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Resumo: Sindrome de Cantu (SC) € uma condicdo genética autossdmica dominante rara causada por
variantes nos genes ABCC9 ou KCNJB caracterizada por hipertricose, cardiomegalia,
malformagdes muscul oesquel éticas e manifestacdes associadas a disfuncéo dos canais de potassio
ATP-sensiveis. Cerca de 24% dos pacientes apresentam hipertensdo pulmonar (HP), cuja
fisiopatogenia e tratamento adequado s&o pouco conhecidos."Relato do caso: Menina, 6 anos,
histérico de taquipneia neonatal, taquicardia, teste do coracéozinho alterado e ecocardiograma
mostrando hipertrofia do septo interventricular. Tratada com propranolol por 2 meses,
apresentando melhora clinica e ecocardiografica. Evoluiu com quadros de infeccdo respiratoria
recorrentes e, aos 4 anos, foi diagnosticada com Sindrome de Guillain-Barré (secundaria a
COVID), necessitando de ventilagdo mecanica. Nesta internacdo, diagnosticado SC devido a
caracteristicas fenotipicas e genéticas (heterozigose para o gene ABCC9) incluindo hipertricose,
facies tipica, cardiomegalia e anomalias esqueléticas. Ecocardiograma com sinais de HP,
apresentando étrio direito dilatado, ventriculo direito dilatado e hipertréfico, desvio do septo
interatrial e interventricular e pressdo estimada da artéria pulmonar (PSAP) de 75 mmHg.
Iniciado silden&fil e furosemide com melhora da PSAP. Angio TC de torax identificou pequenas
fistulas arteriovenosas na periferia dos pulmdes. Cateterismo cardiaco direito (CAT-D): presséo
média da AP (PmAP): 27 mmHg; resisténcia vascular pulmonar (RVP) indexada: 6.2 U/m2;
pressdo de oclusdo da AP: 4 mmHg; relacdo PmAP/Aorta: 0,57; teste de vasorreatividade com
ON: relacdo PmAP/Aorta: 0,37 (queda de 35%). Sildenafil foi trocado por anlodipina, com boa
aceitacdo e controle. Ecocardiograma apds 2 meses de tratamento com PSAP de 29 mmHg.
Houve associacdo inicial da HP ao quadro de hipoventilacdo, porém revisdo de sintomas e de
exames prévios identificaram presenca prévia de HP.""Neste caso, o diagnéstico de HP foi
realizado no contexto de hipoventilacdo grave. A presenca de sintomas prévios levantou a
possibilidade de HP pré-existente. Na SC, a presenca de HP € variavel, podendo estar associada a
diferentes mecanismos fisiopatol6gicos, incluindo aumento do débito cardiaco, persisténcia do
ductus arterial e RVP aumentada. A avaliagcéo detalhada por meio de CAT-D foi fundamental
para caracterizagdo da HP capilar e identificagdo de vasorreatividade, possibilitando a troca do
tratamento um bloqueador do cana de célcio (anlodiping)."HP pode estar associada a vérias
sindromes genéticas, muitas destas associadas a outras condi¢des que também levam a HP, como
por exemplo, cardiopatia e hipoventilagdo. O CAT-D é fundamental para a identificacdo do
padréo fisiopatogénico e melhor escolha terapéutica. Este caso destaca a complexidade clinicae a
importancia da abordagem multidisciplinar detalhada dos casos de HP pediétrica para orientar o
tratamento e melhorar os desfechos clinicos.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/18-congresso-brasil eiro-de-pneumol ogi a-peditri ca/0191- hi pertensao-pul monar-arterial -com-vasorreatividade. pdf



