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Agenesia de veia cava inferior
na sindrome unha-patela

Agenesis of inferior vena cava in nail-patella syndrome
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Resumo

Os autores relatam o caso de uma jovem de 23 anos com a forma
completa da sindrome de unha-patela, uma desordem rara, herdada
de natureza autossdmica dominante. Além dos achados classicos da
sindrome, essa paciente apresentava sinais de hipertenséo portal, ma-
nifestada por uma volumosa ascite, com circulagdo colateral exube-
rante observada em toda parede abdominal e torécica, e varizes de
esdfago, sem evidéncias de hepatopatia associada. Curiosamente, sua
tomografia computadorizada do abdome demonstrou auséncia com-
pleta de veia cava inferior, confirmada pela venografia. Este é o pri-
meiro caso descrito na literatura de associacdo de agenesia de veia cava
inferior com a sindrome de unha-patela.
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A sindrome de unha-patela (SUP) foi inicialmente
descrita por Chatelain em 18201 e é também conhe-
cida como onico-osteodisplasia hereditaria, sindrome
dos cornos iliacos, doenca de Fong, e sindrome de
Turner-Kiser. E umadesordem rara, herdada de manei-
ra autossdbmica dominante, com alto grau de penetran-
cia e expressao variavel, manifestada classicamente pela
tétrade: patela hipoplasica ou ausente; unhas dos pole-
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Abstract

The authors describe a case of a 23-year-old girl, with the complete
form of nail-patella syndrome, a rare disorder, inherited from
autosomal dominant nature. Besides the classic discoveries of the
syndrome, this patient presented portal hypertension signs, manifested
by a voluminous ascite, with exuberant collateral circulation observed
in both abdominal and thoracic wall, and esophagus varices without
evidences of associated liver disease. Surprisingly, the computerized
tomography of the abdomen demonstrated the complete absence of
the inferior cava, confirmed by venography. This is the first case in
the literature describing nail-patella syndrome associated with agenesis
of inferior vena cava.
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gares displasicas, hipoplasicas ou ausentes; proeminén-
cias iliacas; anormalidades nos cotovelos, incluindo
cabeca do radio hipoplésica.

Sua incidéncia é de 4,5 por milhdo de habitantes
nos Estados Unidos, enquanto na Inglaterra chega a 22
por milhdo de habitantes®-8. Alteragdes genéticas tém
sido mapeadas no braco longo do cromossomo 9,
especificamente no gene LMX1B do cromossomo
9q349'11 g, em 10% dos casos, N0 Mesmo Cromossomo
que carreia a informacao para o sistema ABQ811.12,

Relato do caso

M.L.N.L., sexo feminino, 23 anos, admitida no
Hospital Geral César Cals (HGCC), Fortaleza, em
1996, com quadro de anasarca de instalagdo progressiva
nos ultimos 9 meses anteriores a internacdo, acompa-
nhada de urina espumosa, alteragdes menstruais, dor e
aumento do volume abdominal. Nascera de parto pre-
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maturo (aos 7 meses de gestacdo), com malformacdes
congénitas e desenvolvimento motor retardado, sem,
contudo, apresentar déficit psiquico. Ndo havia relato
de casos semelhantes na familia, exceto um tio materno
com alterag¢Bes ungueais isoladas.

Ao exame fisico, apresentava estrabismo conver-
gente bilateral, ptose palpebral esquerda, orelhas de
implantagdo andémala, nariz alongado com proeminén-
ciado septo nasal, distrofias de leitos ungueais das méos
e pés, pterigio cubital bilateral (Figura 1), auséncia de
patelas, rigidez em flexura de joelhos, calcdneo protube-
rante bilateral, pés planos e volumosa ascite com circu-
lacdo colateral exuberante, hérnia umbilical e edema de
membros inferiores.

Figura 1 - Pterigio cubital.

Os exames laboratoriais mostraram anemia (hema-
tocrito = 32%, hemoglobina = 10,6 g/dl), hipoalbumi-
nemia (2,6 g/dl), hipercolesterolemia (373 mg/dl),
proteindria de 24 horas elevada (1.104 mg), funcéo
renal normal, fungdo hepatica normal, estudo do liqui-
do ascitico sem alteragOes, fator anti-ndcleo (FAN)
negativo, anti-VHC (virus da hepatite C), anti-HIV,
HBsAg (antigeno de superficie da hepatite B) negativos.
Exames radioldgicos confirmaram a presenca de pteri-
gio cubital bilateral, quadris com cornos iliacos e ausén-
cia de patelas (Figura 2).

A tomografia abdominal revelou esplenomegalia
e auséncia de veia cava inferior até sua porcéo intra-
hepatica (Figura 3), confirmada pela venografia (Fi-
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Figura2 - Radiografia em perfil dos ossos da perna mos-

trando auséncia de patela.

gura 4). As alteracGes congénitas descritas foram
compativeis com o diagndstico de SUP, cursando
com nefropatia e agenesia de veia cava inferior. A
paciente recusou-se a realizar bidpsia renal para con-
firmacédo do envolvimento renal e encontra-se bem,
em seguimento ambulatorial.

Discussao

A SUP apresenta-se clinicamente de modo variavel,
manifestando-se de forma completa, com a presenca da
tétrade classica ou de forma incompleta, com apenas
algumas alteragOes isoladas. Entre os achados mais
comuns estéo as distrofias ungueais, que podem exibir

dome, mostrando a auséncia da veia cava
inferior.
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c.)

Estudo contrastado das veias intra-abdominais,
demonstrando auséncia completa da veia cava
inferior.

Figura 4 -

desde uma linula triangular em um ou mais dedos até
a auséncia completa de unhas, principalmente nos
dedos polegares, com os demais exibindo unhas rudi-
mentares, finas e curtas. As unhas das méaos séo predo-
minantemente afetadas e de modo simétrico, enquanto
as dos pés sao raramente acometidas. A displasia obser-
vada nas patelas também é variavel, podendo apresentar
formas rudimentares ou estarem completamente ausen-
tes. Os tendOes patelares sdo hipoplasicos, de modo
que, a patela, se presente, apresenta instabilidade que a
faz se deslocar lateralmente, promovendo distdrbios na
marcha desses pacientes. A contratura do quadriceps e
a atrofia do vasto medial sdo achados comuns, e sinais
de osteoartrite dos joelhos séo freqiientes e aparecem
precocemente. Outras anormalidades esqueléticas en-
contradas sdo as deformidades do esterno, das escapu-
las, das claviculas, a presenca de calcaneovalgo e equino-
varo. Os “cornos” iliacos que radiologicamente apare-
cem como proeminéncias iliacas a partir das cristas
iliacas antero-superiores sdo achados patognoménicos
dasindrome, ocorrendo em 80% dos casos. Hipoplasia
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do condilo lateral do fémur distal também é detectada.
As deformidades de flexdo do cotovelo resultam da
hipoplasia do epicondilo lateral do imero distal, junta-
mente com deformidade e subluxagdo ocasional da
cabeca do radio, promovendo perda da extensdo e
rotacdo, com atrofia da musculatura envolta. A nefro-
patia é uma complicacdo séria e esta presente em cerca
de 30-55% dos pacientest3-15, Pode se manifestar
desde uma proteinudria simples até insuficiéncia renal
aguda severa. Hematdria microscopica, pidria, anor-
malidade da concentracdo urinaria, reducdo do
clearance da creatinina e hipertensdo podem se asso-
ciar ao quadro proteinurico. Os achados a microsco-
pia 6ptica mostram padr@es variaveis, sendo o mais
comum o espessamento da membrana basal glome-
rular (MBG), com ou sem aumento da matriz mesan-
gial ou da celularidade, podendo ocorrer prolifera-
cdo endotelial e de células epiteliais. Na microscopia
eletrénica, vé-se a deposicdo de material fibrilar
dentro da membrana basal e/ou no mesangio. Usual-
mente, 0S pacientes que apresentam esse tipo de
envolvimento renal tém anormalidades esqueléticas
associadas, embora uma minoria deles possa nédo
apresenta-las em virtude de penetrancia incompleta
do gene da sindrome. Algumas associa¢des com do-
encas auto-imunes tém sido descritas como, por
exemplo, com a sindrome de Goodpasture, com as
vasculites tipo poliarterite nodosa, e com outras
nefropatias primarias como, por exemplo, a glome-
rulonefrite membranosa.

Esta paciente apresentava quatro achados diagnos-
ticos caracteristicos da SUP, ou seja: auséncia de pate-
las, displasias ungueais, espinhas 6sseas nos iliacos e
deformidades na cabega do radio, configurando a forma
completa de apresentacdo dessa sindrome. Os primei-
ros dois achados sdo essenciais para o diagndsticol®,
enquanto os Gltimos, embora patognoménicos, estdo
presentes em somente 70-80% dos casos6-18. O envol-
vimento renal concomitante nao pdde ser avaliado por
bidpsia para relaciona-lo a prépria patologia, embora
toda investigagdo realizada para diagnostico de doenca
glomerular secundaria tivesse sido negativa. N&o havia
nenhum marcador de doenca auto-imune, assim como
nenhuma sorologia viral positiva. E possivel que sua
proteindria esteja relacionada a prépria SUP. Outro
achado extremamente significativo foi a presenca de
volumosa ascite com circulagdo colateral e sinais de
hipertensdo portal, com varizes esofagianas detectadas
na endoscopia digestiva. O envolvimento hepatico nes-
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tasindrome ndo € descrito e ndo havia nenhuma disfun-
¢do hepatica nos exames laboratoriais ou alteraces nos
métodos de imagem que sugerissem uma hepatopatia.
A auséncia de veia cava inferior, detectada na tomogra-
fia computadorizada e na venografia, em toda a sua
extensdo, inclusive intra-hepatica, pode justificar a hi-
pertensdo portal desta paciente, ndo havendo relatos
prévios na literatura dessa associagdo de SUP com
agenesia de veia cava inferior.

Conclusodes

Os autores sugerem que os pacientes com SUP, que
manifestem sinais de hipertensdo portal, devam ser
investigados com exames de imagem (tomografia com-
putadorizada e venografia) para deteccdo de agenesia de
veia cava inferior associada a essa sindrome.
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