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Mucopolissacaridoses IV e VI: Aspectos ao Ecocardiograma
Bidimensional com Strain pelo Speckle Tracking em uma Série de Casos

Mucopolysaccharidoses IV and VI: Aspects in Two-dimensional Speckle-tracking Strain Echocardiogram

Imaging in a Case Series
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Introducao

As Mucopolissacaridoses (MPSs) pertencem ao grupo das
doengas de deposito lisossomico associadas a deficiéncia parcial
ou total de 11 diferentes hidrolases lisossomicas responsaveis
pela degradacdo dos Glicosaminoglicanos (CAGs).! O actimulo
desses GAGs pode comprometer as vélvulas, o miocardio e os
vasos coronarios. As formas que acumulam sulfato de dermatan
(MPS 1, 11, VI e VII) estao associadas com espessamento valvar
(E>D). Além disso, as MPSs sao consideradas uma das causas
mais comuns de espessamento do anel mitral na infancia.
O comprometimento cardiaco ainda inclui hipertrofia,
encurtamento das cordas tendineas e espessamento dos
musculos papilares.? O ecocardiograma é uma técnica essencial
para avaliacio do comprometimento cardiaco nas MPSs.> O
estudo da deformacao miocardica (strain) pelo Speckle-Tracking
Bidimensional (2D-STE) confere avaliacio mais sensivel da
deformacao da fibra miocardica, revelando acometimento
do miocardio precoce e subclinico, independentemente de
alteragoes da Fracao de Ejecao do Ventriculo Esquerdo (FEVE).>#

Esta série de casos revisa aspectos ecograficos relevantes
do acometimento cardiaco, complementados pela técnica do
2D-STE em trés pacientes com MPS em seguimento ambulatorial
e em uso de Terapia de Reposicao Enzimética (TRE).

Relatos dos casos

Paciente 1

Paciente do sexo feminino, 25 anos, diagndstico bioquimico
de sindrome de Morquio (MPS IVA), aos 5 anos de idade,
por baixa estatura e dismorfias craniofaciais. Os pais eram
consanguineos. A antropometria registrou: estaturade 111,5 cm;
peso de 23,6 kg; indice de massa corporal de 18,6 kg/m?;
frouxidao articular generalizada; deformidade em valgo dos
joelhos; opacidade corneana; nistagmo horizontal; hipoestesia
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tatil e dolorosa em luva e sopro sistélico suave em mesocérdio.
O Ecocardiograma Transtordcico (ETT) revelou valva mitral
espessada e prolapso da clspide posterior competente. Havia
aumento atrial esquerdo, sinais de disfungdo diastdlica com
aumento das pressoes de enchimento (grau Il) e espessamento
valvar aértico sem disfungao. Pequena Comunicagdo Interatrial
(CIA) era observada no terco médio do septo. 2D-STE mostrou
encurtamento reduzido na parede anterior e Strain Global
Longitudinal (SGL) normal. Recebia 2mg/kg de elosulfase alfa
(Vimizim®) semanalmente ha 6 anos. (Figura 1)

Paciente 2

Paciente do sexo feminino, 16 anos, diagndstico
bioquimico de sindrome de Maroteaux-Lamy (MPS VI) aos 7
anos de idade por dismorfias craniofaciais. A antropometria
registrou: estatura de 110cm; peso de 27,4 kg; indice de
massa corporal de 22,6 kg/m?; macrocefalia; fdcies infiltrada;
exoftalmia; hipertrofia gengival e restricao articular. O ETT
revelou aumento atrial esquerdo, refluxo mitral discreto,
estenose mitral (area valvar: 1,18 cm?), valva tricispide
espessada, valva adrtica espessada com insuficiéncia discreta,
Ventriculo Esquerdo (VE) com remodelamento concéntrico
(espessura relativa de 0,6; massa de 83 g/m2). (Figura 2)
O 2D-STE demonstrou redugdo do encurtamento longitudinal
da parede basal inferior e inferolateral e segmento médio
anterior e anterosseptal, porém SGL normal. Recebia TRE com
Tmg/kg de galsulfase (Naglazyme®) semanalmente ha 8 anos.

Paciente 3

Paciente do sexo masculino, 13 anos, diagnéstico bioquimico
da sindrome de Maroteaux-Lamy (MPS V1) aos 2 anos de idade
por dismorfias craniofaciais. A antropometria registrou: estatura
de 126 cm; peso de 26,6 kg; indice de massa corporal de
16,73 kg/m?2; macrocefalia e rigidez articular. O ETT revelou
valva mitral espessada, abertura reduzida, gradiente médio de
5 mmHg e maximo de 11 mmHg, drea valvar estimada em
2,27 cm?, refluxo discreto (dupla lesao valvar mitral discreta),
valva adrtica espessada sem disfungdo. (Figura 3) O 2D-STE
demonstrou reducao do encurtamento longitudinal na parede
anterior e SGL preservado. Recebia TRE com Tmg/kg de
galsulfase (Naglazyme®) semanalmente ha 11 anos.

Todos os pacientes foram avaliados pelo mesmo
ecocardiografista. Foram feitos videos de boa qualidade em
trés janelas ecocardiogréficas (quatro, trés e duas camaras).
Os exames foram realizados com o equipamento Philips
Affiniti 50. A andlise do SGL por 2D-STE do VE foi realizada
off-line por meio do software QLab. (Figura 4)
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VM: valva mitral; VE: ventriculo esquerdo; VD: ventriculo direito; AE: trio esquerdo; AO: aorta; AD: étrio direito; CIA: comunicagéo interatrial.

Figura 1 - Ecocardiograma da paciente 1. (A) Apical de cinco camaras mostra espessamento valvar mitral e adrtico. (B) Modo M demonstra fungéo sistélica preservada
do ventriculo esquerdo. (C) Comunicagéo interatrial sem repercussao. (D) Doppler tecidual mostra aumento das pressdes de enchimento do ventriculo esquerdo com
onda E’ reduzida.
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VM: valva Mitral; VE: ventriculo esquerdo; AE: atrio esquerdo.

Figura 2 — Ecocardiograma da paciente 2. (A) Apical de trés cdmaras mostra valva mitral espessada. (B) Modo M demonstra abertura reduzida valvar mitral. (C) Doppler
continuo mostra estenose valvar mitral e refluxo. (D) Doppler continuo com insuficiéncia aértica.
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VAO: valva adrtica; VM: valva mitral.

Figura 3 - Ecocardiograma do paciente 3. (A) Paraesternal transverso mostra espessamento e abertura valvar mitral reduzida. (B) Paraesternal transverso dos vasos
da base mostra valva adrtica espessada. (C) Modo M apresenta espessamento e abertura reduzida da valvar mitral. (D) Doppler continuo demonstra insuficiéncia valvar

mitral e elevagéo do gradiente médio.
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Figura 4 - Strain longitudinal 2D-STE, bullseye. (A) Paciente 1: encurtamento reduzido na parede anterior, sem repercusséo sobre strain global longitudinal. (B) Paciente
2: redugéo do encurtamento longitudinal basal inferior e inferolateral; segmento médio anterior e anterosseptal, sem repercusséao sobre strain global longitudinal. (C)
Paciente 3: redugéo do strain na parede anterior e inferior, sem repercuss&o sobre strain global longitudinal.

Discussao

A taxa de incidéncia mundial das MPSs é de 1 para
cada 25 mil nascidos vivos,® configurando uma doenga
rara. Em se tratando de prevaléncia especifica, a MPS 1V,
ou sindrome de Morquio, corresponde a um ndmero entre
0,15a 1,3 a cada 100 mil habitantes, enquanto a MPS VI, ou
sindrome de Marateaux-Lamy, é mais rara, embora, no Brasil,
represente em torno de 20% de todos os casos de MPSs.*
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O acometimento cardiaco nas MPSs é progressivo e uma
das principais causas de morbimortalidade precoce. As
principais causas de eventos fatais sdo a insuficiéncia
cardiaca, as arritmias graves levando a morte stbita e a
oclusdao coronariana.* A técnica 2D-STE tem ganhado
importancia para pacientes com MPS devido a possibilidade
de detecgao precoce do comprometimento cardiaco e de
acompanhamento mais preciso desses casos.
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Os achados ecocardiograficos mais comuns nos pacientes
em questao foram espessamento valvar mitral e aértico com
diferentes graus de disfuncao valvar. Essa caracteristica foi
relatada em outros estudos, aparecendo em todos os pacientes
com MPS VI, exceto para os mais lentamente progressivos,® e
em quase metade dos pacientes com MPS V.

Observou-se comprometimento do VE na paciente 1,
que apresentou sinais de disfungdo diastélica grau Il, e na
paciente 2, que demonstrou aumento discreto da espessura
miocdrdica, o que pode estar relacionado a aumento da massa
ventricular e/ou reducao da complacéncia por depésitos intra
e intercelulares. Ap6s cerca de 1 ano com a TRE (se iniciada
em tempo habil), ha relatos de regressao da hipertrofia.

Os pacientes deste relato ndo demonstraram significativa
alteracao no SGL do VE, o que reflete a deformagao sobretudo
das fibras subendocérdicas,” sendo os valores globais obtidos
normais para suas faixas etdrias.*” Contudo, ha relatos
de alteragao no strain global circunferencial e radial de
pacientes com MPSs, envolvendo, respectivamente, as fibras
da camada média e subepicdrdicas.” Na doenga de Fabry,
outra doenca multissistémica de depésito, ha relatos de
alteracdo da deformagao miocardica em todas as trés diregoes
avaliadas pelo 2D-STE, isto é, longitudinal, circunferencial e
radial.” Nos pacientes deste relato, foram observadas, ainda,
alteragoes regionais, lembrando um padrao heterogéneo,
com mais frequéncia nos segmentos da parede anterior e
basal inferolateral. Embora esta série de casos conte com um
pequeno nimero de pacientes, o que nao permite maiores
inferéncias estatisticas, por se tratarem de doencas raras,
considera-se o dado interessante para observagoes futuras.

Embora a aplicagao do 2D-STE na prdtica clinica ainda nao
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seja universal, diversos estudos tém sido feitos para estabelecer
sua acuracia e confiabilidade. Um aspecto que interfere em
seu potencial uso de rotina é a possibilidade de variabilidade
do SGL, que, embora apresente boa reprodutibilidade intra
e interobservador e pequena curva de aprendizado, ele
apresenta fatores que podem limitar a acuracia dos achados,
como a variabilidade entre equipamentos distintos, que pode
chegar a £5%, e a qualidade da imagem.®

A técnica 2D-STE é uma ferramenta (Gtil e importante na
detecgao precoce de afecgdes do miocardio, particularmente
em pacientes com doengas de depésito, que se beneficiam de
diagnéstico e introdugao precoces do tratamento especifico,
além do uso de intervengbes terapéuticas, no sentido de
cardioprotegao. Entretanto, mais estudos se fazem necessarios nos
aspectos prognésticos e de controle evolutivo do uso do método.
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