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Anomalia de Uhl: Relato de Caso e Diagnostico Diferencial em Adulto

Uhl’s Anomaly: Case Report and Differential Diagnosis in an Adult
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Introducao

A anomalia de Uhl (AU) é um distarbio exclusivo do
ventriculo direito (VD) que se caracteriza pela auséncia do
miocdrdio total ou parcial, de forma que a parede ventricular
fica composta pela superposicao de endocérdio e epicardio,
sem qualquer tecido gorduroso, processo inflamatério ou
infiltrativo. A musculatura dos atrios, o septo interventricular
e o ventriculo esquerdo (VE) ndo estdo envolvidos no
processo.!?

As manifestagbes clinicas sao decorrentes da insuficiéncia
ventricular direita (IVD). Formas com acometimento parcial
podem ser pouco sintométicas e permanecer por longos
periodos sem diagnéstico, podendo ser confundidas com
outras patologias mais frequentes que acometem o coragao
direito na vida adulta.*>*

Apresentaremos um caso de uma paciente de meia-idade
com AU, previamente nao diagnosticada, com discussao de
exames complementares e dos diagnésticos diferenciais com
patologias que evoluem com dilatagdo de camaras direitas
e IVD.

Relato de caso

Paciente de 60 anos, do sexo feminino, sem comorbidades
ha 5 anos iniciou quadro progressivo de IVD, evoluindo com
hipertensao arterial pulmonar idiopatica. Na investigacao inicial,
em nosso servico, realizou-se tomografia computadorizada
(TC) que evidenciou discretas bronquiectasias em ambas
as bases pulmonares e estruturas vasculares preservadas. O
ecocardiograma mostrou acentuada dilatagao de camaras
direitas, hipocinesia difusa e afilamento importante da parede
do VD com poucas trabeculagbes, regurgitacao trictspide
macica e artéria pulmonar (AP) com dimensoes normais.
As camaras esquerdas eram normais e a fragdo de ejecao
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do VE (FEVE) estava preservada (videos 1, 2 e 3). As artérias
corondrias ndo exibiam lesdes obstrutivas significativas no
cateterismo cardiaco e o teste de vasorreatividade pulmonar
com 6xido nitrico evidenciou pressao normal em AP, com
pressoes equalizadas em cdmaras direitas. Os achados foram
complementados com ressonancia magnética cardiaca (RMC),
que mostrou aumento acentuado do atrio direito (volume
de 121 ml/m2, valor de referéncia: 27ml/mz2), VD dilatado
e hipocontratil — volume diastélico final (VDF): 118ml/m?;
volume sistélico final (VSF): 90ml/m2; e fracao de ejegao (FE):
24% —, com afilamento de toda a parede livre, sugerindo
auséncia de miocardico, com reducao em sua trabeculacao.
Nao foi observada impregnagao miocardica pelo contraste
na sequéncia de realce tardio, compativel com auséncia de
fibrose miocardica. As camaras esquerdas estavam normais,
bem como os didmetros da AP (Figura 1 e 2).

A paciente evoluiu com sinais avangados de IVD, ascite
progressiva e refrataria, além de sincopes por distirbios
avangados da condugao atrio ventricular, com pausas de
até 5,8 segundos em Holter de 24 horas, e com implante
de marcapasso (Figura 3). Porém, o quadro foi evolutivo
e refratdrio, e a paciente foi encaminhada para cuidados
paliativos, com desfecho fatal em poucos meses.

Discussao

A AU esté classificada como uma cardiopatia congénita
e foi descrita em 1952 pelo patologista Henry Stephen M
Uhl.>® Considerada uma doenga rara, com maior ocorréncia
na faixa etdria pediatrica, tem fascinado cardiologistas em todo
o mundo devido ao seu grande valor instrutivo em relagao a
outras condigoes cardiacas. Nos Gltimos anos, passou a ser
mais relatada além da faixa etdria pediétrica, mas, até 2021,
apenas 15 casos tinham sido descritos em pacientes adultos.”"

A compreensao da desadaptagao do VD em insultos de
qualquer etiologia baseia-se no conceito da importancia
hemodinamica da crista supraventricular. Enquanto essa
estrutura muscular permanecer intacta, a sistole do VD e
a fungao da valva triclispide permanecerdao preservadas,
mesmo quando as demais paredes estiverem lesionadas
por algum processo. Dessa forma, uma possivel explicacao
para a AU permanecer por longos periodos da vida de forma
silenciosa, como no caso descrito, seria um acometimento
seletivo da musculatura, em que a crista supraventricular
permaneceu funcionante, garantindo a manutengao do
débito cardiaco direito.*?

Hipéteses fisiopatolégicas para a AU sao derivadas de
estudos de casos individuais. Substrato genético como fator
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determinante do processo é corroborado pela ocorréncia
em padrbes familiares, inclusive entre gémeos.> Defeitos
nos estagios iniciais da embriogénese, com falha no
desenvolvimento da prega cardiogénica direita por um
processo nao identificado, podem levar a auséncia congénita
de miocardio restrito ao VD.* Processos apoptéticos seletivos
e descontrolados ap6s o miocérdio ter sido formado sao
corroborados por descrigbes de ecocardiogramas fetais
seriados, em que sao flagrados afinamentos progressivos
da parede anterior do VD, via de entrada e dpex, e perda
de trabeculagoes em vida fetal,>'®"" embora estudos de
microscopia eletronica e RMC nao tenham documentado
nenhum grau de degeneracao fibrética do miocardio
posteriormente.'?

O diagnéstico deve ser feito a partir do quadro clinico,
associado aos métodos de imagem. Na vida adulta,
tipicamente observa-se IVD refratdria ao tratamento, cirrose
hepética com hipertensao portal, sarcopenia, aneurismas de
VD, arritmias e fendmenos tromboembélicos. Cianose pode
ser observada, caso exista shunt direito esquerdo através
de forame oval patente.’'"">* Os exames complementares
basais incluem eletrocardiograma e raio-X de térax. O ECG
evidencia alteragoes inespecificas e variadas, podendo ser
encontrados complexos QRS com baixa voltagem, disttrbios
de conducao intraventricular, geralmente com bloqueio
de ramo direito, despolarizacao ventricular fragmentada,
correspondente a condugdo muito lenta no VD, bloqueios
na conducdo atrioventricular, e taquicardias ventriculares
e supraventriculares paroxisticas, além de fibrilagao atrial
como um achado muito frequente. O RX de térax costuma
evidenciar a cardiomegalia por dilatagdo das camaras direitas
e dilatacdo de veias cavas.’ 1

O Holter de 24 horas e o teste cardiopulmonar podem
fazer parte da avaliagao de acordo com o quadro apresentado.
Nao ha relatos da utilizacdo da medicina nuclear na AU,
porém o método poderia ter utilidade no entendimento
do mecanismo fisiopatolégico da destruicao do miocérdio
ventricular direito, por meio da pesquisa de inflamagao,
apoptose, necrose, atividade simpdtica cardiaca e até mesmo
de ativacao de fibroblastos. Dessa forma, védrios mecanismos
de destruicdo muscular podem ser estudados de forma
precoce e ndo invasiva pela imagem molecular.'”'8

O ecocardiograma costuma dar o diagnéstico e descartar
outras possibilidades. Caracteristicamente, as cavidades
esquerdas sao de tamanho normal, com espessura de
paredes e FEVE preservadas. O atrio direito costuma
estar acentuadamente dilatado, o VD exibe grande
dilatacao e hipocinesia sistélica global, podendo haver
deslocamento posterior do septo interventricular na diastole,
indicando sobrecarga de volume do VD. A parede do VD
é marcadamente fina na circunferéncia, com esparsas
trabeculagbes apicais rudimentares. O anel tricGspide é
muito dilatado, com insercao normal, e os folhetos podem
apresentar leve displasia, com movimentagao restrita e com
completa auséncia de coaptagao, o que ocasiona regurgitagao
torrencial e, em fases mais avangadas, equalizagao de pressoes
entre o atrio direito e o VD. Pode ser observada formagao
de trombos e fluxo lento no interior das cavidades direitas,
além de dilatacao e ingurgitamento da veia cava inferior e das
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Figura 1 - Cine-RMC 1A e 1B. Imagem horizontal em eixo longo, quatro cdmaras, demonstrando auséncia de miocérdio em VD. Nota-se septo interventricular
retificado e cavidade ventricular esquerda rechagada. 1B, imagens adquiridas tardiamente apds administragdo do gadolinio, sem a presenga de impregnacdo

de contraste (auséncia de realce tardio).

Figura 2 - Cine - RMC corte no eixo sagital ponderado em T1 pés-contraste, com aumento difuso de VD e afilamento de toda parede livre por auséncia de

miocdrdio e redugdo de trabeculagdes.

veias supra-hepéticas, podendo haver fluxo sistélico reverso
observado ao Doppler.'"315

A RMC, dada a sua alta resolugao espacial e temporal,
além da natureza tridimensional, apresenta excelente
acuracia e reprodutibilidade, sendo especialmente dtil
no acompanhamento longitudinal dos pacientes. O
exame demonstra a tipica dilatagdo do VD, com paredes
extremamente finas por auséncia parcial ou completa do
miocardio, achado descrito em espécimes anatébmicas como
aspecto de “pergaminho”. Ha escassez de trabeculacoes
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apicais e a funcao contratil encontra-se muito comprometida.
A técnica de realce tardio tipicamente nao evidencia
impregnacao miocardica por contraste, indicando auséncia
de fibrose, e nao ha infiltragdes gordurosas.">'®'> Os achados
de dilatagao do atrio direito, insercao normal da vélvula
trictspide, desvio para a esquerda do septo interventricular
e um VE normal sdo também vistos, de forma similar ao
observado no ecocardiograma.

As formas menos extensas da doencga, com acometimentos
parciais da cavidade ventricular direita, possibilitam uma longa
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Figura 3 - Eletrocardiograma: ritmo comandado por marcapasso, com baixa
voltagem difusa dos complexos QRS e auséncia de ondas R nas derivagdes
precordiais.

fase assintomdtica, com alta tolerabilidade dos sintomas por
décadas e diagnéstico tardio,*'>'® com eventual indicagdo de
tratamentos inadequados pela confusao com patologias que
acometem o coragao direito na vida adulta de forma mais
frequente. A AU pode também ser encontrada associada a
outras malformagoes cardiacas, como displasias e agenesia
das valvas trictspide e pulmonar.'

O diagnéstico diferencial é feito com condigoes patoldgicas
que cursam com dilatagdo das cavidades cardiacas direitas.®**
A hipertensdo arterial pulmonar idiopatica com IVD pode
levar a confusao diagndstica, pela frequéncia relativamente
elevada da doenca na populagao adulta. A cardiomiopatia
arritmogénica do VD, doenca hereditaria rara do mdsculo
cardiaco que causa morte sibita por eventos arritmicos
decorrente de substituicao fibrogordurosa do miocardio do
VD e dilatacao, apresenta-se como um diagnéstico diferencial
importante, inclusive do ponto de vista da patogénese.>*
A anomalia de Ebstein, uma malformagao congénita da
valva tricGspide por falha na delaminagao da cuspide septal,
evolui também com miopatia do VD e arritmias.?! Todas
essas condigdes tém ocorréncia bem mais frequente do que
a AU e devem ser colocadas como diagnéstico diferencial
tanto na infincia como na vida adulta, sendo de interesse a
diferenciagao, do ponto de vista morfoldgico, dessas formas de
acometimento grave e potencialmente letal ao coragao direito.

A Figura 4 mostra de forma esquemadtica as principais
caracteristicas anatdbmicas encontradas nas quatro entidades
que podem estabelecer as diferencas entre elas.

Figura 4 - Desenho esquematico ilustrando as principais caracteristicas anatomicas encontradas nas cdmaras cardiacas direitas na AU, hipertenséo arterial

pulmonar, cardiomiopatia arritmogénica do VD e anomalia de Ebstein

4.1. AU: Acentuado aumento das camaras direitas, parede do VD fina, por auséncia do miocardio e poucas trabeculagdes, valva tricuspide com inser¢do normal

no plano do anel valvar.

4.2. Hipertensao arterial pulmonar com IVD: aumento das cdmaras direitas, VD com espessura normal, trabeculagbes preservadas, valva tricuspide
morfologicamente normal, septos interatrial e interventricular com abaulamentos para as cavidades esquerdas, dilatacdo de AP e da veia cava inferior.
4.3. Cardiomiopatia arritmogénica de VD: aumento das camaras direitas, hipertrabeculagdo em regido apical e infiltragdo gordurosa na musculatura e valva

tricuspide normal.

4.4. Anomalia de Ebstein: grave dilatacdo de camaras direitas por “atrializagdo” do VD, falha na delaminagao do folheto septal da valva tricuspide, com descida
apical do seu orificio, fenestracdes anormais do folheto anterior em “vela de barco” e dilatagdo da jungdo atrioventricular direita.
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Conclusao

O avango nos métodos complementares de imagem
com o reconhecimento dessa rara anomalia cardiaca
tem possibilitado o diagnéstico em pacientes adultos. O
relato de mais esse caso vai ajudar na disseminagdo do
conhecimento para profissionais envolvidos no diagnéstico
e cuidados a esses pacientes, incluindo radiologistas,
ultrassonografistas, neonatologistas, pneumologistas,
cardiologistas e cirurgides cardiacos. O reconhecimento,
sobretudo em estagios precoces de formas assintomadticas,
poderd possibilitar um manejo mais adequado e evitar
erros de conduta. A triagem de familiares de primeiro grau
possibilita a identificacao de portadores assintomaticos e
acompanhamento preventivo.

O diagndstico diferencial com as causas mais comuns
de dilatacao das camaras cardiacas direitas é essencial para
evitar erros de conduta, prevenir morte stbita, indicar
tratamento cirtirgico quando possivel, indicar transplante
cardiaco, realizar aconselhamento pré-natal e oferecer
cuidados paliativos.
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