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Caso Clinico
Clinical Case

Susana Rocha'
Luisa Pereira?
Celeste Barreto?

®

Pneumotoérax espontaneo — A pista para outro diagndsticc
L
Spontaneous pneumothorax — a clue to another diagnosis
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Resumo

A sindroma de Marfan é uma doenga do tecido conjunti-
vo de transmissdo autossémica dominante, com manifes-
tagoes esqueléticas, oculares e cardiovasculares tipicas.
Com menor frequéncia, verifica-se envolvimento pulmo-
nar, nomeadamente pneumotérax espontaneo. Este é ha-
bitualmente recorrente, surgindo em 4-11% dos casos.
Descreve-se um adolescente de 14 anos, sem diagnds-
tico anterior de doenga, internado por pneumotdrax
espontineo unilateral, com fenétipo de sindroma de
Marfan. A investigacio subsequente conduziu ao
diagnéstico de prolapso da vdlvula mitral e dilatagao
da raiz da aorta. Houve resolugio do pneumotérax
através de drenagem activa e exclufram-se, por tomo-
grafia computorizada, lesées bolhosas subpleurais.
O doente foi reinternado, dois meses depois, por
novo pneumotdrax espontineo, com idéntica locali-
zagao, procedendo-se a ressecgdo cirtrgica de bolha
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Abstract

Marfan syndrome is an autosomal dominant illness
of the connective tissue, with typical skeletal, ocular
and cardiovascular manifestations. Less frequently,
pulmonary involvement occurs, namely spontaneous
pneumothorax, which generally is recurrent and oc-
curs in 4-11% of cases.

The authors describe a 14-year-old boy, previously
healthy, admitted with a unilateral spontaneous
pneumothorax, and clinical phenotype of Marfan
syndrome. The subsequent investigation led to the
diagnosis of mitral valve prolapse and dilatation of
the root of aorta. Pneumothorax resolved through ac-
tive drainage and a computerised tomography scan
excluded subpleural blebs. The patient was readmit-
ted two months later with a new spontaneous pneu-
mothorax, with an identical localization. Surgical re-
section of a newly identified enfisematous bleb and
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enfisematosa entdo identificada e pleurodese. Dois
anos depois encontra-se assintomdtico.

Real¢a-se a importincia do diagnéstico precoce e
acompanhamento multidisciplinar destes doentes.
A monitorizac¢io da progressio da doenga e a pre-
venc¢io de complicacoes graves, nomeadamente car-
diovasculares, sdo imprescindiveis.

Rev Port Pneumol 2008; XIV (5): 699-704

Palavras-chave: Pneumotdrax espontineo, sindroma
de Marfan, diagnéstico, terapéutica.

pleurodesis were performed. Two years later he is as-
ymptomatic.

We highlight the importance of an early diagnosis
of and a multidisciplinary approach to these pa-
tients. Monitoring illness progression and preven-
tion of serious complications, namely cardiovascu-
lar, are essential.

Rev Port Pneumol 2008; XIV (5): 699-704

Key-words: Spontaneous pneumothorax, Marfan
syndrome, diagnosis, management.

700

Introducéio

A sindroma de Marfan é uma doenca do te-
cido conjuntivo de transmissao autossémica
dominante com uma incidéncia estimada
de 1/5000-9800 nados-vivos, dependendo
dos estudos!?3. Cerca de 27% dos casos
devem-se a mutagdes esporddicas’. O gene
envolvido na forma mais comum da sindro-
ma é o FBN1, localizado no brago longo do
cromossoma 15%. Este gene codifica a sinte-
se da proteina fibrilina 1, componente es-
sencial do tecido conjuntivo. Estao identifi-
cadas até a0 momento mais de 500 mutacoes,
o que dificulta a confirmacio genética. Esta
estd indicada sobretudo nos casos duvido-
sos, quando no estao presentes critérios cli-
nicos suficientes. Além disso, as mutagoes
do gene FBN1 estdo associadas a mualtiplos
fenétipos distintos, nao sendo por isso espe-
cificas da sindroma de Marfan?s. Assim, o
diagnéstico deve ser clinico, segundo os cri-
térios de Ghent revistos em 19966, Baseando-

REVISTA PORTUGUESA

-se nestes critérios, a Academia Americana
de Pediatria elaborou as recomendagoes para
o seguimento da sindroma de Marfan em
idade pedidtrica’. Os principais sistemas
atingidos sao o musculoesquelético, ocular e
cardiovascular. Os doentes apresentam ge-
ralmente estatura alta, com membros longos
e aracnodactilia. Tém subluxacio do cristali-
no que pode resultar em miopia grave e des-
colamento da retina. O prolapso da vélvula
mitral ocorre em cerca de 75% dos casos,
sendo a dilatagdo da raiz da aorta a principal
causa de morbilidade e mortalidade®#®. No
entanto, a apresentacio clinica é muito va-
ridvel, sendo o diagnéstico por vezes s6 efec-
tuado apds a ocorréncia de complicacoes,
nomeadamente pulmonares'®!!.

Caso clinico
André VH, 14 anos, raca caucasiana, sem
antecedentes pessoais ou familiares relevan-
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Fig. 1 - A—Pneumotdrax sob tensdo a direita; B — Reexpans&o incompleta ao quarto dia de drenagem passiva

tes, admitido no hospital da drea de resi-
déncia por quadro stbito de toracalgia a
direita, surgindo em repouso, acompanha-
da por dispneia de agravamento progressi-
vo. A entrada com cianose difusa e aboligio
do murmdrio vesicular no hemitérax direi-
to. A radiografia de térax confirmou o diag-
néstico de pneumotérax sob tensdo a direi-
ta, tendo sido colocado dreno toricico
(Fig. 1A). Quatro dias depois, por se verifi-
car expansao pulmonar incompleta, é trans-
ferido para um hospital central, sendo colo-
cado sistema de drenagem activa (Fig. 1B).
Do exame objectivo geral era de salientar o
fenétipo longilineo, de fécies estreito e pa-
lato ogival, membros longos, com modera-
da aracnodactilia, discreta hiperlaxidez arti-
cular, sinal do polegar positivo e pés planos.
Apresentava ainda pectus excavatum acen-
tuado com hipercifose dorsal (Fig. 2). Pe-
rante este fenétipo colocou-se a hipétese de
se tratar nio de um pneumotdrax esponta-
neo primdrio mas secunddrio a sindroma de
Marfan. Realizou ecocardiografia, identifi-
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cando-se prolapso da vélvula mitral e dila-
tacdo da raiz da aorta, alteracoes caracterfs-
ticas desta patologia. Na radiografia de
coluna observava-se cifoescoliose modera-
da. A nivel ocular foi diagnosticada uma
uveite anterior, medicada com corticdide e
antibidtico tépicos.

Durante o internamento verificou-se pro-
gressiva melhoria clinica e radiolégica, com
remogao do dreno tordcico ao sétimo dia de
internamento. Teve alta clinicamente bem
ao 13.° dia de doenga.

A tomografia computorizada tordcica reali-
zada uma semana apds a alta nio evidencia-
va lesoes de tipo bolhoso. Foi reobservado
em oftalmologia, nio apresentando as alte-
ragoes anteriormente descritas. Realizou,
neste contexto, rastreio de doengas reuma-
tolégicas, que foi negativo.

Dois meses ap6s a alta foi readmitido por
novo pneumotdrax a direita. Ao sexto dia de
drenagem activa, e por persisténcia do pneu-
motérax, é efectuada toracoscopia, sendo
entio identificada uma bolha enfisematosa,
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Fig. 2 - A - Pectus excavatum e hipercifose dorsal; B — Sinal do polegar; C — Aracnodactilia

procedendo-se & sua ressecgio e abrasio
pleural, que decorreu sem complicages.
Actualmente, com dois anos de seguimento,
o doente estd assintomdtico, ¢ os estudos de
funcio respiratéria sao normais (FEV1 3,85
L, 112% do previsto para a idade, sexo, peso
e estatura, ¢ FVC 4,27 L, 103% do previs-
to). E observado regularmente em consulta
de cardiologia pedidtrica, nao tendo tido
agravamento das lesdes cardiacas, nem ne-
cessidade de medicacdo, fazendo apenas
evicgdo de desportos de contacto. A nivel
ortopédico, estd planeada a médio prazo a
intervengao para correccao do pectus excava-
tum. Na observagao oftalmolégica conti-
nuam a nio ser detectadas alteracoes.

Discusscio
O pneumotérax espontineo ¢ raro e ocorre,
geralmente, em adolescentes ou adultos jo-
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vens, do sexo masculino, magros e de esta-
tura alta'>. A causa subjacente ¢ habitual-
mente a ruptura de uma bolha apical nio
visualizdvel em radiografias de térax, o que
se verificou também neste doente. O apare-
cimento das bolhas pode ser secunddrio a
vdrias causas: destruicio anormal do tecido
pulmonar, como no défice de alfal-anti-
tripsina ou em associagdo a infec¢do pul-
monar crénica; stress anormal exercido em
segmentos pulmonares nos doentes com ca-
vidades tordcicas longas e deformadas; de-
feitos congénitos e integridade anormal da
rede de tecido conjuntivo do pulmio!'*!2,
Virios destes factores podem ser responsi-
veis por uma maior prevaléncia de pneumo-
térax espontineo na sindroma de Marfan.
Num estudo retrospectivo de Hall ez al. a
sua frequéncia era cerca de 30 vezes superior
a da populagio de adolescentes e adultos
jovens sauddveis, com uma prevaléncia de
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4,4%". Noutro estudo de Wood ez a/, a pre-
valéncia foi de 11%".

A existéncia de pectus excavatum ou cifoes-
coliose, tal como no caso descrito, podem
conduzir a restrigao da fungio pulmonar e a
envolvimento pulmonar, com enfisema e
quistos broncogénicos. Estas alteragoes au-
mentam significativamente o risco de pneu-
motdrax espontianeo’s.

Em alguns doentes é evidente um padrio
restritivo nos estudos de fun¢io pulmonar,
devido a deformidade na coluna vertebral
ou na parede anterior do térax, o que nio se
observou neste caso até a0 momento'®!>15,
Segundo as orientacoes da British Thoracic
Society o tratamento inicial recomendado
para pneumotéraces secunddrios de grandes
dimensoes é a drenagem tordcica activa atra-
vés da colocacio de um dreno tordcico. A
intervengao cirdrgica para resecgio de bo-
lhas e pleurodese estd indicada apenas nos
casos de reexpansao incompleta apds 5 dias
de drenagem ou num segundo episédio de
pneumotérax'®. O risco de recorréncia de
pneumotdrax é muito maior na sindroma
de Marfan®#'217, como se verificou no caso
apresentado. Por outro lado, a drenagem ac-
tiva, particularmente nos pneumotéraces
secunddrios e se aplicadas pressoes elevadas
durante virios dias, aumenta o risco de air
leak, favorecendo a formacio de bolhas en-
fisematosas, como sucedeu neste caso'¢. Por
este motivo, alguns autores recomendam a
terapéutica cirdrgica precoce logo apds o
primeiro episédio de pneumotérax secun-
ddrio, se nao houver reexpansao ao fim de 2
a 4 dias'>'517.

A evolucio clinica dos doentes com sindro-
ma de Marfan ¢é varidvel, mas sabe-se que
mais de 90% das causas conhecidas de morte
se devem a complicagbes cardiovasculares,
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nomeadamente dissecgao da aorta, regurgita-
¢do adrtica e insuficiéncia cardiaca congesti-
va’. No entanto, os rdpidos avancos na tera-
péutica médica e cirdrgica, juntamente com
a reducio do szress fisico e hemodinamico, e a
monitoriza¢io regular destes doentes, resul-
taram no aumento da esperanca de vida.
O caso apresentado parece ter uma evolugio
favordvel, com estabilizacio das alteracoes
cardiovasculares detectadas, sem necessidade
de qualquer terapéutica até ao momento.

Concluséo

Este caso ilustra a variabilidade fenotipica da
sindroma de Marfan e alerta-nos para as suas
formas com apresentagio menos tipicas, em
que ¢ necessdrio um alto grau de suspeicio,
sendo o diagnéstico precoce essencial para
acompanhamento e monitorizagio da pro-
gressao da doenca, com o objectivo de preve-
nir potenciais complicagoes graves.

A multidisciplinaridade é imprescindivel
para um acompanhamento correcto.
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