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Resumo O complexo de Carney é genodermatose rara caracterizada por mixomas cardiacos e
cutaneos, entre outros tumores. Na maioria dos casos, os mixomas cutaneos precedem o diag-
nostico dos mixomas cardiacos, que sdo a principal causa de morte nesses pacientes. Apesar
de o diagndstico dos mixomas cutaneos ser histopatoldgico, a ultrassonografia de alta frequén-
cia desempenha papel fundamental no diagnéstico diferencial com outros tumores cutaneos e
subcutaneos. Descreve-se aqui, pela primeira vez na literatura, as caracteristicas ultrassonogra-
ficas de ambas as variantes de mixomas cutaneos, superficiais e subcutaneos, em um paciente

com complexo de Carney.
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Introducao

0 complexo de Carney (CC) é sindrome neoplasica autosso-
mica dominante rara caracterizada por mixomas cardiacos e
cutaneos, lesdes pigmentadas mucocutaneas (lentigo, nevo
azul e manchas café-au-lait) e multiplos tumores endo-
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crinos frequentemente causando anormalidades endécrinas
que envolvem diversos 6rgaos.'—> O gene PRKARTA no cro-
mossomo 17 (17q22-24) apresenta mutacao em mais de 70%
dos casos, e cerca de 30% dos pacientes afetados sao por-
tadores de uma mutacao de novo. Esse gene codifica a
subunidade reguladora alfa tipo | da enzima proteina quinase
A, um componente-chave da via de sinalizacdao do AMPc,
envolvido na tumorigénese enddcrina. Até o momento, mais
de 125 mutagodes inativadoras patogénicas foram relatadas.
Para a maioria dos pacientes com CC PRKAR1A-negativo, a
causa genética permanece desconhecida.”?* Em 81% dos
casos, 0s mixomas cutaneos precedem o diagnostico de
mixomas cardiacos, que sao a principal causa de morte nes-
ses pacientes.”> Portanto, a deteccdo desse tumor cutaneo
deve sempre levar o médico a investigar o envolvimento
cardiaco. Apesar de a histopatologia ser o teste diagndstico
padrao ouro para mixomas cutaneos, a ultrassonografia (US)
de alta frequéncia pode desempenhar papel fundamental
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Figura 1  Papula aveludada, mole e rosada localizada na
regido periareolar direita, correspondendo a mixoma cutaneo
superficial.

no diagnostico diferencial desses tumores com outras lesoes
dérmicas e hipodérmicas. Este relato de caso descreve, pela
primeira vez, as caracteristicas ultrassonograficas dos mixo-
mas superficiais e subcutaneos em um paciente com CC.

Relato do caso

Um homem de 20 anos de idade com historia pessoal de exci-
sdo cirdrgica de varias lesoes cutaneas (cistos, lipomas e um
mixoma) foi encaminhado ao nosso servico para avaliacao e
tratamento de acne. O exame fisico revelou lentigos faci-
ais e labiais, nddulo subcutaneo na regiao malar esquerda,
além de multiplas papulas pedunculadas, aveludadas, moles
e rosadas localizadas no tronco.

Exames de US Doppler colorido e em escala de cinza
do nddulo subcutdneo e de uma das papulas localizadas
na regiao periareolar direita (fig. 1) foram realizados com
um scanner MyLab25Gold equipado com um transdutor de
matriz linear de 10-18 MHz (Esaote, Génova, Italia). A US de
alta frequéncia do nédulo malar subcutaneo revelou uma
massa mal definida, alongada, heterogénea e hipoecoica
localizada na derme profunda e hipoderme (fig. 2). Por outro
lado, a US da papula periareolar direita mostrou uma leséao
bem definida, redonda, homogénea e hipoecoica localizada
na derme superficial com elevacao da epiderme (fig. 3). A
US com Doppler colorido e direcional ndao mostrou aumento
da vascularizacao em nenhuma das duas lesoes. A histopa-
tologia de duas papulas do tronco removidas cirurgicamente
confirmou o diagndstico de mixomas cutaneos (fig. 4). A
lesdao malar nao foi excisada por razoes estéticas.

Com o diagnostico de CC, foram realizados os seguin-
tes exames: ecocardiograma, US de tireoide e testicular,
cortisol livre urinario de 24 horas, fator de crescimento
semelhante a insulina-1 plasmatico e sequenciamento de
PRKAR1A. Nenhuma alteracao foi encontrada, exceto pela
presenca de nodulos coloides na tireoide e a mutacdo
p.Val164GlufsX5 no gene PRKAR1A, que estava presente no
paciente, mas nao em seus parentes de primeiro grau. Por-
tanto, tratava-se de um caso esporadico de CC. O paciente
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Figura 2  Ultrassonografia transversal (18 MHz) do mixoma
subcutaneo, mostrando uma massa mal definida, alongada,
heterogénea e hipoecoica localizada na derme profunda e hipo-
derme.

Figura 3

Ultrassonografia transversal (18 MHz) de mixoma
superficial, mostrando lesao bem definida, redonda, homogé-
nea e hipoecoica localizada na derme superficial com elevacao
da epiderme.

é acompanhado regularmente em nosso departamento para
descartar associacdes de inicio recente.

Discussao

0 CC é genodermatose rara com mais de 600 casos relata-
dos em todo o mundo. Muitas manifestacdes cutaneas estao
listadas entre os critérios diagnosticos, incluindo lentigi-
nose cutanea, mixomas cutaneos ou mucosos € multiplos
nevos azuis. Outras lesdes cutaneas associadas ao CC sdo
manchas café-au-lait, nevos melanociticos, lipomas e angi-
ofibromas. Depois dos lentigos cutaneos e dos nevos azuis,
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Figura 4  Microfotografia (Hematoxilina & eosina, 40x) do mixoma superficial mostra estruturas anexiais foliculares ao lado de

neoplasia mixoide hipocelular e proliferacao vascular.

0s mixomas cutaneos sao a terceira manifestacao cutanea
mais frequente (30 a 55% dos pacientes). Eles geralmente
apresentam-se como papulas rosadas multiplas, assintoma-
ticas, sésseis ou pedunculadas, localizadas comumente na
palpebra, no conduto auditivo externo, nos mamilos e na
genitalia. Podem estar localizados na derme ou no tecido
subcutaneo e medem menos de 1cm de diametro."%*

Por outro lado, mixomas cardiacos sdo as lesdes nao
cutaneas mais comuns encontradas no CC (20 a 40% dos
pacientes). Podem aparecer no inicio da infancia e ocor-
rer em qualquer parte do coracao. Eles podem determinar
fendmenos obstrutivos, constitucionais ou embolicos, como
derrames, insuficiéncia cardiaca ou morte subita. Sao res-
ponsaveis por mais de 50% da mortalidade da doenca e,
considerando que 81% dos pacientes com mixomas cardiacos
apresentaram mixomas cutaneos prévios, a existéncia des-
tes deve sempre levar o médico a descartar o envolvimento
cardiaco."?%¢

Engquanto mixomas cardiacos se apresentam na US como
massas pedunculadas, atriais e hiperecogénicas, a US de
mixomas cutaneos ainda ndo foi descrita na literatura.
Observamos que eles apresentam caracteristicas ecografi-
cas diferentes, dependendo de sua localizacao na pele. Os
mixomas superficiais apresentam-se como lesdes bem defini-
das, arredondadas, homogéneas e hipoecoicas, localizadas
na derme superficial com elevacao da epiderme. Por sua
vez, os mixomas subcutaneos aparecem como massas mal
definidas, alongadas, heterogéneas e hipoecoicas, locali-
zadas na derme profunda e na hipoderme. O diagndstico
diferencial ultrassonografico dos mixomas superficiais deve
ser feito com os tumores benignos da pele, como cistos,
dermatofibromas, pilomatricomas e neurofibromas. Os cis-
tos sao lesdes bem definidas, arredondadas, hipoecoicas ou
anecoicas e geralmente apresentam realce posterior e som-

breamento bilateral nas bordas. Os dermatofibromas sao
lesdes mal definidas, hipoecoicas e heterogéneas. Na US,
os pilomatricomas aparecem como lesdes hipoecoicas com
margens bem definidas e tipicamente apresentam pequenas
calcificagdes multiplas e sombreamento posterior. A US com
Doppler colorido geralmente revela uma Unica artéria que
penetra na lesao e da origem a varios ramos intralesionais.”
Os neurofibromas sao lesoes hipoecoicas arredondadas, ova-
ladas ou fusiformes, que podem apresentar conexao com
os feixes neurais aferentes e eferentes hipoecoicos. Por
outro lado, o diagnéstico diferencial ultrassonografico dos
mixomas subcutaneos deve ser realizado com lesdes mais
profundas, como abscessos ou lipomas. Na US, os absces-
sos aparecem como colecdes heterogéneas de fluido, com
margens irregulares e aumento do fluxo vascular na US com
Doppler colorido, em caso de inflamacao ativa. Os lipomas
sdo geralmente massas ovoides, hipoecoicas, subcutaneas,
com linhas horizontais hiperecoicas lineares dentro da lesao.

Em conclusao, apesar de que caracteristicas distintas
nao foram identificadas, acreditamos que a US de alta
frequéncia seja uma ferramenta complementar valiosa no
diagndstico de mixomas cutaneos em pacientes com suspeita
de CC. Que seja de nosso conhecimento, esta é a primeira
descricao ultrassonografica de mixomas superficiais e sub-
cutaneos. A US de alta frequéncia também torna possivel o
seguimento de lesdes nao favoraveis ao tratamento cirdr-
gico, especialmente a variante subcutanea em locais como
a face.

Suporte financeiro
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