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Resumo

OBJETIVO: andlisar o diagnéstico, evolugdo e conduta ferapéutica em cinco casos de tumores cardiacos primarios
diagnosticados no perfodo pré-natal. METODOS: no periodo de Janeiro 1997 a Dezembro 2008, 7.989 geslantes
foram submetidas & avaliagéo ultrassonografica morfolégica fetal devido & presenca de fatores de risco para
malformagdes fetais. Foram selecionados os casos com massas hipercogénicas infracardiaca maiores que 1 mm
diagnosticados na avaliagdo ulirassonogrdfica do coragdo fetal. O diagnéstico diferencial dos tumores foi realizado
segundo as caracteristicas ultrassonogrdficas das massas. RESULTADOS: em cinco fetos foram diagnosticadas massas
hiperecogénicas infracardiaca correspondendo a uma taxa de prevaléncia de 0,06%. A idade gestacional variou
entre a 28% e a 36° semanas (média=31) e a idade materna variou de 23 a 45 anos (média=34,2). A localizacdo
mais frequente das massas foi o ventriculo esquerdo [100%). Ecograficamente, fodas as massas eram hipercogénicas,
homogéneas, Gnicas ou miltiplas e bem delimitadas, compativeis com diagnéstico de um rabdomioma. Nos casos
em que os diémetros das massas foram menores que 20 mm, a conduta foi expectante e néo houve complicagdes
no periodo prénatal. Um caso com tumor de grande volume apresentou arritmia e insuficiéncia cardiaca na 35°
semana de gestacdo, sendo indicada a interrupgdo da gestagdo. Em 80% dos casos foi observada associagdo com
esclerose tuberosa no seguimento pds-natal. A regressdo dos tumores cardiacos ocorreu em frés casos [60%) durante
um seguimento médio de trés anos. Todos os recém-nascidos eram do sexo masculino e sem anfecedentes familiares de
esclerose tuberosa. CONCLUSOES: a avaliagdo ultrassonogrdfica morfolégica fetal é a principal forma de detecgéo
precoce dos tumores cardiacos primarios. A avaliagdo cardiaca fefal é fundamental para a caracterizagdo morfolégica
diferencial das massas cardiacas e para avaliagdo funcional cardiaca. Os rabdomiomas sdo o tipo mais comum de
tumor no feto. A conduta pré e pds-natal sGo expectantes, com baixo risco de complicagées, havendo possibilidade
de regressdo esponténea na maioria dos casos. O seguimento clinico pds-natal é obrigatério devido & frequente
associacdo d esclerose tuberosa.

Abstract

PURPOSE: fo analyze the differential diagnosis, follow-up and therapeutic approach in five cases of primary cardiac
tumors diagnosed during the prenatal period. METHODS: during the period from January 1997 to December 2008,
7989 pregnant women were submitted to morphological ultrasound due to the presence of risk factors for fetal
malformations. Fetuses with hyperechogenic intracardiac masses larger than 1 mm diagnosed by ultrasound evaluation
of the fetal heart, were selected for study. The differential diagnosis between the different tumor types was made on
the basis of the ultrasound characteristics of the masses. RESULTS: five fetuses with hiperechogenic infracardiac masses
were diagnosed, corresponding to a 0.06% prevalence rate. Gesfational age ranged from 28 to 36 weeks (mean:
31), and maternal age ranged from 23 to 45 years [mean: 34,2). The most frequent location of the masses was the left
ventricle (100%). Echographically, all masses were single or multiple, hyperechogenic, homogeneous and well delimited,
compatible with a diagnosis of thabomyoma. In cases in which the diameters of the masses were less than 20 mm,
an expectant conduct was followed and no complications occurred during the prenatal period. One case with a huge
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Rabdomiomas cardiacos fetais:

tumor presented arrhythmia and cardiac insufficiency during the 35 gestational weeks, and the interruption of pregnancy was indicated. Tuberous sclerosis
was associated in four cases [(80%) and the diagnosis was confirmed during the postnatal follow-up. CONCLUSIONS: fefal morphological ulirasonography
is the main form of early detection of primary cardiac fumors. The fetal cardiac evaluation is of fundamental importance for the differential morphological

characterization of cardiac masses and for the evaluation of cardiac function. Rhabdomyomas are the most common type of fefal fumor. An expectant

pre and postnatal conduct is followed, with a low risk of complications and with the possibility of spontaneous regression in most cases. Postnatal clinical

follow-up is mandatory due to the high frequency of associated tuberous sclerosis.

Introducao

Os tumores cardiacos primdrios sao achados raros em
pacientes de todas as idades e apresentam prevaléncia apro-
ximada de 0,01%'. Em estudos de necropsia em pacientes
pedidtricos, a prevaléncia dos tumores cardfacos primarios
variou de 0,0017 a 0,28%72*. No feto a prevaléncia destes
tumores é de aproximadamente 0,14% .

Em 1982 surgiu o primeiro relato dos casos de ra-
bdomiomas diagnosticados por ecocardiografia fetal® e,
possivelmente, a maior frequéncia dos tumores cardfacos
primdrios diagnosticados no feto, mais recentemente,
deva-se ao incremento da utiliza¢do de métodos de diag-
néstico por imagem, principalmente a ultrassonografia,
a ecocardiografia e a ressonincia da magnética’®.

No feto e na crianga, os rabdomiomas sdo os tumores
cardiacos primdrios mais comuns, representando mais de
60% dos casos, seguidos, em frequéncia, pelos teratomas,
fibromas, hemangiomas e mixomas'. Nesta faixa etiria,
os tumores cardfacos primdrios sdo benignos em aproxi-
madamente 90% dos casos"**.

O diagndstico diferencial dos tumores cardfacos primdrios
pode ser realizado por ecocardiografia fetal, que permite
a caracteriza¢do morfolGgica das massas intracardfacas de
forma ndo-invasiva’” As principais caracteristicas morfo-
16gicas dos diferentes tipos de tumores cardiacos primdrios
estdo resumidamente representadas no Quadro 1.

Os rabdomiomas apresentam-se como massas Ginicas
ou multiplas, hipercogénicas (brilho mais intenso que
o miocardio normal), textura homogénea, didmetros
varidveis e bordos regulares (bem delimitados). A loca-
lizagdo mais comum deste tipo de tumor é o miocdrdio
ventricular (esquerdo e/ou direito), havendo comumente

expansdo deste para o interior da cavidade, e mais rara-
mente, pode localizar-se no septo interventricular ou na
parede atrial'*!".

Os teratomas sdo o segundo tipo mais comum e
apresentam-se como massas unicas, geralmente de gran-
de volume, ecogenicidade mista (contém partes cisticas
e calcificagdes), textura heterogénea e bordas regulares
(sdo tumores encapsulados). Eles sdo localizados comu-
mente no pericardio, apresentando geralmente derrame
pericardico, porém podem ser encontrados no interior
das ciAmaras direitas, proximo aos grandes vasos. Estes
tumores podem alcancar didmetros de até 15 cm, quando
localizados no pericardio, e entre 2,0 e 9,0 cm quando
forem intracardfacos'*"%.

Os fibromas apresentam-se como massas Gnicas,
geralmente de grande volume, ecogenicidade mista
(calcificacdes, degeneracdes cisticas e necrose na parte
central do tumor) e textura heterogénea. Estes tumores
localizam-se no septo interventricular ou miocdrdio
ventricular e podem apresentar tamanhos varidveis entre
2,0e9,0cm”'2

Os hemangiomas e os mixomas sdo extremamente
raros no feto. Os hemangiomas sdo geralmente massas
Gnicas, apresentando ecogenicidade mista (contendo
partes cisticas e s6lidas, associadas a calcificacdo), textura
heterogénea e localizagdo preferencial na base do coragdo
e dtrio direito e frequentemente apresentam derrame
pericdrdico. Os mixomas sdo pediculados e localizam-se
no 4trio esquerdo’.

Os rabdomiomas geralmente apresentam boa evolugdo
no periodo pré-natal, devido ao crescimento lento dos
tumores, havendo inclusive possibilidade de regressdo
deste antes do nascimento®. Entretanto, em alguns casos,

Quadro 1 - Principais caracteristicas morfoldgicas dos tumores cardiacos que podem ser observadas ao exame ecocardiogrdfico

. . - Ecogenicidade Tamanho

Tipo de tumor Numero de massas  Localizactio 9 Contorno g
Textura Derrame pericdrdico

Rabdomiomas Unicos ou miltiplas Ventriculo, septo inferventicular e raramente nos drios  Hiperecogénica Regular Varidvel
Homogénea Raro

Teratomas Unica Pericdrdio e raramente cmaras cardiacas Mista Regular (encapsulado) Geralmente grande
Heterogénea (cistos e calcificacges) Frequente

Fibromas Unica Septo interventricular ou parede livre Mista Regular Geralmente grande
Heterogénea (cistos, caldificagdo e necrose central)

Hemangiomas Unica Base do coraciio e dtrio direito Mista Irregular Varidvel
Heterogénea Frequente

Mixomas Unica Atrio esquerdo com pediculo Mista (calcificagdes) Irregular Varidvel
Heterogénea
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pode ocorrer crescimento rdpido do tumor determinando
o surgimento de complica¢des como: obstru¢do das vias
de entrada ou saida dos ventriculos, arritmia cardiaca e
mais raramente emboliza¢do de partes do tumor'.

Os rabdomiomas, apesar de apresentarem baixo
risco de complicagBes no periodo pré-natal, apresentam
associag¢do a esclerose tuberosa em 50 a 80% dos casos,
que geralmente é diagnosticada apés o nascimento e pode
alterar o prognéstico dos pacientes'™.

A esclerose tuberosa é uma doenca genética, autosso-
mica dominante, que predispde a formagao de hamartomas
(tumores formados por células iguais as do tecido de
origem) em diversos 6rgdos e sistemas, principalmente
no coragdo, no sistema nervoso central, e nos rins".

A presenca dos rabdomiomas, no feto, pode ser o sinal
mais precoce da esclerose tuberosa. Aproximadamente 90%
dos casos com esclerose tuberosa apresentam alteragdes
do sistema nervoso central, com manifestagdo clinica de
crises convulsivas e retardo mental apés o nascimento'®%.
Estas manifestacoes clinicas podem ocorrer em qualquer
idade, sendo importante o seguimento dos casos.

O objetivo deste estudo foi revisar os casos de
tumores cardiacos primdrios diagnosticados na nossa
instituigdo e discutir o diagndstico, a evolugdo e a con-
duta nestas situagdes.

Métodos

No periodo de Janeiro de 1997 a Dezembro 2008,
7.989 gestantes, provenientes do Ambulatério de Gestagdo
de Alto Risco do Departamento de Ginecologia e
Obstetricia do Hospital das Clinicas da Faculdade de
Medicina de Ribeirdo Preto da Universidade de Sdao Paulo,
foram atendidas no Ambulatério de Morfologia Fetal por
apresentarem fator de risco aumentado para aneuploidia
e fatores risco para malformagoes fetais.

Conforme o protocolo do servico, todas as gestantes
sdao submetidas a avaliagdo ultrassonografica morfoldgica
fetal. Esta andlise consiste no exame detalhado de todos

Quadro 2 - Representacdio esquemdtica dos casos com suas caracteristicas ecogrdficas e clinicas

os 6rgdos e sistemas, incluindo os planos de cortes bé-
sicos do coragdo fetal: quatro cimaras, eixo longo e eixo
curto que sdo utilizados no rastreamento das cardiopatias
congénitas fetais.

Foram incluidos os casos que apresentavam massas
intracardiacas com didmetro superior a 1 mm e excluidos
os casos com foco hipercogénico intracardiaco isolado
(golf ball).

O diagnéstico diferencial dos tumores foi estabelecido
de acordo com as caracteristicas ecogrificas das massas.
Na avalia¢do funcional analisou-se a fun¢io cardfaca, as
dimensdes das cavidades cardfacas e a presenga ou ausén-
cia de complicacdes como: obstru¢do da via de entrada
e saida dos ventriculos, arritmia, insuficiéncia cardfaca e
emboliza¢io de partes do tumor.

Para a realizagdo dos exames foram utilizados equi-
pamentos ATL® (Advanced Technology Laboratories,
Reedsville, PA, USA), modelos HDI 3000 e 3500,
acoplados a transdutores convexos mutifrequenciais de
2 a4 MHz. Mais recentemente utilizou-se equipamento
Voluson® 730 Expert (GE Healthcare, Piscataway, NJ,
USA) acoplado a transdutor convexo multifrequencial
de 3 a 8 MHz.

Todos os dados referentes as gestantes e aos recém-
nascidos foram obtidos mediante consulta dos prontudrios
da instituic@o.

Resultados

Entre 7.989 gestantes submetidas a ultrassonografia
obstétrica morfolégica, foram diagnosticados cinco casos
com massas intracardiaca fetal correspondendo a uma taxa
de prevaléncia de 0,06%. Os dados referentes aos cinco
casos estdo resumidamente apresentados no Quadro 2. A
idade gestacional das pacientes variou entre a 28% e a 36
semanas (média=31) e a idade materna variou de 23 a 45
anos (média=34,2). Todos os fetos eram do sexo masculino
e ndo apresentavam antecedentes familiares de esclerose
tuberosa (Quadro 2).

Idades materna e o Ecogenicidade Numero de massas Esderose . -,
. Sexo Localizactio - Regressiio Quadro clinico
gestacional textura Dicimetro (mm) tuberosa
1 41 anos m VEVD Hipercogénica 2 Ndo Sim Assintomdtico
30s+2d Homogénea 6.0 versus 4.7
0,2 versus 0,1
2 23 anos m VEVD e AD Hipercogénica 3 Sim X (Obito
28 sthd Homogénea No mensurados
3 25 anos m VE Hipercogénica 1 Sim Sim (rise convulsiva
32s+3d Homogénea 5.0 versus 3.7
4 37 anos m VE Hipercogénica 1 Sim Sim (rise convulsiva
29 s+4d Homogénea 8.0 versus 6.0
5 45 anos m VE Hipercogénica 1 Sim Nio Assintomdtico
36514 d Homogénea 14.0 versus 9.0

d: dias; m: masculino; mm: milimetros; s: semanas.
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Figura 1 - Demonstrando a presenca dos tumores cardiacos no plano quatro cémaras. (A) tumor maior localizado no ventriculo esquerdo (seta) e outro
pequena massa junfo a banda moderadora, na regido apical do ventriculo direito [seta); (B) tumor Gnico, localizado na regido apical ventriculo esquerdo
[sefal; (C) tumor localizado no ventriculo esquerdo abaixo da valva mitral (seta); (D) tumor localizado no interior do ventriculo esquerdo [setal).
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Figura 2 - Demonstrando em (A) plano quafro camaras, a presenca do grande tumor localizado na regido médic-apical ventriculo esquerdo (setal); (B)
peca anatdémica do coragdo demonstrando a localizagdo do grande tumor (seta) e em (C) pega anatémica do cérebro demonstrando os nédulos cerebrais

subependimarios [sefa).

Em todos os casos, a avaliacdo ultrassonogrifica do
plano quatro cdmaras demonstrou a presenca do tumor
cardfaco (Figura 1). Ndo foram observadas altera¢des nas
vias de entrada e saida dos ventriculos nos demais planos
ecocardiogrificos.

Em quatro casos (80%) foram observadas a presenca
de massas intracardfacas com caracteristicas ecograficas
morfolégicas compativeis com diagndstico de rabdomio-
mas (Quadro 2) e ndo foi realizada biépsia do tumor. No
caso 2, houve ddvidas quanto ao tipo de tumor devido
ao grande volume e localiza¢do da massa e o estudo ana-
tomopatolégico pés-natal confirmou o diagnéstico de
rabdomioma (Figura 2).

Em todos os casos as massas tinham localizagdo no ven-
triculo esquerdo, porém nos casos 1 e 2 (25%) foi observada
a presenga de massas de menores tamanhos em mais de uma
cavidade sendo considerados multiplos (Quadro 2).

Em quatro casos, os didmetros das massas foram
menores que 20 mm (Quadro 2). No caso 2, a massa
ocupava toda a regido medioapical do ventriculo esquerdo
tornando dificil a delimita¢do anatdmica e a mensuragio
deste devido a presenga de cardiomegalia (Figura 2).

Em quatro casos (80%) ndo houve complicagGes cardiacas
fetais durante a gestacio e a conduta clinica foi expectante.
No caso 2 observou-se a presenga de arritmia e insuficiéncia
cardfaca fetal na 35* semana de gestagdo e a conduta foi a
interrup¢do da gestacdo para tratamento pés-natal.

Em todos os casos, a presen¢a dos tumores foi ava-
liada por exame ecocardiogrifico pés-natal. A regressio
das massas ocorreu em trés (60%) dos casos durante um
tempo de seguimento médio de trés anos (Quadro 2). O
caso 2 evoluiu ao ébito no perfodo pés-natal imediato
devido a arritmia e insuficiéncia cardfacas refratdrias ao
tratamento clinico e o caso 5 estd em seguimento.

A associagdo com esclerose tuberosa foi diagnosticada
no periodo pés-natal em quatro casos (80%), sendo trés
por ressondncia nuclear magnética do cérebro e, no caso
2 por estudo anatomopatolégico (Figura 2). No caso 1,
a auséncia de manifesta¢do clinica e a de alteracdes nos
exames de ressondncia nuclear magnética e ultrassonogra-
fia sio compativeis ao diagnéstico de rabdomioma sem
esclerose tuberosa.

Discussao

No presente estudo, a taxa de prevaléncia dos tumores
cardfacos primdrios no feto detectados por ultrassonografia
obstétrica foi de 0,06%. Entretanto, a popula¢do estudada
foi de alto risco e pode nio refletir a real prevaléncia desta
alteragdo cardiaca na populacdo em geral.

A ultrassonografia obstétrica morfolégica tem papel
fundamental na detecgdo precoce dos tumores cardfacos
no feto, jd que, na maioria dos casos, a simples abordagem
do plano quatro cdmaras permite a observagao das massas
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intracardfacas'®. Neste estudo, todos os casos foram de-
tectados mediante a obteng¢do do plano de corte quatro
cdmaras, confirmando a importincia desta abordagem na
deteccdo destas alteracdes cardfacas fetais.

Os rabdomiomas sdo detectados geralmente no segundo
ou terceiro trimestre da gestacdo, quando as massas adqui-
rem maiores didmetros. Entretanto, hd relatos de deteccoes
destas alteracOes mais precocemente, ainda no primeiro
trimestre®®. O exame ecocardiogrifico fetal é importante na
determinagdo do provavel diagndstico diferencial do tipo
de tumor, sendo este estabelecido de forma nao-invasiva e
de acordo com as caracteristicas morfoldgicas das massas
intracardfacas®’?!. A avaliacdo funcional do cora¢do fetal
é também importante para acompanhar evolutivamente o
crescimento ou a regressdo dos tumores, o grau de reper-
cussao hemodindmica e detectar as possiveis complicagGes
decorrentes destas alteracdes'!*#,

Nio foi realizada bidpsia para estabelecer o diagndstico
diferencial dos tumores, pois apesar de ser considerado
padrdo-ouro para estabelecer diagnéstico diferencial
definitivo das massas intracardfacas, é um procedimento
invasivo, de alto risco, que deve ser reservado apenas aos
casos de maior gravidade®*'. Na presente casuistica, 80%
dos casos foram diagnosticados como rabdomioma com
base nos achados ecocardiogrificos, e no caso que evoluiu
a 6bito foi realizado estudo anatomopatoldgico que con-
firmou o diagnédstico de rabdomioma (Figura 2).

O crescimento dos rabdomiomas é geralmente lento
tanto no periodo pré-natal quanto no periodo pés-natal.
A conduta, portanto, é comumente expectante, devido
a possibilidade de regressio espontinea do tumor, sendo
baixo o risco de complica¢des™ A regressdo espontinea
do tumor deve-se a possivelmente 2 apoptose e perda da
atividade mitética das células tumorais'!. Porém, em al-
guns casos, os rabdomiomas podem apresentar crescimento
rapido e alcangar didmetros superiores a 20 mm, havendo
maior risco de complicag¢des e ébito perinatal'®.

As complicag¢bes mais comuns causadas pelo grande
volume do tumor sdo a obstrugdo das vias de entrada ou
saida dos ventriculos devido ao grande volume do tumor,
arritmia cardfaca, hidropsia e, mais raramente, embolizacdo
de partes do tumor**®. A interrup¢io da gestacio para
tratamento pés-natal e/ou tratamento cirdrgico devem
ser cogitados nestas situacdes*®?’.

No presente estudo, todos os casos foram diagnos-
ticados entre o segundo e terceiro trimestre da gestagdo.
Em 80% dos casos ndo houve aumento do didmetro do
tumor e complicages no periodo pré-natal. Em um caso,
cujo tumor apresentava grande volume, na 35* semana,
observou-se o surgimento de extrassistolias supraventri-
culares frequentes que evoluiram com taquicardia supra-
ventricular e insuficiéncia cardfaca fetal. Optou-se, nesta
situacdo, por interrupg¢do da gestagio com o objetivo de

tratamento pos-natal. Ap6s o nascimento, a taquicardia
supraventricular foi confirmada por eletrocardiograma e
atribuida a possivel compressdo do sistema de condugdo
pelo tumor. O recém-nascido ndo apresentou resposta ao
tratamento clinico, evoluindo com baixo débito cardiaco
e 6bito nas primeiras horas de vida.

As arritmias s3o a complica¢do mais comum, podem
ocorrer tanto na fase pré-natal quanto na pés-natal e sdo
geralmente causadas por compressdo ou deformagio das
vias de condug@o elétrica do coragdo ou ainda devido a
presenca de células tumorais, atuando como uma via an6-
mala de condu¢io®®. Os rabdomiomas e os fibromas sio
os tumores que comumente estdao associados a presenca
de arritmia, incluindo a taquicardia supraventricular
e ventricular, bloqueio atrioventricular e sindrome de
Wolf-Parkinson-White'.

Os rabdomiomas raramente associam-se a outras
malformagdes cardfacas, entretanto a associa¢gio com
anomalia de Ebstein, tetralogia de Fallot, dupla via de
saida do ventriculo direito, transposi¢do das grandes
artérias e sindrome de hipoplasia do cora¢do esquerdo
sdo descritas"?.

Apesar dos rabdomiomas apresentarem uma evo-
lugdo geralmente benigna, havendo inclusive de relatos
de casos com regressao do tumor ainda no periodo pré-
natal, a frequente associa¢do dos rabdomiomas a esclerose
tuberosa (50 a 80%) altera o prognéstico dos pacientes
afetados'®***°,

A esclerose tuberosa é uma alteragdo genética, autos-
sdmica, dominante e com expressividade varidvel. Cerca
de 80% dos casos resultam em uma mutagdo nova com
alteraces dos genes TSC1 ou TSC2, os quais sdo genes
supressores do tumor'. Os genes TSC1 sdo codificados
pela proteina hamartina e estdo situados no cromossoma
9934, e os genes TSC2 sio codificados pela proteina tu-
berina e estdo situados no cromossomo 16p13.3" Devido
a esta peculiaridade, a esclerose tuberosa pode envolver
multiplos 6rgdos e sistemas, causando diferentes tipos
de tumores®**!

Os rabdomiomas ndo sdo considerados tumores
verdadeiros mas, sim, hamartomas, ou seja, sdo tumores
formados devido ao crescimento aumentado de tecidos
que estdo situados em seu préprio local de origem (células
musculares do cora¢io)'. Outros érgios podem ser afeta-
dos, isoladamente ou em associa¢io com os rabdomiomas,
havendo formacio de nédulos subependimdrios e/ou
outras displasias cerebrais, cistos renais, cistos hepati-
cos, angiofibromas faciais, fibromas subungueais, nervos
epidérmicos lineares, mdculas hipopigmentadas na pele,
angiomiolipomas renais e linfangiomas pulmonar?'.

A presenga dos rabdomiomas cardfacos no feto é
considerada como um forte indicio de esclerose tuberosa.
A presencga de nédulos subependimadrios e/ou cistos renais




é considerado sinal patognomonico de esclerose tuberosa,
ocorrendo em mais de 90% dos casos, porém estas alteracdes
sdo raramente detectadas no perfodo pré-natal'?.

Nesta amostra, o diagndstico de esclerose tuberosa foi
confirmado em quatro casos (80%), sendo em um caso por
exame anatomopatoldgico e em trés por ressonancia nuclear
magnética, os quais confirmaram a presenga de nédulos
cerebrais subependimadrios. A manifestagdo clinica de crise
convulsiva foi observada em dois dos trés casos com esclerose
tuberosa, durante o seguimento médio de trés anos.

Concluindo, pode-se afirmar que o rastreamento
ultrassonografico morfolégico fetal é a principal forma de
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