especulando-se sobre uma patogénese molecular comum entre
a HHT e HAP.

Este caso apresenta ainda a particularidade da positivi-
dade das provas de suor, apesar da auséncia de sintomas
sugestivos de fibrose quistica e estudo molecular para doenga
negativo.

De realgar a resposta favoravel a terapéutica vasodilatadora
pulmonar especifica.

PM-3. SOBREVIDA DE DOENTE COM LUPUS ERITEMATOSO
SISTEMICO JUVENIL E HIPERTENSAO ARTERIAL PULMO-
NAR GRAVE

Diana Pinto’, Andreia Dias’, Liliana Rocha', Carla Zilhdo',
Helena Sousa’, Teresa Sousa', Sameiro Faria', Paula Matos®,
Conceigao Mota', Margarida Guedes'

'Centro Hospitalar do Porto (CHP)

Introducdo: A hipertensao arterial pulmonar (HTP) esta des-
crita em algumas conectivites. No lupus eritematoso sistémico
(LES) é rara e geralmente de moderada gravidade. Os autores
descrevem o caso clinico de uma doente com LES juvenil e HTP
de evolucdo severa e prognostico reservado.

Caso clinico: Doente de 21 anos, caucasiana, com LES ju-
venil diagnosticado aos 10 anos, com manifestagbes mucocuta-
neas incluindo fenémeno de Raynaud, articulares, hematolégi-
cas e renais, ja tendo realizado terapéutica com corticdides em
doses variaveis, hidroxicloroquina, azatioprina, ciclofosfamida e
micofenolato de mofetil. Aos 13 anos, por dor toracica e dispneia
para médios esforgos realizou ecocardiograma (ECO) que reve-
lou insuficiéncia tricuspide ligeira e elevagéo da pressao sistoli-
ca da artéria pulmonar (PSAP). O cateterismo cardiaco direito
mostrou PSAP de 65 mmHg (em repouso) e prova de vasodila-
tacdo positiva, pelo que iniciou amlodipina. Um ano depois, por
agravamento clinico (classe lll OMS) e por teste de vasodilata-
¢ao negativo, suspendeu a amlodipina e iniciou bosentan. Por
episodios sucessivos de rectorragia ndo esclarecida foi decidido
nao iniciar hipocoagulagao. Aos 18 anos foi internada por reagra-
vamento, sendo que o ECO na altura mostrou dilatagdo severa
das cavidades direitas, disfungéo do ventriculo direito e PSAP de
70 mmHg. Iniciou sildenafil 25mg/dia e furosemida endovenosa,
apenas com resposta parcial. Realizou posteriormente um ciclo
de Rituximab. Um ano depois por dispneia (classe IlI-IV) e sin-
cope, realizou cateterismo direito que confirmou a progressao da
HTP. Iniciou iloprost inalado mantendo-se em classe II-Ill durante
1 ano. Em Outubro de 2012, por dispneia em repouso, repetiu
ECO que mostrou PSAP de 105 mmHg. Apos exclusdo de cau-
sas secundarias, assumiu-se progressao da doenca e resposta
insuficiente a terapéutica combinada instituida, pelo que iniciou
iloprost endovenoso em perfusao continua. Até a data mantém-
-se em classe funcional lI-1ll, com terapéutica tripla e necessida-
de de escalada de dose de iloprost. A realizagao de transplante
cardio-pulmonar né&o parece exequivel por manter actividade IU-
pica, apesar da escalada terapéutica.
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Conclusé@o: A HTP é um achado raro e geralmente pouco
grave no LES. A severidade desta manifestagéo clinica num LES
juvenil, obrigando a varias atitudes terapéuticas, discrepantes da
moderada actividade da doencga de base, levanta questdes fisio-
patoldgicas subjacentes e reconsideracdes diagndsticas nesta
doente.

PM-4.HIPERTENSAO ARTERIAL PULMONAR IDIOPATICA
FAMILIAR

Joana Pimenta', Maria Jodo Baptista’

'Servigo de Cardiologia Pediatrica, Centro Hospitalar S. Jodo (CHSJ)

Introducdo: A hipertensao arterial pulmonar familiar € uma
entidade rara, em que varios elementos da mesma familia séo
afectados. A mutagdo mais frequentemente implicada envolve o
gene BMPRII. Para melhorar o prognéstico dos individuos afec-
tados é fundamental a realizagao de rastreio periddico nos res-
tantes elementos da familia, sobretudo os mais jovens, ja que
esta entidade se caracteriza por antecipagéao.

Caso clinico: Os autores descrevem o caso de uma crianga
com diagnostico de hipertens&o arterial pulmonar aos 6 anos na
sequéncia de rastreio familiar. Refere-se dois casos de hiper-
tensao arterial pulmonar na familia, um irmao falecido com um
ano de idade (morte subita cardiaca) e um primo jovem adulto
em tratamento. A crianga encontrava-se em classe funcional |
da NYHA quando realizou rastreio com ECG e ecocardiograma
que demonstraram sinais de pressao pulmonar elevada com dis-
fungao ventricular direita. O cateterismo cardiaco confirmou o
diagnostico, com estudo de vasoreactividade negativo. Os mar-
cadores bioguimicos estavam ligeiramente elevados. O estudo
etiologico exaustivo efectuado néo identificou qualquer patologia
associada. A pesquisa de mutagdes do gene BMPRII foi negati-
va. Decidiu-se iniciar terapéutica com bosentano com avaliagéo
periodica. Ao fim de cinco anos de seguimento ocorreu agrava-
mento clinico com evolugéo da classe funcional e elevagao dos
marcadores bioquimicos. A prova dos seis minutos de marcha e
o estudo hemodinamico era sobreponivel ao habitual. Foi deci-
dido passar a terapéutica dupla com bosentano e sildenafil, com
melhoria clinica e analitica. Actualmente a crianga encontra-se
estavel, em classe funcional | com indicadores de progndstico
favoraveis.

Discussao: A identificagdo precoce de individuos afectados
na hipertenséo arterial pulmonar familiar, permite a avaliagao
atempada com adequada estratificagdo de risco e inicio precoce
de terapéutica vasodilatadora pulmonar especifica, se indicado.
E fundamental o seguimento destes doentes, com definicdo de
estratégia de objectivos terapéuticos para evitar a progressao da
doenca e melhorar o progndstico.
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Hipertensdo pulmonar na crian¢a: o que ha de novo?



