadas). Segundo os pais,
na escola apresenta grande dificuldade no
aprendizado.

Ao exame físico estava eupnéico e acianó-
tico, notando-se típica �facies de elfin�. Havia
sinais de retardo mental. A PA era de 120/60
mmHg. Artérias eram universalmente pulsáteis,
porém com pulsos periféricos de amplitude redu-
zida. Havia frêmito sistólico + + +/6 em fúrcula
e bordos do terço superior do esterno. O ritmo
cardíaco era regular, 78 bpm. B

4
 de ponta, com

sopro sistólico + + +/6 (ejeção audível em área
aórtica e irradiada para carótidas. Não se auscul-
tou �click� sistólico. Aparelho respiratório e ab-
dome não mostravam alterações dignas de nota.

O eletrocardiograma (fig. 2B) evidenciou si-
nais de hipertrofia ventricular esquerda e altera-
ções da repolarização ventricular, e a radiografia
do tórax não demonstrou alterações nos cam-
pos pleuro-pulmonares e no coração. O ecocardio-
grama unidimensional evidenciou sinais de hi-
pertrofia ventricular esquerda e sinais de este-
nose da valva aórtica.

O estudo hemodinâmico mostrou pressões
(mmHg) de cavidades direita normais, assina-
lando-se: átrio direito�(6,8); ventrículo direito
�35/3/10; artéria pulmonar�35/15/9; capilar
pulmonar�(8,8).

As pressões (mmHg) em cavidades esquer-
das (fig. 7) foram: ventrículo esquerdo�220/0/
20; aorta proximal�190/90; aorta distal�150/
90, f icando demonstrado gradiente entre
ventrículo esquerdo/aorta proximal/aorta dis-
tal.

A ventriculografia esquerda (OAD 30º) mos-
trou hipertrofia ventricular esquerda acentuada,
com aspecto em �ampulheta� após a valva aórtica.
A aortografia em OAE 45º (fig. 8) mostra es-
treitamento localizado, logo após a origem da
valva aórtica, que se encontrava com sua mobili-
dade reduzida e com seus folhetos deformados.
Havia sinais de regurgitação aórtica leve e mode-
rada. A injeção de contraste em artéria pulmo-
nar não mostrou qualquer alteração em sua ana-
tomia.

O paciente foi enviado à cirurgia em virtude
da elevada pressão em ventrículo esquerdo, tendo
sido feita correção da estenose supraaórtica e
comissurotomia da valva aórtica.

O paciente é acompanhado há 4 anos, e per-
siste assintomático, com regurgitação aórtica
leve, e sinais de redução da hipertrofia ventricu-
lar esquerda ao ecocardiograma.

Fig. 4�Recuo do ventrículo esquerdo (VE) para aorta (Ao), no 1º caso,
demonstra gradiente VE/Ao proximal de 40 mmHg e de Ao proximal/
distal de 30 mmHg.

Fig. 5�Ventrieculografia esquerda (OAD 30º) mostra sinais de hiper-
trofia do VE, com aspecto de �ampulheta� após a origem da valva aórtica.

Fig. 6�Aortografia (OAE 45º) mostra estreitarnento (↑) localizado da
aorta, logo após a origem da valva aórtica. Não havia sinais de regurgitagão
aórtica.
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DISCUSSÃO

A designação �síndrome da estenose supra-
valvar aórtica� ou �síndrome de Williams�5 tem
sido utilizada para o quadro clínico caracterís-
tico produzido pela coexistência de defeitos car-
díacos e multisistêmicos. Têm sido relatadas al-
terações na circulação pulmonar (estenoses pe-
riféricas) e na circulação coronariana,  que não
ocorreu em nossos casos.

A ecocardiografia consegue demonstrar de
maneira clara a presença da obstrução supraaór-
tica (fig. 3).

Quanto ao aspecto físico, nossos pacientes
se assemelham muito àqueles apresentados por
outros autores1,6,7, ressaltando-se apenas que não
há na literatura referência de casos em pessoas
de cor negra.

Quanto à patogenia, 1/3 dos casos8,10 tem a
síndrome classicamente descrita com uma facies

característica e retardo mental. Há uma grande
evidência circunstancial nesses doentes de dis-
túrbios no armazenamento de cálcio fetal com
expressão de hipercalcemia idiopática.

Friedman e Roberts3 provaram que vitami-
na D em altas doses, administradas a coelhas
grávidas, pode atravessar a placenta e provocar
hipercalcemia no feto. Evidências radiográficas
do esqueleto e dos dentes, sugerem que crianças
com estenose supraaórtica podem ter uma anor-
malidade na homeostasia do cálcio durante a
vida fetal. Existem algumas dificuldades em re-
lacionar estenose supraaórtica à hipercalcemia,
pois têm sido referidos casos documentados de
hipercalcemia com facies anormal, porém, sem
estenose supraaórtica11.

Um segundo grupo de casos de estenose su-
praaórtica ocorre em indivíduos que têm facies
normal e retardo mental1. Este grupo é conside-
rado pela maioria dos autores como esporádico,
não relacionado a distúrbio do metabolismo do
cálcio.

Um terceiro grupo, muito pequeno e com he-
rança familiar autossômica tem sido descrito12.

Quanto ao prognóstico, o mesmo está condi-
cionado ao grau de obstrução aórtica e/ou às
alterações na circulação pulmonar e coronaria-
na.
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Fig. 8�Aortografia (AOE 45º) mostra estreitamento localizado da aorta,
logo após a origem da valva aórtica. Presença de regurgitacão aórtica.

Fig. 7�Recuo de ventrículo esquerdo (VE) para aorta (Ao) no 2º caso,
demonstra gradiente VE/Ao proximal de 30 mmHg e Ao proximal/distal-de
40 mmHa.


	Índice 

