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Introducao

A Xantomatose Cerebrotendinosa (XCT) é uma doenca
autossdmica recessiva caracterizada pela formagao de lesdes
xantomatosas em muitos tecidos, em particular no cérebro
e tendoes.” O distlrbio é consequéncia da reducdo da
produgdo de &cidos biliares, predominantemente do acido
quenodesoxicélico (CDCA) e do aumento da formagao de
colestanol.? Manifestagoes clinicas comuns incluem diarreia
infantil e catarata bilateral de inicio juvenil, geralmente seguida
por xantomas tendinosos e disfuncao neurolégica progressiva.’®
O diagndstico final é baseado em anormalidades bioquimicas,
incluindo niveis plasmaticos elevados de colestanol e
aumento dos niveis urindrios de alcool biliar associados a
uma concentragao biliar diminuida de CDCA.# O tratamento
é baseado na suplementagao oral de CDCA que, se iniciada
precocemente, pode prevenir grandes problemas clinicos,
uma vez que produz uma redugdo na sintese e nos niveis
plasmaticos de colestanol.?

O comprometimento cardiovascular em pacientes com
XCT é principalmente associado a aterosclerose prematura.*
A andlise lipidica no sangue de pacientes com XCT revelou
niveis dramaticamente altos de 27-hidroxicolesterol e baixos
niveis de lipoproteina de alta densidade-colesterol (HDL),
que colocam esses pacientes em alto risco de doenca
cardiovascular.®

A disseccao espontanea da artéria coronaria (SCAD, do
inglés spontaneous coronary artery dissection) é definida como
uma separagao nao traumatica da parede arterial coronariana,
criando um falso Idmen, o que leva a uma redugao do fluxo
sanguineo.® Embora existam outras condigoes sistémicas
que tornam a parede do vaso coronariano vulneravel a essa
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condicdo, em pacientes com doenga arterial coronariana
aterosclerdtica, a ruptura de um fibroateroma de capa fina
pode levar a SCAD.”

Descrevemos um relato de caso de uma paciente com
diagndstico de XCT que apresentou comprometimento
cardiaco devido a SCAD.

Relato do caso

Em 2013, uma paciente do sexo feminino, de 22 anos,
relatou histéria de xantomas no tendao de Aquiles e crise
epiléptica parcial complexa nos tltimos 10 anos. Ela evoluiu
com dificuldade progressiva na capacidade de aprendizado
e andar. Associada a essa apresentagao clinica, ela relatou
histéria de cirurgia bilateral para catarata aos 14 anos e
esteatorreia.

No exame fisico, os xantomas foram observados
principalmente na regiao do tendao de Aquiles, bilateralmente,
mas também no cotovelo e joelho direitos (Figura 1). O exame
neurolégico revelou discreta dismetria e disdiadococinesia,
dificuldade na realizacdo do teste de caminhada em linha
reta e hiperreflexia patelar bilateral e simétrica. Nao havia
anormalidades nos exames de forga ou sensibilidade.

A ressondncia magnética do cérebro mostrou uma drea
focal de 1,4 cm, com hipersinal nas sequéncias ponderadas
em T2 e hipossinal nas sequéncias ponderadas em T1, sem
realce de contraste. O ecodopplercardiograma transtoracico
mostrou dilatagado moderada e disfungao ventricular esquerda
regional, resultando em comprometimento moderado da
fungao sistélica e insuficiéncia mitral leve. A ultrassonografia
abdominal demonstrou a presenca de colelitiase.

A paciente, portanto, apresentava achados clinicos e
radiolégicos compativeis com a XCT. O diagnéstico foi
confirmado pela descoberta de um nivel sérico elevado de
colestanol de 31,79 mcg/mL. Ela iniciou o tratamento com
CDCA no mesmo ano.

Em 2017, ela foi submetida a um novo exame cardiovascular.
Uma ressondncia magnética cardiaca foi realizada e revelou
um ventriculo esquerdo dilatado, associado a disfungao
ventricular esquerda leve (fracao de ejecao do ventriculo
esquerdo = 47%) como consequéncia de acinesia da
parede basal média inferior e discinesia nas paredes anterior
e anterior-septal do ventriculo esquerdo. Essas regioes
apresentaram comprometimento da perfusao na avaliagao
dindmica baseada em gadolinio e presenca de realce tardio
transmural com gadolinio (Figura 2).
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Figura 1 - Xantomas observados na regi&o do tendéo de Aquiles direito e no joelho direito.

Figura 2 - Ressonancia magnética apresentando realce tardio transmural com gadolinio (setas) das paredes médio-basal inferior, anterior e septo-anterior do ventriculo

esquerdo em proje¢do de quatro (A) e duas cdmaras (B).

A angiotomografia corondria detectou uma irregularidade
parietal grave no tergo proximal da artéria descendente anterior
(ADA) com redugao luminal de 50%, o que sugeria a presenga de
placa ndo calcificada ou disseccao da artéria (Figura 3).

Esta dltima foi confirmada por angiografia coronaria e
ultrassonografia intracoronaria, que mostraram dissecgao nos
tercos medial e proximal da ADA sem comprometimento do
fluxo distal (Figura 4).

No momento do diagndstico, seu painel lipidico era: colesterol
total 170 mg/dL; lipoproteina de alta densidade-colesterol
(HDL-C) 47 mg/dL; lipoproteina de baixa densidade-colesterol
(LDL-C) 101 mg/dL; triglicérides 108 mg/dL.

Com base nesses achados, a paciente iniciou terapia
cardiovascular com Ramipril 10 mg por dia, aspirina 100 mg por

dia, carvedilol 6,25 mg duas vezes ao dia e rosuvastatina 10 mg
na hora de dormir, associados a manutengao da suplementagao
oral de 4cido biliar com CDCA.

Discussao e Conclusoes

A Xantomatose Cerebrotendinosa é causada por uma
mutacdo em homozigose da enzima mitocondrial esterol
27-hidroxilase (CYP27), a qual leva a vérias manifestagbes
sistémicas.® O diagnéstico é estabelecido com o
reconhecimento desses sintomas e pelo achado de colestanol
plasmético elevado e, se possivel, um diagnéstico definitivo
é obtido pela analise molecular do gene CYP27A1.%1
No presente caso, o diagnéstico de XCT foi estabelecido com
base na forte sintomatologia associada aos niveis plasmaticos de
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Figura 3 - Reconstrugdo multiplanar da angiotomografia computadorizada das coronarias, detectando uma irregularidade parietal grave no tergo proximal da artéria
coronaria descendente anterior, 0 que sugeria a presenga de uma placa nao calcificada ou dissecgédo da artéria (seta).

Figura 4 - A - Angiografia coronéria da artéria coronaria esquerda apresentando dissecgéo no terco proximal e médio da artéria descendente anterior esquerda (seta).
B - Ultrassonografia intracoronaria com sinal de duplo Itimen na artéria descendente anterior esquerda (seta).

colestanol, muito semelhantes a concentracao sérica média em
outros estudos (31,79 mcg/mL).*1°

As manifestagoes cardiacas sdo menos notaveis e se
apresentam principalmente como doenga coronariana grave,
incluindo infarto do miocardio, angina pectoris, doenga arterial
coronariana e alterages isquémicas no eletrocardiograma.>""
Posteriormente, dois grandes estudos realizados por Duell et
al.,'® e Sekijima et al.,'> demonstraram a presenca de doenca
cardiovascular associada a XCT apenas em 7% e 20% de seus
pacientes, respectivamente. No caso relatado, estudamos
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uma paciente com XCT que desenvolveu doenca arterial
coronariana causada por SCAD. Embora varias situagoes
clinicas especificas, incluindo displasia fibromuscular e
gravidez, tenham sido principalmente associadas a SCAD, as
condigdes ateroscleréticas também podem estar relacionadas
a patogénese dessa doenga.® Uma vez que a XCT predispde ao
desenvolvimento de aterosclerose prematura e existem poucos
estudos que relatam doenga arterial coronariana associada a
tromboembolismo aterosclerético,” hd evidéncias de que a
SCAD no caso relatado também estava associada a uma placa
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ateromatosa. Até onde os autores puderam investigar, este é
provavelmente o primeiro caso na literatura que demonstra a
associacao entre XCT e SCAD.
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