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ANEURISMA DISSECANTE DE AORTA EM PACIENTE COM SINDROME
DE MARFAN: UM RELATO DE CASO.
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RESUMO - A Sindrome de Marfan é uma anomalia genética autossdmica dominante do tecido conjuntivo
com comprometimento sistémico através do defeito da fibrilina-1. Entre as complicacdes clinicas destacam-se
endocardite infecciosa, disseccio de aorta, insuficiéncia adrtica ou mitral, cardiomiopatia dilatada e descola-
mento de retina. O objetivo deste relato de caso foi descrever o caso de uma paciente do género feminino
diagnosticada com Sindrome de Marfan que apresentava um extenso aneurisma de arco aortico e aorta as-
cendente, submetida a tratamento cirdrgico bem sucedido no servi¢o de cardiologia do Hospital Vita Batel
(Curitiba-PR). Assim, destaca-se a importancia do diagndstico precoce e terapéutica adequada.

DESCRITORES - Aneurisma Dissecante, Sindrome de Marfan, Doencas da Aorta.

INTRODUCAO

cas sao bastante variadas passando por alteracoes
musculo-esqueléticas, cardiovasculares, oculares e
sOmica dominante causada por mutacdes no gene pulmonares®. As mamf?stagf)es .ma1s congumente
FBN1 localizado no cromossomo 15g21°ou no gene agravantes da doenca 540 de or.1ger{1 cgrdlo\iascu—
FBN2 localizado em 3p21. lar, sendo que a mortalidade devido a disseccio ou
ruptura de grandes vasos € alta, chegando a 50%
quando nio tratada®.

A correcio cirtrgica € indicada quando o aneu-
risma tem mais de 50 mm de diametro, pois quanto
maior seu tamanho maiores sao as chances de ocor-
rer ruptura.

O objetivo deste estudo foi relatar um caso de
paciente do género feminino, previamente diagnos-
média da aorta, nos bronquios e em todos os teci- ticada com Sindrome de Marfan e com histérico fa-
dos ricos em elastina’. miliar da doenca, submetida a cirurgia corretiva de

A incidéncia da doenca é de 1/3.000 e 1/20.000 aneurisma de aorta tipo II no servico de cardiologia
do Hospital VITA Batel na cidade Curitiba — PR.

A Sindrome de Marfan é uma doenca autos-

O gene FBNI1 codifica a fibrilina-1, que jun-
tamente com as fibras eldsticas, desempenha um
papel importante na deposicao da tropoelastina e
na formacao das fibras eldsticas, além de ter uma
funcao de suporte em alguns tecidos'®. O segun-
do gene (FBN2), ¢ responsavel pela producio da
fibrilina-2, que faz a orientacao da elastina que esta
presente principalmente na cartilagem, na camada

nascidos vivos sem distincao de etnia ou género’.
Cerca de 70 a 80% dos casos sao familiares.

Para comprovacio diagnéstica utilizam-se da- RELATO CLINICO
dos clinicos, estudos moleculares para andlise de
mutacoes nos genes e citogenética molecular. Por Paciente euro descendente, 20 anos, género fe-
ser uma doenca multissistémica, as alteracoes clini- minino, 1,71m, 56 Kg foi admitida no pronto aten-
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dimento com dor retroesternal atipica iniciada 3 horas
antes da admissao, de grau 9 na escala de dor (0-10),
associada a dispneia. No exame fisico apresentou frequ-
éncia cardiaca de 120 bpm, pulso de 73, pressao arterial
de 126x59 mmHg, frequéncia respiratoria de 24 rpm,
temperatura de 30,7°, saturacdo de oxigénio de 98% e
ausculta cardiaca com presenca de quarta bulha (B4).

Como historia pregressa, paciente relatou uma ne-
frectomia esquerda devido a problemas congénitos, aos
9 anos. Apresentou historico familiar de Sindrome de
Marfan por parte materna, de primeiro grau por par-
te materna, a qual manifestou alteracio visual e leve
comprometimento do sistema musculoesquelético. No
entanto, a paciente manifestou clinica mais evidente
no sistema cardiovascular e um leve comprometimento
do sistema musculoesquelético, e assim como sua mae
nao apresentou comprometimento em seu crescimento
e desenvolvimento psicomotor.

A paciente foi entdo submetida a um ecocardio-
grama, que revelou insuficiéncia adrtica discreta e
aneurisma de aorta ascendente de 74 mm com discreta
dilatacao da crosta da aorta. Na angiotomografia com-
putadorizada foram identificados aneurisma fusiforme
da raiz da aorta e aorta ascendente, com dilatacio da
raiz da aorta e aorta ascendente em uma extensao esti-
mada em 80 mm, medindo respectivamente 66,3 x 59,5
mm e 67,1 x 61,6 mm (figuras 1 e 2).

FIGURA 1: ANEURISMA DE AORTA EM VISUALIZACAO 3D

FIGURA 2: ANEURISMA DE AORTA
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Ap6s estabilizacao do quadro e melhora clinica, a
paciente foi encaminhada ao tratamento cirdrgico para
correcdao de aneurisma de aorta ascendente com troca
valvar. A técnica cirlrgica utilizada foi a operaciao de
Bentall-De Bono com tubo valvado Dacron com prote-
se ST Jude 21mm’.

Ap6s inducao anestésica profunda, foram iniciados
os procedimentos cirtrgicos tendo por base assepsia,
antissepsia e colocacao de campos. A ato cirtrgico se
iniciou com uma toracotomia mediana transesternal e
abertura do saco periciardico em T invertido. Em se-
quéncia, foram realizadas as etapas necessarias para
a colocacido da paciente em circulagao extracorporea
(CEQ), nao sendo possivel a realizacao de bolsa da aor-
ta devido ao acometimento desta justa ramo braquioce-
falico. Durante a CEC foi utilizado cardioplagia mista,
anterdgrada e retrograda. Seguiu-se drenagem (VENT)
pela veia pulmonar superior direita, colocacio de tubo
valvado de Dacron, substituindo a aorta ascendente
proximal com inser¢ao dos 6stios corondrios no tubo
ostio corondrio. Apoés a retirada da CEC, utilizaciao de
cola biologica e revisao de todas as anastomoses, foi
feito o fechamento por planos, seguido por colocacio
de curativos estéreis.

Paciente foi encaminhada para UTI, onde perma-
neceu por 3 dias. Doze dias apds o procedimento ci-
rargico, recebeu alta hospitalar com retorno periédico
para acompanhamento ambulatorial.

DISCUSSAO

A Sindrome de Marfan é uma doenca de heran-
¢a autossOmica dominante que possui expressividade
variavel, incluindo alteracoes de crescimento, deformi-
dades articulares, alteracoes cardiovasculares sendo o
aneurisma dissecante de aorta a mais grave e alteracoes
oftalmicas com maior gravidade o descolamento de re-
tina. Apenetrinciaé completa e compromete o tecido
conjuntivo cujas principais manifestacoes fenotipicas
envolvem os sistemas cardiovascular, ocular e esquelé-
tico’. A prevaléncia varia entre 1/3.000 e 1/20.000 nas-
cidos vivos, com apenas 30% dos casos sem historico
familiar, resultantes de casos isolados em decorréncia
de novas mutacdes. A expectativa de vida é determina-
da, sobretudo pela gravidade do envolvimento cardio-
vascular, na faixa etaria média dos 30 anos. Porém, com
a otimizacao do tratamento clinico com betabloquea-
dor e cirurgia eletiva, a sobrevida aumenta em 40 anos
e muitos chegam aos 70 anos com relativa qualidade
de vida®.

Dentre as complicacdes cardiovasculares mais
frequentes na Sindrome de Marfan estd a ruptura ou
aneurisma dissecante de aorta, considerada a principal
causa de morbidade e mortalidade nas alteracoes vas-
culares. Alguns estudos demonstram uma morbidade
de 97% em pacientes que nao realizam o tratamento e
50% morrem em torno da quarta década de vida devido
a alguma complicacio cardiovascular®. A paciente em
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questao, apresentou como primeira,e Unica, manifesta-
¢ao o aneurisma de aorta tordcica, sendo a manifesta-
¢ao mais comum entre os acometidos e de maior mor-
talidade. Assim, destacando-se o sucesso terapéutico
quando submetido ao tratamento precoce e adequado.

A ecocardiografia é de grande relevancia para um
acompanhamento apropriado, uma vez que trata-se de
um método com caracteristicas nao invasivas, portabili-
dade, baixo custo, acessibilidade e com potencial para
investigar o coracao sob o ponto de vista morfologico
e hemodindmico. Dessa forma, permite o diagndstico
e evolucao de diversas alteracoes desde pequenas di-
latacdes da aorta até aneurismas gigantes. Os demais
métodos diagndsticos como estudo hemodinamico,
ressonancia magnética e a angiotomografia podem ser
complementares para confirmar o diagndstico e auxi-
liar no plano cirtrgico®. No presente estudo, a angioto-
mografia do torax foi decisiva na avaliacao da paciente,
bem como a avaliacao ecocardiogrifica que demonstra-
ram a extensao e localizacio exata do aneurisma.

A técnica cirtrgica de Bentall-De Bono, aplicada
em cardter eletivo, é o procedimento de escolha para
o tratamento de doencas da valva aértica associada ao
acometimento da aorta ascendente. Consiste em uma
cirurgia combinada de troca da raiz adrtica e valva aor-
tica com reimplante dos 6stios das artérias corondrias

com estabelecimento de CEC. Com o advento da técni-
ca de Bentall-De Bono, modificou-se principalmente a
evolucio clinica de portadores da Sindrome de Marfan,
que morriam prematuramente por ruptura causada por
disseccao adrtica. Estudos com seguimento em longo
prazo de pacientes submetidos a esse procedimento
evidenciam os bons resultados com a utilizacio da téc-
nica. Assim, esses pacientes puderam ser diagnostica-
dos e tratados com um procedimento que lhes trouxe
qualidade e expectativa de vida®. No acompanhamento
ambulatorial realizado semestralmente, a paciente mos-
tra evolucao favordvel e retorno precoce as atividades
da vida diaria, mostrando boa evolucio e prognostico
favoravel.

CONCLUSAO

Desta forma, mostra-se evidente a importancia do
monitoramento de pacientes com sindromes mono-
génicas para que assim possa-se fazer o diagnostico
precoce e o devido tratamento. O aprimoramento das
técnicas tanto diagndsticas quanto terapéuticas vem ga-
rantindo uma maior sobrevida a estes pacientes, asso-
ciado a uma melhor qualidade de vida além de retorno
precoce as atividades cotidianas.
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ABSTRACT - Marfan syndrome is an autosomal dominant genetic disorder of the connective tissue with multisyste-
mic caused by defect of fibrillin-1. There are many clinical complications as infective endocarditis, aortic dissection,
aorticor mitral insufficiency, dilated cardiomyopathy and retinal detachment. The purpose of this article is describe a
female patient diagnosed withMarfan’s syndrome and an extensive aneurysm of the aortic arch and ascending aorta
who successful undergoing surgery in the cardiology service Vita Hospital Batel (Curitiba-Brasil).Thus, it highlights

the importance of early diagnosis and appropriate therapy.
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