PD38- Tumor cardiaco de causa hereditaria — causa de morte subita
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Introdugdo: O Sindrome de Carney é uma doenca multissistémica, de transmissao
autossomica dominante. Caracteriza-se sobretudo pela associacdo de manchas
pigmentadas cutaneas, mixomas (cutaneos, cardiacos, mamario), hiperactividade
enddcrina (Sindrome de Cushing, acromegalia), tumores testiculares e schwanomas.
Descri¢ao do caso clinico: Crianca de 2 anos, que durante um processo infeccioso com
febre, desencadeia um quadro de insuficiéncia cardiaca, com polipneia, gemido,
engurgitamento jugular e hepatomegalia 2 cm abaixo do rebordo costal. A auscultagio
cardiaca, destaca-se um sopro sistolico IV/VI, mais audivel na area mitral e com
irradiacao axilar. O sinal de Hazer é positivo. Na avaliacdo dos antecedentes pessoais e
familiares, destaca-se o facto de a mae ter historia de multiplos tumores: adrenalectomia
para tratamento de S. de Cushing aos 10 anos, ressec¢cao de mixoma auricular cutaneo
aos 31 anos, mixomas cutaneos periumbilicais, retroauriculares e vulvares, lentiginose
cutanea..

A telerradiografia do térax mostra aumento da auricula esquerda, rectificagcdo do arco
meédio da silhueta cardiaca e tronco da artéria pulmonar alargado. O ECG nao tem
alteracdes significativas, mas na ecocardiografia & visivel um tumor pediculado de
grandes dimensdes na auricula esquerda que condiciona insuficiéncia mitral 11/IV. A PSAP
estd aumentada (120 mmHg) com regurgitagdo tricispide moderada. Foi submetido a
cirurgia cardiotoracica para remog¢ao do mixoma.

A crianca tem actualmente 12 anos e néo teve recidiva do tumor cardiaco. E seguido em
consulta de Endocrinologia por S. de Cushing. O seu avé materno foi operado ha um ano
por mixoma auricular. A mée teve que ser submetida a nova cirurgia por adenomas
hipofisarios. O estudo molecular da familia esta em curso.

Conclusao: O diagnéstico precoce do sindrome de Carney € importante, pois permite
uma vigilancia e acompanhamento multidisciplinar da crianga, tratando precocemente as
complicacdes desta doenca. E assim possivel reduzir o risco de mortalidade que se
associa sobretudo ao potencial embdlico dos mixomas cardiacos e ao risco de morte
subita por arritmias.
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