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RESUMO

O complexo de Carney ¢ uma sindrome neoplasica multipla rara, que envolve alteracdes da
pigmentagdo cutanea, mixomas cardiacos e cutaneos, hiperatividade endocrina ou tumores
endocrinos, dentre outras multiplas neoplasias. Sua manifestacdo pode ocorrer de forma
hereditaria ou esporadica, ambas com mutagdes genéticas. Em pacientes genotipados, ha uma
maior porcentagem no sexo feminino, 63% e 37% no sexo masculino, e a idade média do
diagnostico ocorre por volta dos 20 anos. O reconhecimento de seus componentes ¢ importante
e pode levar a deteccdo de alteragdes cardiacas e endocrinas raras. Quando realizado
diagnostico de tal sindrome, deve-se realizar rastreio de possiveis tumores relacionados e
seguimento periddico. O objetivo deste trabalho € relatar o caso clinico de Complexo de Carney
esporadico, em um paciente jovem do sexo masculino, manifestada com Mixoma Atrial,
Mixoma Cutaneo e Tumor de células de Sertoli. Ressalta-se sua importancia por ser uma
sindrome neoplasica rara e por ter sido diagnosticada ao acaso em um paciente assintomatico.

Palavras-chave: Complexo de Carney, Tumor de células de Sertoli, Neoplasia endodcrina
multipla.

ABSTRACT

Carney complex is a rare multiple neoplastic disorder that involves changes in skin
pigmentation, cardiac and cutaneous myxomas, endocrine hyperactivity or endocrine tumors,
among other multiple neoplasms.

Its manifestation can occur hereditarily or sporadically, both with genetic mutations. In
genotyped patients, there is a higher percentage in females, 63%, than in males, 37%. The mean
age at diagnosis is around 20 years old. Recognition of its components is important and can
lead to the detection of rare cardiac and endocrine changes. When a diagnosis of such a disorder
is made, screening for possible related tumors and periodic follow-ups should be carried out.
The objective of this work is to report the clinical case of sporadic Carney Complex, in a young
male patient, which presented Atrial Myxoma, Cutaneous Myxoma and a Sertoli Cell Tumor.
Its importance is highlighted because it is a rare neoplastic syndrome and because it was
diagnosed by chance in an asymptomatic patient.

Keywords: Carney Complex, Sertoli cell Tumor, multiple endocrine Neoplasia.

1 INTRODUCAO

O Complexo de Carney ¢ uma sindrome caracterizada por alteragdes da pigmentagao
cutdnea, mixomas cardiacos e cutaneos, hiperatividade enddcrina ou tumores endodcrinos,
dentre outras multiplas neoplasias'. Cerca de 70% dos casos sdo familiares, com transmissdo
autossomica dominante e penetrancia de cerca de 100%, como resultado de uma mutagdo no
gene PRKARITA do cromossomo 17q22-24, e a outra parte sao esporadicos, resultante de
mutacdes de novo.

Trata-se de uma condicdo rara, com cerca de apenas 750 casos descritos desde 1985 no

mundo. Sua prevaléncia ¢ desconhecida, e pode ser subestimada devido ao desafio no

diagnoéstico e pela baixa suspeicdo pela comunidade médica’. Dentre os tumores que podem
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caracterizar a sindrome, o Mixoma cardiaco é uma das lesdes ndo cutidneas mais comuns,
presente em 20-40% dos pacientes'. Nos pacientes genotipados, h4 uma maior porcentagem no
sexo feminino 63%, e 37% do sexo masculino, ¢ a idade média do diagndstico ocorre por volta
dos 20 anos*

O objetivo deste trabalho ¢ relatar o caso clinico de Complexo de Carney esporadico,
em um paciente jovem do sexo masculino, manifestada com Mixoma Atrial, Mixoma Cutaneo
e Tumor de células de Sertoli. Ressalta-se sua importancia por ser uma sindrome neoplasica

rara e por ter sido diagnosticada ao acaso em um paciente assintomatico.

2 RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, 27 anos, sem comorbidades prévias, apresentou aumento
do volume testicular a esquerda, associado a tumoracdes em genitdlia.Submetido a bidpsia
testicular e das lesdes cutdneas em regido pubica e regido ventral do pénis. No resultado do
anatomo-patologico, o paciente foi diagnosticado com Tumor de células de Sertoli de grandes
células calcificantes e Angiomixoma cutdneo. Foi programada cirurgia de orquiectomia
esquerda para retirada do testiculo esquerdo.

Ao realizar avaliagdo pré operatoria, foi realizado exame de imagem, ecocardiograma,
no qual evidenciou massa intracardiaca gelatinosa, em atrio esquerdo, com prolapso para a via
de entrada do ventriculo esquerdo na diéstole, com alto risco embolico. O paciente encontrava-
se assintomatico, e com auséncia de repercussao hemodinamica. Submetido a cirurgia urologica
de orquiectomia esquerda, sem intercorréncias durante o periodo, e foi programado para
posteriormente, em 6 meses, realizagdo de cirurgia cardiaca.

Submetido a cirurgia cardiaca, com ressec¢do completa do tumor, sem intercorréncias
durante o procedimento. Ao resultado do anatomopatologico do tumor cardiaco, confirmou-se
o diagnostico de Mixoma Atrial.

Devido a presenca de mixoma cardiaco, angiomixoma cutaneo e tumor testicular, foi
aventada a hipotese que tais alteragdes estavam relacionadas ao Complexo de Carney. Durante
a internagdo, foi realizada investigagdo endocrinologica, e coletado exames hormonais,
evidenciando hiperprolactinemia (prolactina=; VR 4,04-15,2) e discreto aumento de IGF-1,
FSH, ACTH. A dosagem de cortisol, testosterona total e LH, estavam com os valores dentro da
normalidade. No entanto, o paciente ndo prosseguiu acompanhamento endocrinoldgico

indicado ap0s a alta hospitalar.
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Atualmente o paciente encontra-se em acompanhamento ambulatorial com a
Cardiologia, sem evidéncia de recidiva tumoral em ecocardiograma realizado no primeiro ano

apos a cirurgia, ¢ mantém-se assintomatico até o momento.

3 DISCUSSAO

O mixoma cardiaco ¢ um tumor de etiologia aproximadamente 50% benigna e, ao
contrario dos mixomas cardiacos esporadicos que geralmente ocorrem no atrio esquerdo (75%
dos casos) e sao mais comuns em mulheres, os mixomas relacionados ao Complexo de Carney
podem ser multiplos e ndo h4 predile¢do por sexo ou por cAmara cardiaca*

Os mixomas cardiacos podem variar desde assintomaticos, encontrados
incidentalmente em exames de imagem, a sintomas relacionados com fendmenos
cardioembolicos, como Acidente Vascular Cerebral (AVC), e Tromboembolismo Pulmonar
(TEP), ou a obstrucao do fluxo sanguineo intracardiaco, causado pela oclusdo valvar subita,
podendo levar ao 6bito®* . Os tumores em atrio direito podem ocasionar complicagdes em
procedimentos rotineiros, como embolizagdo durante passagem de cateter venoso central ou
cateterizacdo da artéria pulmonar®. Causas cardiacas sdo a principal causa de 6bito nestes
pacientes, sendo relacionadas em 57% dos casos. Cerca de 25% dos 6Obitos estdo relacionados
com mixoma cardiaco, por isso a importancia de fazer o rastreio de tal alteragio’. Diante de um
paciente com mixoma cardiaco, a Sindrome de Carney deve ser suspeitada em jovens com
menos de 40 anos, em mixomas recorrentes, familiares, ou localizados em outros sitios que ndao
o atrio esquerdo ou multiplos °.

As demais manifestagdes presentes na Sindrome de Carney estdo sumarizadas na tabela
2, e geralmente ndo ocorrem simultaneamente no momento do diagnodstico. O diagndstico €
feito na presenca de dois critérios maiores confirmados por histologia, exame de imagem ou
laboratorial ou na presenga de um critério maior € um menor 2.

No caso descrito, o paciente apresentava mixoma cardiaco Unico, presente em atrio
esquerdo, e sem repercussao hemodindmica, mixoma cutdneo em regido pubica e Tumor de
células de Sertoli de grandes células calcificantes, sendo enquadrado, portanto, no Complexo
de Carney. A principio, o paciente foi classificado como caso esporaddico por ndo haver
familiares com manifestagdes sugestivas da sindrome, porém nao foi realizado teste molecular.

Os mixomas cutaneos no Complexo de Carney tendem a ser multiplos e podem ocorrer
em qualquer parte do corpo, poupando mios e pés’. Neste caso, ndo foram observadas outras

lesdes sugestivas de tal neoplasia.
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Tumor testicular ¢ a manifestag@o inicial da Sindrome de Carney em 20% dos casos,
presente em 50% dos homens e o subtipo mais comum ¢ Tumor de células de Sertoli de grandes
células calcificantes, entretanto também sdo descritos Tumor de células de Leydig e Tumores
adrenocorticais®. No caso descrito, os primeiros componentes da sindrome foram o Tumor de
células de Sertoli de grandes células calcificantes ¢ o Mixoma Cutaneo, com confirmagao
diagnéstica realizada por anatomopatologia.

O Complexo de Carney ¢ uma sindrome neoplasica multipla rara, com apresentagdo
clinica variavel, incluindo tumores cutaneos, cardiacos e endocrinos. O reconhecimento de seus
componentes ¢ importante e pode levar a detec¢do de alteragdes cardiacas e enddcrinas raras.
Quando realizado diagndstico de tal sindrome, deve-se realizar rastreio de possiveis tumores

relacionados e seguimento periodico.

Tabela 1 - Exames laboratoriais realizados durante a interna¢do, no dia 10/05/2021

Horménio | Dosagem | Valor de referéncia
Prolactina 52,1 4,04 -152
TSH 2,26 0,34-5,6
Testosterona 366,1 249 - 836
LH 9,33 0,57 -12,07
FSH 22,27 1,4-18,1
ACTH 50 <46
Cortisol 15,4 6,2-19,1
IGF-1 322 83-259

TSH: hormdnio estimulador da tircoide; LH: hormonio luteinizante; FSH: hormonio foliculoestimulante; ACTH:
hormoénio adrenocorticotrofico; IGF-1: fator de crescimento semelhante a insulina tipo 1
Fonte: proprios autores.

Tabela 2. Critérios diagnosticos para Complexo de Carney

Critérios maiores
Alteragdo da pigmentagdo da pele com distribui¢do tipica (labios, canto interno ou externo da
conjuntiva, mucosa vaginal e peniana)
Mixoma* (cutdneo e mucoso)
Mixoma cardiaco*
Mixomatose mamaria* ou achados de RM com supressao de gordura sugestivos deste diagnostico
Doenga adrenocortical nodular pigmentada primaria (PPNAD)* ou resposta positiva paradoxal da
excre¢do urindria de glicocorticosteroides a administracdo de dexametasona durante o teste de Liddle
Acromegalia como resultado de adenoma produtor de horménio do crescimento (GH)*
Tumor de células de Sertoli calcificante de grandes células (LCCSCT)* ou calcificacdo caracteristica
no ultrassom testicular
Carcinoma da tireoide* ou multiplos nodulos hipoecogénicos na ultrassonografia da tireoide em uma
crianca com menos de 18 anos
Schwannomas melandticos psamomatosos (SPM)*
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Nevo azul, nevo azul epitelidide (multiplo)*

Adenoma ductal mamario*

Osteocondromixoma*
Nota: * denota apds confirmagéo histologica.
Critérios suplementares
Familiar de primeiro grau afetado
Variante inativadora do gene PRKARIA

Fonte: Stratakis CA, Raygada M. Carney Complex. Seattle (WA): GeneReviews®. 2003.
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