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INTRODUCAO

A miocardiopatia hipertrofica (MCH) pediatrica possui caracteristicas que diferem da populacao adulta,
com incidéncia de 0,3 a 0,5 casos para cada 100.000 criancas. Em adolescentes e adultos, alteracoes em
genes sarcomericos sao a principal etiologia, por outro lado, fenocopias sao comuns nos primeiros anos
de vida, incluindo os erros inatos do metabolismo e as sindromes genéticas.

DESCRICAO DO CASO

Lactente, feminina, 5 meses, com diagnhostico
de MCH desde o nascimento, encaminhada para
acompanhamento e investigacao. Historia de
polidramnia no pré-natal, parto cesario a termo,
Apgar 4/8, necessitou ventilacdo com pressao
positiva e foi internada na UTI| neonatal por 38
dias. Ecocardiograma (ECO): valvula mitral
displasica com insuficiéncia mitral (IM) leve e
hipertrofia concéntrica do ventriculo esquerdo
(VE), suspeitando-se de diabetes gestacional.
Exame fisico com desenvolvimento psicomotor
normal, face grosseira, fontanela anterior
ampla, fronte ampla, baixa implantacao de
orelha esquerda, orelhas rodadas para tras,
hipertelorismo ocular, epicanto bilateral, base
nasal achatada, sobrancelhas arqueadas, fenda
palpebral inclinada para baixo, narinas
antevertidas, filtro longo, pescoco curto,
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Ecocardiograma corte apical quatro camareas mostrando
hipertrofia septal (A) e Alteracoes eletrocardiograficas (B)
Fonte do autor

CONCLUSAO

ApoOs o periodo neonatal, a Sindrome de Noonan
@ uma das principais causas de MCH em
lactentes. E uma condicdo autossdmica
dominante com envolvimento multissistémico e

dismorfismos faciais caracteristicos. MCH ocorre

membros curtos, genitalia feminina com calha
mucosa perineal, anus anteriorizado, dimple
sacral. Precordio abaulado a esquerda, ritmo
cardiaco regular e sopro sistdlico 2+/6+ em foco
mitral, ausculta pulmonar com roncos de
transmissao e baco palpavel. Realizou-se
eletrocardiograma com ritmo sinusal e sinais de
hipertrofia VE, além de ECO com MCH com
septo interventricular no Z-score = +3,69 e valva
mitral displasica, IM leve e insuficiéncia aortica
leve, com gradiente intraventricular de 70
mmHg. Suspeitou-se de sindrome genéetica,
sendo, entao, realizado caridtipo (46XX) e
exoma, observado variante patogénica RAFI],
com o diagnostico de Sindrome de Noonan.
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em 85 % dos pacientes com mutacoes na RAF1.
Sua evolucao difere das MCH sarcoméricas com
mortalidade elevada nos primeiros dois anos de
vida, principalmente as custas de insuficiéncia
cardiaca congestiva. O caso relatado alerta para a
importancia da avaliacao sistémica e do
diagnostico etioldégico das miocardiopatias
pediatricas.
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