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A anomalia de Ebstein é uma doenca rara, embora seja a
malformacdo mais comum da valva tricispide. A associagdo com
outras sindromes e anomalias extracardiacas é muito incomum
e matéria de poucos relatos de caso. Apresenta-se um caso de
diagndstico pré-natal de anomalia de Ebstein em um paciente
com sindrome de Down.

Descrita pela primeira vez como resultado de necropsia por
Wilhelm Ebstein! em 1866, a anomalia cardiaca definida como
aderéncia de porgao variavel das clspides posterior e septal de
uma valva triclspide redundante para o interior da parede ventricular
direita e implantada mais caudalmente em diregéo ao épice, a
anomalia de Ebstein, embora rara, é a doenga congénita mais
comum da valva triclspide e corresponde a 0,5%, das cardiopatias
congénitas?. Nao existe associacdo com qualquer sindrome particu-
lar e séo raramente descritos defeitos extracardiacos®. Em traba-
Iho com aproximadamente 500 casos relatados por Watson®, 48%
dos pacientes cateterizados e 819 dos levados a necropsia apresen-
tavam malformacdes cardiacas congénitas associadas. A maioria
dos defeitos associados foi do septo interatrial, transposicéao corri-
gida dos grandes vasos e hipoplasia do trato de saida do ventriculo
direito. Nos Ultimos 10 anos existerm somente 3 relatos na litera-
turaindexada da associa¢éo da anomalia de Ebstein com sindrome
de Down?®”. Descreve-se um caso de anomalia de Ebstein com
diagnéstico pré-natal associada a sindrome de Down.

Relato de Caso

Paciente 39 anos, Gl Pl, encaminhada com 35 semanas de
gestacao para a Unidade de Cardiologia Fetal do Instituto de Car-
diologia do Rio Grande do Sul / Fundacé&o Universitaria de Cardio-
logia (UCF-IC/FUC) por apresentar ecocardiograma fetal suspeito
de hipoplasia do ventriculo esquerdo. O ecocardiograma fetal rea-
lizado demonstrou situs solitus, conexao atrioventricular concordan-
te, importante aumento do atrio direito, valva tricUspide displésica,
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implantada caudalmente (anomalia de Ebstein severa), com re-
gurgitacao sistélica massiva para a porc¢ao atrializada do ventri-
culo direito e para o atrio direito gigante (fig. 1 e 2). O ventriculo
direito era de tamanho reduzido, por diminuicédo de sua via de
entrada atrializada. O tronco e os ramos da artéria pulmonar eram
confluentes, de calibre diminuido, com valva imével e fluxo retro-
grado pelo canal arterial (atresia pulmonar funcional) (fig.3). O
forame oval era pequeno, com abaulamento fixo do septo interatrial
dadireita para a esquerda, com auséncia de fluxo bifasico através
do mesmo. As cavidades esquerdas tinham fungéo e morfologia
normais, porém com rechaco do septo interventricular para o
interior do ventriculo esquerdo. Havia presenca de pequeno derra-
me pericéardico. Ndo havia sinais de descompensacao hemodina-
mica. A ecografia obstétrica revelou feto Uinico, em posicao longitu-
dinal e apresentagao cefélica, com volume normal de liquido amnié-
tico. A gestagao era compativel com 35-36 semanas, no percentil
50 e peso fetal estimado em 2610g. Nao havia sinais sistémicos
de descompensag¢édo hemodinamica. Acompanhado até a 38se-
mana, quando foi indicada a interrupgao da gestacao pelo apare-
cimento de sinais de insuficiéncia cardiaca congestiva fetal. Nas-
ceu de parto cesariano, APGAR 7 e 7 no 1° e 5° minutos respectiva-
mente e com peso de 2,680g. No primeiro exame fisico foi diag-
nosticado sindrome de Down, confirmado posteriormente por carié-
tipo. Apresentou cianose nas primeiras horas de vida, tendo sido
iniciado oxigénio por oxitenda com o objetivo de melhorar a satu-
racao de oxigénio arterial e diminuir a resisténcia vascular pulmo-
nar. Apesar das medidas de suporte, evoluiu com piora progressiva
da cianose e acidose metabdlica. No 3° dia de vida necessitou
ventilagdo mecanica com FIO, de 1,0, sendo iniciado 6xido nitrico
e milrinone para otimizar o fluxo anterégrado pulmonar. Houve
melhora progressiva do quadro clinico, com evidéncias de uma
situacéo hemodinamicamente estavel. Como complicacdes apre-
sentou ictericia, necessitando fototerapia a partir do 2¢ dia de
vida e atelectasia a esquerda, melhorada com fisioterapia respiraté-
ria. O ecocardiograma realizado na ocasido do nascimento confir-
mou o diagnéstico de anomalia de Ebstein com valva atrioventtri-
cular direita displasica e com deslocamento inferior - abaixo do
anulo valvar - das clspides posterior e septal, ocasionando regur-
gitacéo grave; havia aumento acentuado do atrio direito, e o tronco
arterial pulmonar e seus ramos bem desenvolvidos com fluxo an-
terégrado e fluxo retrégrado através de um canal arterial patente
de pequenas dimensdes; o forame oval estava patente com fluxo
bidirecional; o atrio e o ventriculo esquerdos eram pequenos, porém
com fungéo sistélica preservada. No eletrocardiograma havia sobre-
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Fig. 1 - Ecocardiograma fetal: corte de 4 camaras demonstrando aumento de
atrio direito (AD) com implantagéo baixa da valva tricispide (VT). AE - atrio
esquerdo; VE - ventriculo esquerdo; VD - ventriculo direito.

.

FRINT MOW

Fig. 2 - Ecocardiograma fetal com mapeamento a cores. Observa-se importante
regurgitacao trictspide, com jato ocupando toda a area do atrio direito. AD -
atrio direito; AE - atrio esquerdo; VE - ventriculo esquerdo; VD - ventriculo direito;
reg.tric. - regurgitacao tricispide.
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Fig. 3 - Ecocardiograma fetal mostrando que a artéria pulmonar conecta-se
normalmente com o ventriculo direito e que a valva pulmonar esta presente,
embora na imagem dinamica houvesse por atresia pulmonar funcional. VD -
ventriculo direito; v. pulm - valva pulmonar; TAP - trondo da artéria pulmonar;
APD - artéria pulmonar direita; APE - artéria pulmonar esquerda.

carga de atrio e ventriculo direitos, com intervalo PR normal sem
sinais de pré-excitacdo (fig. 4). A radiografia de térax demonstrou
grande aumento da érea cardiaca, ocasionando hipoplasia pulmo-
nar. Apés a estabilizagdo hemodindmica nos primeiros dias o pa-

ciente evoluiu sem novas complicagdes estando agora com 7 meses
de vida e sem intercorréncias neste periodo.

Discussao

A sindrome de Down esté associada a cardiopatia congénita
em 50% dos casos®, porém, as associagdes mais comuns sdo
com os defeitos septais e a tetralogia de Fallot. Em revisao da
literatura dos Gltimos dez anos foram encontradas 3 descri¢cdes
de casos clinicos de associagao da anomalia de Ebstein com sin-
drome de Down e somente em um o diagndstico foi realizado no
periodo pré-natal®. Nos dois casos restantes a anomalia de Ebstein
foi descoberta na idade adulta, aos 55 anos’ e durante necropsia®.
Nesses a doenca apresentava-se de forma pouco sintomatica,
revelando forma leve da doenca.

Nosso caso enfatiza o importante papel da ecocardiografia
fetal no diagndstico pré-natal de cardiopatias graves, como a ano-
malia de Ebstein, que tem uma incidéncia de 1:20,000 na popula-
cao geral e corresponde a 0,5% das cardiopatias congénitas encon-
tradas no periodo neonatal®. Com o advento da ecocardiografia
fetal podera haver mudancas nessas taxas, ja que aanomalia de
Ebstein causa morte fetal em um nlimero significativo de casos,
quando ndo tratada, e seu diagndstico muitas vezes nao é realizado,
nao sendo incluida na estatistica de cardiopatias congénitas. O
diagnéstico pré-natal e o tratamento desses pacientes, assim como
ainterrupcao da gestacéo, para atendimento perinatal, nos casos
em que hé insuficiéncia cardiaca grave e intratavel, pode melhorar
o prognéstico dos fetos. A taxa de mortalidade de pacientes com
esta doenca na forma grave, no periodo neonatal, € alta, chegando
a 85%, mesmo em grandes centros, principalmente quando hé
sintomatologia precoce e necessidade de cirurgia®.

No presente caso, o diagnéstico de sindrome de Down nao foi
realizado no periodo pré-natal, devido aoc encaminhamento tardio,
nao tendo sido a gestante submetida a medida da translucéncia
nucal fetal nem a estudo ultra-sonogréfico morfoldgico fetal no
segundo trimestre.

O diagnéstico de anomalia de Ebstein em feto com sindrome
de Down é infrequiente, devendo-se reenfatizar a importancia de
realizar avaliagcéo genética de pacientes com cardiopatia congénita.
Portadores de sindrome de Down devem ser sistematicamente
submetidos a avaliagdo cardiolégica completa com exame ecocar-
diogréfico, devido a alta incidéncia de cardiopatia, lembrando que
um exame cardioldgico com ausculta sugestiva de sopro inocente,
num paciente sindrémico, nao significa auséncia de cardiopatia,
uma vez existir certo nimero de cardiopatias congénitas que mi-
metizam sopro inocente, entre elas a forma leve da anomalia de
Ebstein, com grande dificuldade de diagnéstico diferencial somente
por ausculta cardiaca.

A associac¢ao da sindrome de Down com anomalia de Ebstein
é rara e a ecocardiografia fetal € um poderoso aliado para a avalia-
cao desses fetos, tendo como principal fungéo estudar a sua estabi-
lidade hemodinamica durante a vida intra-uterina, permitindo
acompanhamento, tratamento e indicacdo de interrupgao de gesta-
¢ao para terapéutica neonatal, quando necesséria. O diagnéstico
pré-natal é extremamente valioso também para oferecer ao pediatra
condigdes de atendimento ideais a esses recém-nascidos, a partir
darealizagao do parto.
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Fig. 4 - Eletrocardiograma no primeiro dia de vida demonstrando sobrecarga atrial e ventricular direita.
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