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RESUMO

Introducdo: A Sindrome da ma formacdo cavernomatosa multipla familiar ocorre
principalmente em adultos jovens, e é encontrada no sistema nervoso, com predominancia no
encéfalo. As cavernomas sdo lesdes raras de malformacdes vasculares do sistema nervoso
central, podendo acometer igualmente individuos de ambos 0s sexos, embora sejam mais
comuns em pacientes na terceira e quinta década de vida. Apresentacao do caso: Paciente com
36 anos, do sexo feminino, admitida no Pronto Atendimento Municipal de Pindamonhangaba,
apos episodio de cefaleia de forte intensidade e crise convulsiva ténico-clonica generalizada. A
paciente apresentou exame neuroldgico normal a ndo ser pelo déficit focal no membro superior
direito. Foi realizado procedimento cirurgico para exérese de lesGes e também tecidos anormais
adjacentes. Discussdo: Existem pacientes assintomaticos e 0s que apresentam queixas, sendo as
mais comuns, a depender do local de acometimento, tamanho e extensdo de sangramento, a
cefaleia, crise convulsiva e/ou déficit focal. A sindrome se mostrava como uma ma formacao
cerebrovascular oculta e desconhecida, mas com a evolucdo dos exames de imagem foi possivel
realizar um melhor diagnéstico e avaliar as caracteristicas da comorbidade. A Ressonancia
Nuclear Magnética € considerada o exame padrdo-ouro para diagnostico. Conclusdo: A
patologia possui origem hereditaria em 30-40% dos casos, associada a mutagdo que leva a perda
de funcdo do gene KRIT1 (CCM1), malcavernin (CCM2) e PDC10 (CCM3). Torna-se
aconselhavel a observacao clinica do paciente, e estratégias para controle dos sinais e sintomas.
Em casos de lesBes profundas no cortex e em locais, indica-se a radiocirurgia na tentativa de
interromper a progressdo da doenga.

Palavras-chave: cavernomas, encéfalo, ressonancia nuclear magnética, origem hereditaria,
resseccdo cirurgica.

ABSTRACT

Introduction: Familial Multiple Cavernomatous Malformation Syndrome occurs mainly in
young adults, and is found in the nervous system, predominantly in the brain. Cavernomas are
rare lesions of vascular malformations of the central nervous system, which can equally affect
individuals of both sexes, although they are more common in patients in the third and fifth
decade of life. Case presentation: A 36-year-old female patient admitted to the Municipal
Emergency Department of Pindamonhangaba, after an episode of severe headache and
generalized tonic-clonic seizures. The patient had a normal neurological examination, except
for the focal deficit in the right upper limb. A surgical procedure was performed for excision of
lesions and also adjacent abnormal tissues. Discussion: There are asymptomatic patients and
those with complaints, the most common, depending on the site of involvement, size and extent
of bleeding, headache, seizures and/or focal deficit. The syndrome was shown to be an occult
and unknown cerebrovascular malformation, but with the evolution of imaging tests it was
possible to make a better diagnosis and evaluate the characteristics of the comorbidity.
Magnetic Resonance Imaging is considered the gold standard test for diagnosis. Conclusion:
The pathology has hereditary origin in 30-40% of cases, associated with a mutation that leads
to loss of function of the KRIT1 (CCM1), malcavernin (CCM2) and PDC10 (CCM3) gene.
Clinical observation of the patient and strategies to control signs and symptoms are advisable.
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In cases of lesions deep in the cortex and in places, radiosurgery is indicated in an attempt to
stop the progression of the disease.

Keywords: cavernomas, brain, nuclear magnetic resonance, hereditary origin, surgical
resection.

1 INTRODUCAO

A Malformagdo Cavernosa Mdultipla Familiar constitui uma sindrome com padréo de
heranca autossomica dominante, que se caracteriza pela formacdo de hamartomas vasculares
no sistema nervoso central e se relaciona principalmente a mutagdes nos genes CCM tipo 1,
tipo 2 e tipo 3, sendo o primeiro o mais comum (DOMINGUES et al, 2008; MIRANDA et al,
2021).

A prevaléncia de Malformacéo Cavernosa Multipla Familiar € maior nas faixas etarias
entre 3 e 11 anos, e de 30 a 40 anos, ndo havendo diferenca entre géneros (MIRANDA et al,
2021). A maioria dos pacientes é assintomatica, o que leva ao diagnéstico as vezes tardio.
Dentre os sintomas dos cavernomas, destaca-se: cefaleias, convulsdes, hemorragias
intracranianas e déficits focais, que variam de acordo com o local da lesdo (DOMINGUES et
al, 2008; STAPLETON et al, 2018; MIRANDA et al, 2021).

O diagnéstico da doenca € baseado nos achados clinicos e na ressonancia nuclear
magnética (RNM), considerada padrdo-ouro. Sao descritas mdltiplas lesGes neoplasicas
vasculares com limites precisos e uma média de 1,5cm de didmetro (MIRANDA et al, 2021).

Por ser uma doenca hereditaria, deve-se realizar o rastreio dos familiares dos afetados
de forma a possibilitar o tratamento destes (STAPLETON et al, 2018; Miranda GR et al). O
tratamento de escolha, é a ressec¢éo cirargica da lesdo, entretanto, em casos assintomaticos ou
oligossintomaticos, pode-se optar pelo tratamento clinico e acompanhamento através da RNM,
e para 0s graves, ndo passiveis de cirurgia convencional, pode ser realizado a radiocirurgia.
(STAPLETON et al, 2018; MIRANDA et al, 2021).

O presente estudo tem como objetivo relatar o caso de um paciente com Malformacéo

Cavernosa Mdltipla Familiar em decorréncia de sua raridade.

2 APRESENTACAO DO CASO
WEG, 36 anos, feminina, branca, gerente comercial de uma empresa de seguranca e
zeladoria, foi admitida no Pronto Atendimento Municipal de Pindamonhangaba, trazida pela

irma e pelo cunhado, apos apresentar episodio de cefaleia de forte intensidade (“pior dor da
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vida) ha 1 hora, sem relato de prédromo ou aura e sem melhora com analgésicos. 15 minutos
apos o inicio da cefaleia, apresentou crise convulsiva tdnico-clonica generalizada, de acordo
com descricédo feita pelos familiares. Familiares relatam ainda que W. sempre foi ativa, ndo
possui vicios, mde de 2 filhos, faz exames preventivos ginecoldgicos, ndo faz uso de
anticoncepcionais orais por receio de “trombose” e evita carne vermelha pois vem tornando se
vegana nos Ultimos anos.

Ao exame fisico, a paciente apresentava-se em bom estado geral, levemente confusa,
mas colaborativa, bastante ansiosa referindo que seu brago direito estava “bobo”, PA — 140x90
mmHg, FC — 94, SatO2 — 98% e pupilas sem alteracfes. Exame neurolégico normal a ndo ser
pelo déficit focal em membro superior direito. Paciente entdo foi internada para observacao,
suporte clinico e elucidagdo diagndstica.

Devido ao quadro estavel da paciente, que neste momento ja estava mais calma e com
a cefaleia de menor intensidade, foi optado pela RNM. Onde foi evidenciado 2 pontos de
hipersinal em T1 e 2 pontos em T2, ambas do lado esquerdo.

Paciente foi mantida internada e o neurocirurgiéo foi acionado.

Paciente foi submetida a craniotomia parietal esquerda para exérese de lesGes e também
tecidos anormais adjacentes. O procedimento cirurgico foi realizado com sucesso, sem
intercorréncias.

Devido a presenca de multiplas lesGes, foi levantada a principal hip6tese diagndstica
pelo neurocirurgido. E baseado nessa hipétese foi sugerido que a irmé da paciente também
realizasse exames de imagem pois a patologia em questdo era hereditaria. Apo6s 6 meses da
cirurgia, confirmado o diagndstico, ambas irmds fazem acompanhamento neuroldgico

ambulatorialmente.

3 DISCUSSAO

A malformacdo cavernomatosa familiar pode afetar varias areas do organismo,
sobretudo o sistema nervoso. Trata-se de uma condicdo decorrente de uma ou mais lesdes de
delimitados grupos de vasos andmalos dilatados hemorragicos revestidos por células
endoteliais que possuem juncdes intercelulares defeituosas. Os sinais e sintomas dependem da
morfologia das injurias encontradas, direcionando, dessa forma, o tratamento dessa condig&o.

Devido a localizacdo e do volume de sangramento, o quadro clinico € variavel dessa
sindrome podendo nédo apresentar sintomas. No entanto, a hemorragia parece ser a apresentacdo
clinica mais comum, seguido de convulsdo, déficit neurolégico focal e cefaleia. Além disso,

levando em consideracdo que essa doenca pode ter apresentacao familiar, ao se ter o diagndstico
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de um membro da familia, deve-se fazer um rastreamento nos familiares de primeiro grau e
assim, ao se identificar todos os acometidos de uma mesma familia devem se submeter ao tipo
de tratamento indicado.

A prevaléncia dessa malformacao ndo tem distincdo entre sexos, porém 0s pacientes
chegam a atencéo clinica entre a terceira e quinta década de vida. Além disso, essa sindrome
possui diversos tipos de lesdes, sendo a Familiar a condigdo mais prevalente chegando em torno
de 30-40% dos casos, sendo responsavel pela heranga autossémica dominante com penetracao
incompleta, associada a mutacdo que leva a perda de funcdo ou do gene KRIT1 (CCM1),
malcavernin (CCM2) e PDC10 (CCM3).

O tratamento dessa sindrome baseia-se na observacéo clinica do paciente, tragando
estratégias para o controle dos sinais e dos sintomas. Apesar de ndo existir medicamentos
especificos para tratar essa sindrome ou diretrizes estabelecidas para orientar a frequéncia de
exame de imagens em pacientes com tratamento conservador, o padréo-ouro de tratamento é a
resseccdo cirdrgica no cérebro e cerebelo. Entretanto, em casos de lesdes profundas no cortex
e em locais relevantes, a radiocirurgia € a indicacdo na tentativa de interromper a progressdo da

doenca.

4 CONCLUSAO

Malformagdes cavernomatosas sdo hamartomas vasculares benignos, uma leséo
expansiva localizada em sua maioria dentro do encéfalo ou em qualquer regido do sistema
nervoso central. Possuem uma rede de canais vasculares sinusoidais irregulares de cercade 1 a
5 cm de tamanho. (CHRISTOPHER et al, 2018)

Os pacientes com tal doenca geralmente iniciam os sintomas entre a terceira e a quinta
década de vida, com crises convulsivas, hemorragia cerebral, cefaleias intensas, associadas a
quadro de déficit neuroldgicos focais. No exame de tomografia as lesGes sdo vistas como de
alta densidade, pois 0s sangramentos sdo agudos, ja na ressonancia magnética aparecem como
imagens de sangramento recente intra ou perilesionais. ( DOMINGUES et al 2008)

Durante o estudo observa-se que a genética familiar é responsavel por 30 a 50% dos
casos, e que a maioria dos cavernomas familiares tem mais de uma lesdo, é caracterizada por
ser uma doenca autossdbmica dominante com penetrancia variavel e mutagdes levando a perda
de fungdo em 1 dos 3 genes: KRIT1 (CCM1), malcavernin (CCM2) e PDC 10 (CCM3), homens
e mulheres séo atingidos igualmente. (CHRISTOPHER et al, 2018)

Com o avango da tecnologia na &rea médica, tornou-se mais rapido rastrear e mapear as

malformagdes cavernomatosas familiares, atraves das neuroimagens. Tal estudo mostra, ainda,
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que o tratamento intervencionista atraveés da resseccdo cirurgica para tratar maltiplas
hemorragias , déficit neuroldgico e convulsdes é o padrdo ouro. Por outro lado, se o paciente

mantém-se assintomatico, faz-se a vigilancia e acompanhamento através de ressonancia. (
MIRANDA et al, 2021).
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