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RELATO DE CASO

Transplante Cardiaco na Distrofia Muscular de Becker: Relato de Caso com Seguimento

de 15 Anos

Heart Transplantation in Becker Muscular Dystrophy Patient: Case-Report of a 15-Year Follow-up

Marcio Madeira, Sara Ranchordas, Tiago Nolasco, Marta Marques, Maria José Rebocho, José Neves

Hospital de Santa Cruz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Carnaxide — Portugal

Introducao

A distrofia muscular de Becker € uma doenca genética
rara com incidéncia de aproximadamente 1: 30 000 em
homens.! A doenca resulta de uma mutacdo recessiva
ligada ao gene localizado no Xp21, que codifica a protefna
distrofina.! As manifestagdes clinicas incluem fraqueza
progressiva do musculo esquelético e cardiomiopatia
dilatada que podem levar a insuficiéncia cardiaca
refratdria.” Nao existe correlagdo entre gravidade das

manifesta¢des cardiacas e anormalidades genéticas.?

Relato do caso

Apresentamos um relato de caso clinico de um
paciente com cardiomiopatia dilatada associada a
distrofia muscular de Becker que foi submetido a
transplante cardiaco e seu seguimento por 15 anos.

A cardiomiopatia dilatada idiopética foi diagnosticada
em um homem de 20 anos de idade, com histdria familiar
de dois primos que apresentavam cardiomiopatia
dilatada; apresentava astenia, dispneia, e ortopneia com
piora progressiva. O paciente apresentou piora e, aos
31 anos, era classificado como NYHA (New York Heart
Association) classe IV.

Aos 34 anos, o paciente mostrou-se resistente ao
tratamento e apresentava consumo maximo de oxigénio
de 13 mL/kg/min. O transplante foi indicado, o qual foi
realizado sem intercorréncias, com tempo de isquemia
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de 200 minutos. O doador foi uma mulher de 33 anos,
com morte cerebral por trauma e prova cruzada
(crossmatch) negativa. O exame patoldégico revelou
cardiomiopatia dilatada e lesao tipo III de acordo com
a classificagao da Associacdo Americana do Coragdo
(American Heart Association).

A imunossupressdo incluiu inducdo com globulina
antitimocitica, seguida de terapia tripla com ciclosporina,
dcido micofendlico e prednisona.

Varias complicagdes ocorreram durante o periodo
pos-operatério, incluindo bloqueio atrioventricular
completo e ventilagdo mecénica por trés dias devido a
infe¢do pulmonar por Aspergillus fumigatus isolado de
lavagem broncoalveolar.

Houve dois episédios de rejeicdo aguda grave: rejeicdo
aguda grau 3R dois meses apds o transplante, tratada
com muromonab-CD3, e rejeigdo grau 2R um ano apds
o transplante, tratada com corticoterapia em alta dose.

A doenga vascular do enxerto foi diagnosticada por
ultrassom intravascular na artéria corondria descendente
anterior e uma lesdo de 60% na artéria corondria
direita quatro anos apds o transplante. Seis anos apds o
transplante, apresentou hiperplasia intimal de 1,2 mm na
artéria anterior descendente esquerda, que foi classificada
como ISHLTCav 2, e artéria corondria direita estivel. Sete
anos ap0s o transplante, a lesdo na artéria descendente
anterior esquerda apresentou melhora, e foi realizada
angioplastia com stent na artéria corondria direita.

Ap6s sete anos, devido a uma disfuncéo renal leve e
vasculopatia do enxerto, a ciclosporina foi substituida
por everolimo.

Onze anos apds a alta, o paciente apresentava
fraqueza muscular progressiva nos membros inferiores
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e marcha miopédtica. O teste genético encontrou
delecdo dos exons 48 e 49 no gene da distrofina, o
que confirmou o diagndstico de distrofia muscular de
Becker. Por meio de um estudo familiar, identificou-se
um irmao e dois tios com a doenga e sua méae e avé
como carreadoras (Figura 1).

Atualmente, apés 15 anos de acompanhamento, o
paciente continua completamente auténomo, trabalhando
ativamente no emprego. Apresenta uma boa qualidade
de vida, apresentando apenas fraqueza leve dos membros
inferiores. Ndo foram observadas anormalidades nos
exames de angiografia corondria ou de cintilografia de
perfusdao miocdrdica. O exame de ressonancia magnética
revelou hipertrofia ventricular esquerda moderada e
realce tardio subendocdrdico do septo interventricular
de etiologia isquémica (Figura 2).

Discussao

2

A distrofia muscular de Becker é uma doenca
heterogénea de progressdo lenta.® Durante a primeira
década de vida, os pacientes sdo geralmente
assintomaticos, tornando-se sintomadticos apés a segunda
década, e com dificuldades em subir escadas apds a
terceira década.? Na distrofia muscular, normalmente,
hd envolvimento cardiaco durante toda a vida que, na
maioria dos pacientes, ocorre de maneira assintomatica.
No entanto, até um terco dos pacientes desenvolvem

cardiomiopatia dilatada com graus variados de
insuficiéncia cardfaca.? Em alguns casos, os sintomas de
insuficiéncia cardfaca grave podem ocorrer antes dos
surgimento de sintomas musculares durante anos.*

No presente caso, o paciente permaneceu assintomatico
até a segunda década de vida, e foi inicialmente
diagnosticado com cardiomiopatia idiopética.

O tratamento do envolvimento cardiaco na distrofia
muscular de Becker é sintomético, e similar ao de doengas
cardiacas secunddrias a outras causas.” A insuficiéncia
cardiaca intratdvel, classificada como NYHA classe III ou
IV, pode ser uma indicagdo para transplante cardiaco.?
A terapia com corticosteroides pode ter um efeito benéfico
na prevencdo da progressdo da distrofia muscular,
e é recomendada como opcdo terapéutica nessas
doencas.” No presente caso, foi realizado transplante
cardfaco ortotépico quando a insuficiéncia cardiaca
tornou-se refratdria a terapia médica. Fraqueza muscular
progressiva foi evidente onze anos apds o transplante,
talvez por efeitos em longo prazo da corticoterapia.

Desfechos similares foram relatados entre pacientes
com distrofia muscular submetidos a transplante
cardfaco e pacientes ndo isquémicos pareados, em termos
de sobrevida, infeccdo, rejeicdo e doenga vascular do
enxerto.” Esses resultados corroboram a indicagdo para
transplante em pacientes com distrofia muscular, apesar
da possibilidade de fraqueza muscular progressiva e
capacidade funcional limitada.?
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Figura 1 - Arvore genealdgica do paciente. Seta: caso relatado.
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Figura 2 — Realce tardio subendocdrdico do terco médio do septo interventricular. A: Eixo curto; B: Duas cimaras.

Conclusao

Este relato de caso apresenta o acompanhamento
de um paciente com distrofia muscular de Becker
durante 15 anos, submetido a transplante cardiaco.
Atualmente, o paciente, classificado como NYHA
classe I, apresenta boa qualidade de vida. Em nosso
conhecimento, este é o periodo de acompanhamento
mais longo de um paciente com distrofia muscular de
Becker submetido a transplante cardfaco.
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