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RELATO DE CASO

Sindrome de Beals-Hecht: relato de um caso neonatal

Beals-Hecht Syndrome: report of a neonatal case

Valderez A. de L. Ramos!, Carmen A. Sastrel, Enric Sarret?, Gregorio Peguero

Resumo

Aracnodactilia Contratural Congénita (ACC) é um trans-
torno herdado do tecido conjuntivo. Os achados mais caracte-
risticos sdo contraturas congénitas multiplas, dolicoestenome-
lia, deformidades do pavilhdo auricular, cifoescoliose e camp-
todactilia. N6s relatamos um caso de ACC diagnosticado ao
nascimento.

J. pediatr. (Rio J.). 1995; 71(6):337-340: Sindrome de
Beals-Hecht, aracnodactilia contratural congénita, contraturas.

Introducao

A Aracnodactilia Contratural Congénita (ACC) foi a
denominacio proposta por Beals e Hecht!, em sua publi-
cacdo original, no ano de 1971, para uma condi¢do que
reunia alteracdes do tecido conjuntivo com algumas carac-
teristicas similares as da Sindrome de Marfan. Depois de
revisar a literatura, estes autores concluiram que alguns
dos primeiros casos descritos e catalogados como sendo
Sindrome de Marfan, na realidade eram de Aracnodactilia
Contratural Conggénita.

Essa sindrome € de etiologia mendeliana simples com
transmissdo autossdmica dominante, penetrancia incom-
pleta e expressividade varidvel, inclusive no mesmo grupo
familiar. O quadro clinico consiste em contraturas congé-
nitas de multiplas articulagdes, membros longos e delga-
dos, aracnodactilia, cifoescoliose e anomalias dos pavi-
lhdes auriculares.

Ainda que previamente descrita como uma entidade
clinica de progndstico benigno e sem comprometimento
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Abstract

Congenital contractural arachnodactyly (CCA) is an inher-
ited disorder of connective tissue. The most characteristic
features are arachnodactyly, multiple congenital contractures,
dolichostenomelia, deformed external ears, kyphoscoliosis and
camptodactyly. We report a case of CCA diagnosed at birth.

J. pediatr. (Rio J.). 1995; 71(6):337-340: Beals-Hecht syn-
drome, congenital contractural arachnodactyly, contractures.

visceral, pode ser observada a ocasional associacdo com
complicagdes cardiacas e oculares>3, o que dificulta a
diferenciacdo entre esta sindrome e a cldssica Sindrome de
Marfan.

Neste trabalho apresentamos um novo caso de Sindro-
me de Beals-Hecht neonatal.

Caso Clinico

Examinamos um recém-nascido do sexo masculino,
admitido em nosso centro com 12 horas de vida, por
sindrome polimalformativa.

Foi o resultado de uma primeira gestac¢do, bem contro-
lada e tolerada, com 40 semanas de duracio, de pais sadios
ndo consanguineos. O parto foi eutdcico, a amniorrexis
ocorreu espontaneamente seis horas antes do periodo
expulsivo e o liquido amnidtico era claro. O indice de
Apgar foi de 10 no primeiro e quinto minuto. Ao nascer
pesava2900g, tinha 51 cm de estaturae 35 cm de perimetro
craneal.

Apresentava bom estado geral, eranormocorado e com
atividade normal. As orelhas eram malformadas e de
implantagdo algo baixa, com horizontaliza¢do da hélix
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Figura 1 - Aspcto do pavilhdo auricular dismérfico

(figura 1). Apresentava micrognatia, retrognatia, térax em
quilha, extremidades longas e delgadas, aracnodactilia
(figura 2), dedos em flexio, clinodactilia e camptodactilia
(figura 3), coxas em flexdo com limitacdo a extensdo e
abdugdo, joelhos e cotovelos em flexdo com limitagdo a
extensdo, pés talos, sopro sistélico 2/6 em mesocardio,
criptorquidia e hérnia inguinal a esquerda.

Os exames complementares demonstraram hemogra-
ma e analitica geral normais, cariétipo 46,XY, fundo de
olho normal, com cristalino normosituado, eletroencefa-
lograma e eletromiografia normais, ecografia cerebral e
abdominal normais. A ecocardiografia mostrou comuni-
cacdo interventricular em ter¢co médio do septo interven-
tricular com shunt esquerdo-direito com minima insufici-
éncia tricdspide.

O estudo radiografico do esqueleto demonstrou esco-
liose dorso-lombar (figura 4) e contraturas em flexdo de
multiplas articulagdes.

As caracteristicas fenotipicas e os estudos comple-
mentares permitem o diagndstico de Aracnodactilia Con-
tratural Congénita (Sindrome de Beals-Hecht).

Discussao

A Sindrome de Beals-Hecht é uma alteracao do tecido
conjuntivo de caracteristicas relativamente benignas, e
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que, por sua notdvel semelhan¢a com a cldssica Sindrome
de Marfan, gerou a hipdtese de que ambas entidades
clinicas poderiam formar parte de um espectro de varian-
tes fenotipicas com o mesmo defeito genético fundamen-
tal®.

Pela forma de transmissdo autossomica dominante
com penetrancia incompleta, a possibilidade de uma his-
toria familiar sem antecendentes afetados pode ser expli-
cada’. Trata-se de uma enfermidade que apresenta varié-
vel expressividade clinica, havendo-se descrito formas
intermedidrias em uma mesma familia!-®.

Em recente publicagio, Bistritzer e col. (1993) suge-
riram heterogeneidade genéticana Aracnodactilia Contra-
tural Congénita, reportando um caso de provavel transmis-
sdo autossdmica recessiva.

Pela similaridade entre estas duas entidades clinicas,
foram considerados sinais cldssicos de diferenciagdo: pre-
senga ou auséncia de contraturas articulares ao nascimen-
to, pavilhes auriculares displasicos® e o cariter evolutivo
benigno das alteracdes articulares na Sindrome de Beals-
Hecht®. Neste caso que ora apresentamos, as manifesta-
¢oes clinicas mais freqiientes foram observadas e possibi-
litaram o diagnéstico de Sindrome de Beals-Hecht neona-
tal sem complicacdes do ponto de vista cardio-oftalmol6-
gico.

Figura 2 - Detalhe de mido com aracnodactilia



L)1

Sindrome de Beals-Hecht... - Ramos VAL, et al.

Figura 3 - Flexdo contratural, camptodactilia e clino-
dactilia

O diagnéstico diferencial compreende a Artrogripose
Multipla Congénita e outras artrogriposes distais, a Sin-
drome de Achards, a Homocistinturia, a Sindrome de
Stickler e a Sindrome de Marfan.

No que se refere a Artrogripose Miiltipla, se incluem
todas aquelas contraturas congénitas que em geral afetam
as quatro extremidades. A inspecdo geral do fenétipo ja
orienta o diagndstico: rotagdo dos ombros, antebracos em
extensdo, flexdo das articulacdes metacarpo-falangeanas
e interfalangeanas, luxacao das articulagdes coxo-femo-
rais e malformacdes variadas dos pés em decorréncia das
contraturas.

A sindrome de Achards, descrita como idéntica a
publicada por Marfan, se diferencia pela presenca de
disostoses mandibulo-faciais com braquicefalia, microg-
natia e auséncia de anomalias oculares e cardiovasculares.

A Homocistintria corresponde a um transtorno do
metabolismo dos aminodcidos devido a um déficit de
Cistationina-sintetase que se transmite através de um
mecanismo autossdmico recessivo. E freqiiente a existén-
cia de retardo mental, tromboses de distintas localizag¢des,
esferofaquia e luxacdo do cristalino.

Com respeito a Sindrome de Sticker ou Artroftalmia
Hereditdria, o aplanamento da face se associa a uma
intensa miopia, que evolui até o despreendimento retinia-
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no. O quadro de marcada hipotonia com afrouxamento
articular se relaciona a uma artropatia progressiva que
obriga ao diagndstico diferencial com a artrite reumatoide.

A Sindrome de Marfan é uma enfermidade autossomi-
ca dominante que clinicamente se caracteriza por alta
estatura, aracnodactilia, pectus escavatum e carinatum,
luxagdo do cristalino e predisposi¢do a apresentar dilata-
¢do e aneurisma dissecante da aorta, disritmias, assim
como insuficiéncia adrtica e mitral.

Em geral, ndo existe nenhum grau de dificuldade para
efetuar o diagndstico diferencial entre estas entidades
clinicas e a Sindrome de Beals-Hecht, a excecdo da Sin-
drome de Marfan'?, principalmente se o paciente afetado
de Aracnodactilia Contratural Congénita apresenta altera-
¢des cardiacas e/ou oftalmolégicas®>-11,

As manifestacdes clinicas mais importantes sdo a pre-
senca de extremidades longas e delgadas, aracnodactilia,
contraturas em multiplas articulacdes ao nascer com ten-
déncia amelhorar com aevolugio, camptodactilia, cifoes-
coliose e anomalias do pavilhdo auricular. De forma con-
traria ao que se publicou anteriormente, graves complica-
¢cOes viscerais foram descritas recentemente, como mal-
formacdes cardiacas e oculares que, sem divida, fazem o
prognéstico da Aracnodactilia Contratural Congénita mais

Figura 4 - Placa radiogréfica de tronco em projecdo
antero-posterior com marcada escoliose
dorso-lombar
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reservado em idade adulta'?. Tém-se descrito casos de
pacientes que apresentam idade dssea avangada ao nasci-
mento!3, genitdliaambigua’, afetaco unilateral em mem-
bro inferior!# e seqiielas de contraturas em ambos joelhos
de paciente adulto que necessitaram tratamento cirtirgico
para sua corregﬁolS. Recentemente, Kainulainen e col.
(1990)° relataram que o gene mutante determinante da
Sindrome de Marfan estaria localizado no braco longo do
cromossomo 15 (15q), e Lee e col. (1 991)17 apresentaram
dados indicando que a Sindrome de Beals-Hecht seria
causada pelamutacio no segundo gene de fibrilina (FBN2)
localizado no cromossomo 5.

A importancia de um diagndstico precoce da ACC se
justifica pelo estabelecimento de um aconselhamento ge-
nético, objetivando o esclarecimento da eventual evolu-
¢do benigna, tendo em conta a precocidade do inicio da
reabilitacdo. Além disso, se faz necessdria a realizacao de
um rastreamento clinico para descartar as possiveis com-
plicagdes viscerais que foram ignoradas até pouco tempo
e que agora representam importante papel no acompanha-
mento neonatal, podendo modificar o progndstico.
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