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RELATO DE CASO

Diagnoéstico Diferencial de Sindrome de Marfan em Adolescente Atleta de Voleibol

Differential Diagnosis of Marfan Syndrome in a Teenage Volleyball Athlete
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Introducao

A sindrome de Marfan (SMF) é uma doencga autossdmica
dominante hereditdria, causada principalmente por
mutacdes no gene fibrilina-1 (FBN1). Caracteriza-se pela
presenca de aneurisma e/ ou dissec¢do da aorta tordcica,
subluxagdo do cristalino e anormalidades sistémicas.!

O maior risco de 6bito na sindrome ¢é atribuido as
patologias cardiovasculares, em especial o aneurisma
progressivo da raiz adrtica, levando a dissecgdo e ruptura
se ndo tratado cirurgicamente.” O diagndstico clinico
da SMF pode ser estabelecido pela nosologia Ghent
revisada,® mas isto pode ser desafiador, visto que muitas
caracteristicas desta doenga sdo dependentes da idade
do paciente, enquanto outras sdo vistas com frequéncia
na populagdo geral com uma variabilidade fenotipica
considerdvel. Além disto, a SMF tem consideravel
sobreposigdo com outras doengas do tecido conjuntivo.>*

Apesar da SMF ser rara (1:5.000),' especula-se que a
sua prevaléncia pode ser muito maior entre os individuos
que participam em esportes, especialmente nos quais
a alta estatura e membros longos representam uma
vantagem. Um exemplo seria o voleibol,> um esporte
classificado como tendo um componente dindmico

moderado e estdtico baixo.®

Os estudos sobre a prética de esportes competitivos
por individuos com raiz da aorta limitrofe ou claramente
dilatada sdo limitados, portanto torna-se necessario
realizar o diagnéstico diferencial de SMF ou de qualquer
doenca sistémica evidente.

Palavras-chave

Sindrome de Marfan; Ruptura Aértica; Doengas
Cardiovasculares; Atletas; Exercicio; Doengas da Aorta.

Neste contexto, o presente estudo descreve o caso de um
atleta de voleibol com possivel diagnéstico de SMF. O atleta
e o responsdvel assinaram termos de assentimento e de
consentimento livre e esclarecido. A pesquisa foi aprovada
pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade do
Estado de Santa Catarina (UDESC).

Relato de Caso

Relata-se o caso de um atleta negro de 16 anos, com
2,08 metros de altura e 80,9 kg de peso. O adolescente foi
convocado para a Sele¢do Brasileira Infantil de Voleibol
em outubro de 2013. Durante os procedimentos de
avaliacdo pré-participagdo, apresentava-se assintomatico.
Ele foi submetido a exame clinico, avaliagdo oftalmolégica
com especialista, eletrocardiografia de repouso, teste
cardiopulmonar e andlises laboratoriais, que nao
mostraram achados significativos. Ao ser submetido a
ecocardiografia unidimensional e bidimensional com
Doppler colorido, foi observada dilatacdo da aorta
tordcica ascendente na regido dos seios de Valsalva, com
diametro de 45 mm. O atleta foi afastado do treinamento
e submetido a angiorressonancia da aorta tordcica, a qual
evidenciou dilatagdo no plano valvar medindo nos seus
didmetros méximos nesta topografia 48 X 46 mm.

Com base nos achados supracitados e na literatura
internacional, particularmente na 36" Conferéncia de
Bethesda, que contraindica a prética de volei por individuos
com ectasia neste nivel acima de 40 mm, a equipe médica
preconizou o afastamento do atleta da prética esportiva.
O paciente nasceu com 3,8 kg e 51 cm, os pais do atleta
apresentaram estatura e peso normais. Ele ndo apresentava
histérico médico familiar de SMF ou morte stbita, ou
problemas cognitivos e de sociabilidade, demonstrando
excelente coordenac¢do motora e exercendo com qualidade
as fungdes de central, ponteiro e/ou oposto no voleibol.
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Apbs 6 meses da convocagao, o paciente apresentava
2,10 m de altura, 85,5 kg de peso e continuava a participar
dos treinamentos de voleibol em sua equipe de base,
porém permanecia afastado da Selegdo Brasileira.
Em abril de 2014, o atleta realizou nova ecocardiografia,
na qual ndo foram encontrados aumentos significativos
na dimensdo da aorta (Tabela 1).

O escore z para o didmetro da aorta do paciente
estava acima de 2 desvios padrdo (DP) da média para a
sua drea de superficie corporal (2,43 m?). Um didmetro
da raiz adrtica maior que 2 DP, somado a um teste
genético positivo ou a luxagdo do cristalino, confirmam
o diagnéstico de SMF, independente dos critérios
sistémicos. No entanto, uma avaliagdo oftalmolégica
do paciente, realizada por um especialista, mostrou que
os cristalinos do paciente eram tipicos, normais e sem
alteracdo de forma. O teste genético para investigacdo
de SMF néo foi realizado, mas o atleta ndo apresentava
histérico familiar da sindrome, portanto, ndo atingiu o
escore para a confirmagdo da SMF.

A presenca de sinais de SMF foi avaliada com a nosologia
Ghent revisada, que totalizou apenas 2 pontos (estrias

na pele, além de razdes do segmento superior/inferior
reduzida e envergadura de brago/altura aumentada sem
escoliose grave), conforme apresentado na Tabela 2.

Discussao

A incerteza do diagnéstico da SMF neste atleta
ocorreu pois apesar do escore z para o seu didmetro
adrtico estar acima de 2 DP da média para a sua
drea de superficie corporal, sua expressdo fenotipica
era incompleta ao exame fisico. Para confirmagao
do diagnéstico da SMF, o escore sistémico deve ser
> 7. E bem estabelecido na literatura que a principal
preocupacio em individuos com SMF é o elevado risco
de morte por dissec¢do da aorta.”

Neste contexto, as recomendacgdes da 36° Conferéncia
de Bethesda, sdo utilizadas para regular a participagdo
dos atletas em competicoes e estabelecem que individuos
com didmetro adrtico = 4,0 cm ou > 2 DP da média
para a drea de superficie corporal devem participar
apenas de esportes de competicdo de média e baixa
intensidade. Porém, estes valores de corte sdo derivados
da populacéo geral.

Tabela 1 — Caracteristicas do paciente e resultados dos ecocardiogramas

Caracteristicas

Idade (anos)
Altura (m)

Peso (kg)

16,5 17
2,08 2,10
84 85

1° Ecocardiograma

2° Ecocardiograma

Dimensdes da estrutura cardiaca

Aorta (cm)

Atrio Esquerdo (cm)

Ventriculo Direito (cm)

Septo Interventricular (cm)

Parede Posterior do Ventriculo Esquerdo (cm)
Diametro Diastélico do Ventriculo Esquerdo (cm)
Diametro Sistélico do Ventriculo Esquerdo (cm)
Fracdo de Eje¢do do Ventriculo Esquerdo (%)

Escore z para o Diametro Adrtico

45 4,7
34 3,6
2,8 2,7
11 1
11 1
5,9 57
3,7 4,1
66,4 55
2,52 2,43
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Tabela 2 — Escores sistémicos para a sindrome de Marfan apresentados pelo atleta.

Caracteristicas

Pontos

Sinal de punho e polegar™”

Pectus carinatum

ou pectus excavatum ou assimetria peitoral
Deformidade retropé

ou pés planos

Pneumotérax

Ectasia dural

Acetabulo protuso

Razdes segmento superior/ inferior reduzida e envergadura de bragos/altura aumentada e sem escoliose grave 1

Escoliose ou cifose toracolombar
Extensao de cotovelo reduzida
Caracterfsticas faciais (trés de cinco)™
Estrias na pele

Miopia > 3 dioptrias

Prolapso da vélvula mitral

Total

“Sinal de punho: este sinal é positivo quando ao envolver o pulso contralateral com wma das maos, a ponta do polegar desta mio cobre a falange distal do 5°.
quiroddctilo da mesma mao. “Sinal de polegar: positivo quando ao aduzir o polegar transversalmente pela mao, a falange distal do polegar projeta-se além da
borda ulnar. ™ Carateristicas faciais: incluem dolicocefalia, enoftalmia, fendas palpebrais com inclinagdo para baixo, hipoplasia malar, retrognatia.

A Sociedade Europeia de Cardiologia (SEC)
recomenda o afastamento de todos os esportes de
competi¢do dos atletas com diagnéstico definitivo
de SMF (por reconhecimento fenotipico e/ou teste
genético), independente da dimensdo da raiz adrtica.
Por outro lado, quando este diagnéstico é incerto devido
a expressdo fenotipica incompleta em jovens atletas e/ ou
teste genético ineficaz ou negativo, a SEC permite que o
atleta continue sua participagdo esportiva, desde que seja
submetido a reavaliacdo clinica periddica.

De acordo com as diretrizes da Sociedade Brasileira
de Cardiologia e Sociedade Brasileira de Medicina do
Esporte, individuos com fenétipo completo de SMF podem
participar de esportes de dindmica baixa a moderada e
estdtica baixa, devendo ser avaliados por ecocardiograma
a cada 6 meses, desde que ndo apresentem as seguintes
condigdes: dilatacdo da raiz da aorta superior a 2 DP,
regurgitagdo mitral moderada a severa e histéria familiar
de disseccdo adrtica ou morte stbita.?

Devido as caracteristicas apresentadas pelo atleta neste
relato, o fenétipo MASS foi incluido no seu diagnéstico
diferencial. Este fenétipo inclui envolvimento esquelético,
estrias atrdficas, dilatacdo adrtica suave e ndo progressiva
e prolapso da vdlvula mitral. Somente este tltimo nédo
estava presente no atleta. Porém, o fenétipo MASS s6 é
aplicdvel se o escore z do didmetro da raiz adértica for <2,
0 escore sistémico for > 5, e o paciente tiver 20 anos de
idade ou mais.® O adolescente no presente estudo néo se
enquadrou nestes critérios.

Um estudo de coorte incluindo individuos com SMF
confirmada publicado por Joundeau et al.? concluiram
que o risco de morte stibita ou disseccdo adrtica é baixo
em individuos com didmetro adrtico entre 4,5 e 4,9 cm.
Para estes autores, o didmetro de 5 cm foi considerado um
limite razodvel para a realizac¢do da cirurgia profildtica.

Além da dilatag¢do, uma taxa de crescimento da aorta
acima de 0,5 cm por ano é considerada preocupante em
termos de dissec¢do.?
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A fim de definir aimportancia e a prevaléncia da dilatagdo
da raiz da aorta em atletas de competigdo, Peliccia et al.*®
avaliaram 2.317 atletas italianos sem doenga cardiovascular,
incluindo homens e mulheres participantes em Jogos
Olimpicos ou campeonatos mundiais e competidores em
nivel nacional e regional de diferentes esportes. Estes autores
encontraram que o valor do percentil 99 do didmetro da raiz
da aorta foi de 40 mm nos homens e 34 mm nas mulheres.
Um total de 17 atletas homens apresentaram didmetros
adrticos maiores que o limite estabelecido, incluindo jovens
atletas de remo, basquete ou volei de alta estatura e grande
drea de superficie corporal, porém nenhum deles satisfez os
critérios de Ghent para o diagndstico de SMF. Estes atletas
foram liberados para a prética esportiva e acompanhados
a cada 6 meses. Observou-se aumento significativo no
tamanho da aorta, que em dois destes atletas superou 5 cm.
Todavia, ndo apresentavam complicagdes cardiovasculares
e ambos os atletas continuaram sem nenhum critério Ghent
e apresentaram teste negativo para mutagdes do gene FBN1.

Conclusao

Alteragdes no padrdo de didmetro da aorta devem
levar em consideragdo a drea de superficie corporal do
sujeito e a dilatacdo progressiva da aorta.

H4 escassez de informagdes sobre a pratica de esportes
competitivos por individuos com raiz da aorta limitrofe
ou claramente dilatada porém sem critérios diagnosticos
para a SMF ou qualquer doenga sistémica evidente.

O atleta neste relato apresentou um possivel
diagnoéstico diferencial de SMF que poderd ser
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confirmado ap6s avaliagdes periédicas ao longo do
tempo. E importante destacar que treinadores de
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