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E relatado caso de um neonato internado no 4° diade Neonatal Heart Failure and Marfan Syndrome
vida com insuficiéncia cardiaca grave, secundéria a insu-
ficiéncia aortica e mitral, com dilatacdo acentuada da We report the case of a neonate admitted to the hospi-
aorta ascendente. AlteracGes 6sseas caracteristicas emtal in the 4' day of life in severe heart failure due to aortic
membros e térax com hipermobilidade articular permiti- and mitral regurgitation with a largely dilated aortic root.
ram o diagndstico da sindrome de Marfan. Apesar da evo- The associated skeletal features involving the superior and
lugéo inicial favoravel com tratamento clinico convenci- inferior limbs as well as the thorax, and joint
onal, subita piora levou ao ébito no 13° dia de vida. Acha- hypermobility, allowed the clinical diagnosis of Marfan
dos necroscopicos caracteristicos foram encontrados, sen- syndrome. Despite favorable initial response to medical
do o caso considerado como a manifestacdo mais grave therapy, sudden deterioration led to death two weeks after
possivel de ser encontrada nessa sindrome. birth. Typical necroscopic findings were confirmed and the
case is considered the most severe clinical manifestation
possible to be found in this syndrome.
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A sindrome de Marfan é doenca autossdmica domi- entéo transferido para UTI pediatrica. A admiss&o, a crian-
nante, que afeta os sistemas ocular, esquelético ecaestavaem regular estado geral, taquipnéica (FR 72/min),
cardiovascular. A manifestagdo sintomatica € secundaria astaquicardica (FC 160bpm) e com cianose de extremidades.
lesbes cardiovasculares, geralmente ocorrendo em criangadA inspec&o geral foi notada pele enrugpdetus carinatus
maiores ou adultos. A apresentagdo neonatal é rara, ndo esearacteristico, membros longos e aracnodactilia (fig. 1). No
tando relatada na literatura nacional. Apresentamos o casoexame cardiovascular, os pulsos eram amplos e a ausculta
de um recém-nascido com sinais fisicos caracteristicos dahavia sopro sistélico +++/6+ e sopro diastolico ++++/6+
sindrome de Marfan e insuficiéncia cardiaca (IC) grave ini- nos focos adrtico e adrtico acessorio. O figado estava palpa-
ciada nos primeiros dias de vida, evoluindo desfavoravel- vel a 2cm da reborda costal direita. A radiografia do térax
mente para 6bito secundario a insuficiéncia aortica grave, mostrou cardiomegalia importante com predominio de
insuficiéncia mitral e dilatagdo da aorta ascendente, com- camaras esquerdas (fig. 2), enquanto no eletrocardiograma
provadas pela necropsia. havia sinais de sobrecarga biventricular (fig. 3A).

Relato do Caso

Menino de 4 dias de vida, nascido a termo de parto
cesarea, com peso de 3,4kg e estatura 55cm, foi encaminha
do com historia de dificuldade respiratéria desde o nasci-
mento, tendo sido necessaria reanimagao. Ha aproximada-
mente 24h foi notada piora da taquipnéia e geméncia, sendo
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! Fig. 1 - Ectoscopia de neonato com sindrome de Marfan mostrando membros alongados
Aceito em 31/7/96

epectus carinatusaracteristicos da entidade.
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mentadas as doses de diuréticos e inotrépicos com respos-
ta inadequada, evoluindo para quadro de IC refrataria e
Obito 13 dias ap6s o nascimento. Avaliagéo cardiovascular
n&o invasiva dos pais foi negativa. A necropsia foram con-
firmados os sinais 6sseos tipicos da sindrome de Marfan,
além de congestéo pulmonar e hepética. O coracdo estava
aumentado globalmente, com dilatagcdo importante dos
anéis valvares, dilatacdo acentuada da aorta ascendente,
canal arterial pérvio e comunicacdao interatrial.

Discussao

Descrita pela primeira vez em 1896, pelo pediatra
francés Antoine Marfaina sindrome que leva seu nome é
doenca hereditaria do tecido conjuntivo, caracterizada por
lesBes oculares, Gsseas, cutaneas e cardiovasculares bem
definidas. O espectro de apresentacgéo clinica € amplo, va-
riando desde casos de dificil definicdo (formas frustras,
segundo alguns autores), até formas graves, com manifes-

O ecodoppler bidimensional em cores mostrou tacao clinica precoce. A histéria natural da sindrome revela
prolapsos mitral e tricispide com regurgitacdo valvar, in- mortalidade precoce, secundéria a cardiopatia, estando
suficiéncia adrtica severa com dilatacdo importante da bem descritas a dilatacdo da aorta ascendente com
aorta ascendente (relacéo aorta/atrio esquerdo = 2,0 e diregurgitacdo adrtica de grau variavel, dissec¢éo da aorta,
latacdo acentuada do ventriculo esquerdo (DdVE: 35mm) displasia das valvas atrioventriculares, freqlientemente
(fig. 4). Exames hematolégicos estavam normais. O paci- prolapsadas, e, as vezes, displasia da valva pulfdésar
ente foi medicado com diuréticos e inotrépicos lesdes sdo de natureza progressiva, proporcionando, nos
cardiovasculares, com melhora discreta e gradativa do qua-casos nédo tratados, uma expectativa de vida de aproxima-
dro. A avaliacdo genética confirmou caracteristicas damente 32 anos. A apresentagéo cardiovascular sintoma-
sindrémicas da crianca. No 10° dia de vida, ap06s periodo detica no neonato é rara, porém, ja descrita. Numa revisao
razoavel estabilizacdo, houve agravamento da IC com si- através da Medline dos ultimos 20 anos, encontramos va-
nais de piora eletrocardiografica, evidenciada por inverséo rios relatos de descompensacao no periodo neonatal. Entre
das ondas T na parede antero-lateral (fig. 3B). Foram au- esses, destaca-se a excelente revisao de Buntirtxeecol

Fig. 2 - Radiografia simples do térax revelando cardiomegaliaimportante.
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Fig. 3 - Eletrocardiograma convencional N/2 mostrando em A) AQRS&80Brecarga biventricular; B) sobrecarga importante de cAmaras esquerdas com alteragdes secundarias da
repolarizacéo ventricular nas paredes anterior e lateral.
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ratura nacional indexada, Cardoso e*eelataram sete
casos na idade adulta, ndo sendo encontrados relatos de
apresentacao com as caracteristicas aqui descritas.
Nosso caso enquadra-se nas formas mais graves de
apresentacao clinica da sindrome Marfan: sinais de IC apa-
recendo precocemente, secundaria a grande dilatacéo da
aorta ascendente, com regurgitacao adrtica e mitral associ-
adas. A terapéutica inicial nesses casos é clinica, tendo sido
obtida boa resposta na primeira semana de tratamento. A
opcao cirargica com substituicdo da raiz da aorta e da valva
aortica tem sido recomendada para crian¢as maiores e adul-
tos, com resultados satisfatofidso periodo neonatal, esta
possibilidade ainda néo foi relatada, sendo sua indica¢éo
. = , discutivel, em funcéo do progndstico reservado dos casos
Fig. 4 - Estudo ecocardiografico com mapeamento de fluxo a cores. A) corte apical quatro . o~ K
camaras evidenciando prolapso valvar mitral e trictispide; B) corte paraesternal longitu- COM manifestacéo cardiovascular severa precoce.
dinal demonstrando dilatag&o da raiz da aorta; C) modo M da cavidade ventricular esquer- Concluindo, IC neonatal na sindrome de Marfan é
e e s s o naseanons MaNifestagao rara, secundria a lesges graves da aorta e
de fluxo a cores evidenciando regurgitagéo valvar aértica. valva mitral. Apesar do prognéstico desfavoravel nessas
criancas, é importante a busca de alternativa terapéutica
talogando 22 neonatos com manifestacdo cardiovascular (possivelmente cirdrgica) para controle da IC. A descoberta
severa, 82% dos quais sem incidéncia familiar. Esse indi- recente de mutac&o no cromossoma 15, levando a uma
ce é semelhante ao encontrado nos 22 (84%) casos descrianormalidade na secre¢do e sintese de uma proteina,
tos por Morse em 1990, diagnosticados antes do 3° més defibrilina®, difusamente presente nos tecidos elasticos, ofe-
vida, concluindo-se que a grande maioria dos casos preco-rece a perspectiva de outras formas de tratamento na
cemente sintomaticos ndo tem histéria familiar, como o sindrome de Marfan (terapia genética?).
nosso caso, sugerindo heterogenicidade genética. Na lite-
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