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RELATO DE CASO

Diagndstico por imagem de arteriopatia cerebral associada a
mutacao ACTA2: relato de caso

Diagnostic imaging of cerebral arteriopathy associated with ACTA2
mutation: case report
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RESUMO

Objetivos: descrever as caracteristicas radioldgicas que permitem o reconhecimento da arteriopatia cerebral associada a mutagéo
ACTA2 nas imagens de ressonancia magnética. Metodologia: foram analisadas imagens de ressonancia magnética (RM) e
angiorresonancia (ARM) de cranio. Resultados: paciente do sexo feminino, 19 anos, com déficit cognitivo e cefaleia occipital,
evoluindo com paraparesia a direita e amaurose bilateral. Realizou RM e ARM de cranio, que demonstrou achados caracteristicos:
retificag@o das estruturas arteriais, hipoplasia e arqueamento do corpo caloso anteriormente, aspecto em “V” do joelho do corpo
caloso e proeminente impressdo da artéria basilar sobre a ponte. Foram também vistos focos de alteracdo de sinal em zona
de fronteira vascular frontal direita. Conclusao: Mutagdes ACTA2 sdo raras e caracterizam-se por uma disfungao sistémica do
musculo liso, causando alteragdes cerebrovasculares, dissecgdes e aneurismas de aorta, hipertensdo pulmonar, dentre outros. A
arteriopatia cerebral ¢ responsavel por episodios de acidente vascular cerebral na infancia, sendo caracterizada por retificagao das
estruturas arteriais ¢ oclusdo progressiva das artérias carotidas internas terminais ¢ seus ramos. Tem caracteristicas de imagem
unicas, que permitem diferencia-la da doenca Moya-Moya, conforme acima descritas. Os radiologistas devem, portanto, reconhecer
tais achados uma vez que o correto diagnostico tem importantes implicagdes no manejo ¢ no progndstico.
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ABSTRACT

Objectives: To describe the radiological characteristics that allow the recognition of cerebral arteriopathy cssociated with ACTA2
mutation in magnetic resonance imaging. Methodology: Magnetic resonance (MRI) and magnetic resonance angiography of the
brain (MRA) images were analyzed. Results: Female patient, 19 years old, with cognitive deficit and occipital headache, evolving
with paraparesis on the right and bilateral amaurosis. She had brain MRI and MRA performed, which showed characteristic
findings: arterial structures rectification, hypoplasia and anterior bending of the corpus callosum, “V** aspect of the corpus callosum
genu and prominent impression of the basilar artery over the pons. Signal alteration foci were also seen in the right frontal vascular
border area. Conclusion: ACTA2 mutations are rare and are characterized by systemic smooth muscle dysfunction, causing
cerebrovascular changes, aortic dissections and aneurysms, pulmonary hypertension, among others. Cerebral arteriopathy is
responsible for episodes of stroke in childhood, being characterized by rectification of arterial structures and progressive occlusion
of the terminal internal carotid arteries and their branches. It has unique image characteristics, which differentiate it from Moya-
Moya disease, as described above. Radiologists must, therefore, recognize these findings since the correct diagnosis has important
implications for management and prognosis.
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INTRODUGAO

A mutagdo do gene ACTA2 ¢ responsavel por uma sindrome
de disfuncao multissistémica do musculo liso, que predispde
a acidentes vasculares cerebrais isquémicos de inicio
precoce, tendo uma aparéncia caracteristica nas imagens
cerebrovasculares. O gene ACTA2 codifica uma proteina
especifica do musculo liso vascular, chamada o-actina.
Pacientes com mutag@o nesse gene apresentam desorganizacio
das células musculares lisas da parede dos vasos, causando
sua disfuncao.

Asmutagdes heterozigdticas desse gene podem resultar em uma
variedade de doengas vasculares sistémicas além de acidentes
vasculares cerebrais, como doenca arterial coronariana
também de inicio precoce, doenga de Moyamoya e aneurismas
da aorta toracica com dissecc¢do.' A arteriopatia cerebral nessa
condicdo apresenta-se, tipicamente, com eventos isquémicos
iniciados na faixa etaria pediatrica ou adolescéncia, com
sequelas neurologicas iniciadas ja na infancia.

7

O objetivo deste trabalho ¢é destacar a importancia do
reconhecimento do aspecto neurorradioldgico na arteriopatia
cerebral associada a mutagdo ACTAZ2, para o correto diagnostico,
manejo clinico e aconselhamento genético dessa condigao.

APRESENTACAO DO CASO

Paciente feminina de 19 anos, com histéria de déficit cognitivo,
iniciou cefaleia de forte intensidade em regido occipital
associada a vomitos persistentes, seguidos de redugédo da forga
no dimidio direito. Os sintomas melhoraram espontaneamente,
quando, apés trés meses, apresentou turvagdo visual que
evoluiu em poucos dias para amaurose bilateral. Internou
para investigacdo dos sintomas, sendo realizada ressonancia
de cranio, que evidenciou altera¢cdes morfoldgicas no corpo
caloso, caracterizadas por hipoplasia do rostro do corpo caloso
(Figuras 1 e 2), além de aparéncia em “V” no corte axial da
sua por¢ao mais anterior (Figura 3).

Figura 1. Imagem de ressonancia magnética em
aquisicdo sagital ponderada em T2.

Nota: hipoplasia tipica e curvatura anterior do corpo
caloso, com giro do cingulo anterior deficiente.

Figura 2. Imagem de ressondncia magnética em
aquisicdo sagital ponderada em T1.

Nota: hipoplasia tipica e curvatura anterior do corpo
caloso, com giro do cingulo anterior deficiente.

Figura 3. Imagem de ressonancia magnética T1 spgr
axial.

Nota: aspecto em “V” caracteristico da porgdo
anterior do corpo caloso.

Evidenciou, ainda, impressdo da artéria basilar sobre a
superficie anterior da ponte com esbogo de duas proeminéncias
laterais  simétricas  (“twin-peaks pons”) (Figura 4).
Prosseguiu-se investiga¢ao diagndstica com angiorressonancia
de cranio, que evidenciou anormalidades difusas das artérias
intracranianas, caracterizadas por estreitamento e retificagcdo
dos vasos intracranianos, bem como dilatagdo das artérias
carotidas internas extradurais (Figuras 5 e 6). Uma ampla
investigacdo das causas da vasculite do sistema nervoso
central foi realizada, porém, nenhuma etiologia infecciosa,
autoimune ou inflamatéria foi identificada. A genotipagem
ACTA2 nido foi realizada no caso em questdo devido a sua
indisponibilidade no nosso servigo.
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Figura 4. Imagem de ressondncia magnética axial
ponderada em T2 ao nivel da ponte.

Nota: sinal da “twin-peaks pons™: caracterizado por
uma impressdo da artéria basilar na superficie anterior
da ponte com consequente reducdo do seu diametro
anterioposterior, gerando duas proeminéncias simétricas.

Figura 5. Imagem de angiorressonancia magnética do
cranio MIP sagital

Nota: retificagdo do trajeto e redugdo do calibre da
maioria das artérias intra-cranianas, sem evidéncia de
circulagdo colateral.

Figura 6. Imagem de angiorressonancia magnética do
cranio MIP coronal.

Nota: retificagdo do trajeto e redugdo do calibre da
maioria das artérias intra-cranianas, sem evidéncia de
circulagdo colateral.

DISCUSSAO E CONCLUSAO

O diagnostico diferencial de uma doenca cerebrovascular
difusa inclui etiologias genéticas, autoimunes e infecciosas.
A caracterizagdo das alteragdes vasculares permite
o reconhecimento de padrdoes que podem estreitar o
diagnéstico.

A arteriopatia cerebral secundaria a mutacdo ACTA2
¢ uma doenga cerebrovascular recentemente descrita,
observada em pacientes com a chamada sindrome de
disfungdo multissistémica do musculo liso, apresentando-
se tipicamente com eventos isquémicos na faixa etaria
pediatrica. A mutagdo ACTA2 ¢ responsavel por uma
disfuncdo sistémica dos musculos lisos, resultando em
doenga oclusiva secundaria a fibrose e espessamento da
parede vascular.

As caracteristicas dessa condi¢d0 nas imagens cranianas
incluem circulagdo carotidea interna aberrante com dilatagao
dos segmentos proximais, doenga oclusiva nos segmentos
distais e dolicoectasia das artérias cardtidas internas proximais.
A angioressonancia costuma evidenciar dilatagdo fusiforme
dos segmentos cavernosos e clinoide da artéria carotida
interna, estenose do segmento terminal da carétida interna
frequentemente estendendo-se para a artéria cerebral média
e segmento pré-comunicante da artéria cerebral anterior, e
auséncia de colaterais basais “moyamoya”.?

As principais caracteristicas que distinguem a arteriopatia
cerebral secundaria a mutacdo ACTA2 da arteriopatia
Moyamoya sdo a ectasia das artérias carotidas internas
proximais, um acometimento mais difuso da arteriopatia, com
retificagdo das estruturas arteriais, bem como a auséncia de
circulagdo colateral lenticuloestriada.

A aparéncia caracteristica dos picos simétricos na ponte
observada no plano axial (twin-peaks pons) ¢ decorrente da
indentacdo da superficie pontina causada pela impressdo
da artéria basilar.’> Pode haver também irregularidade das
superficies laterais da ponte, pela impressdo das artérias
pontinas provenientes da artéria basilar, ndo presente no
presente caso.

Acredita-se que o aumento darigidez das artérias intracranianas
resultaria tanto no curso retificado caracteristico dos vasos
nessa condigdo, quanto nas alteragdes morfologicas cerebrais
descritas, como consequéncia do efeito mecanico local desses
vasos.*

As anomalias do desenvolvimento cerebral incluem displasia
do corpo caloso, com redugdo do joelho e auséncia do rostro,
orientagdo anormal do giro do cingulo, podendo haver também
sulca¢do andmala nos lobos frontais.

A paciente do caso relatado apresentou os achados de
neuroimagem que favoreceram o diagnostico da arteriopatia
cerebral secundaria a mutacdo ACTA2. Tais caracteristicas
permitem a suspeicio diagnéstica. E sabido que o diagndstico
definitivo requer a realizacdo da genotipagem. Entretanto,
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este ¢ um teste frequentemente nao disponivel e ndo acessivel
em servicos publicos, tornando fundamental o diagnostico
presuntivo através do quadro clinico e do reconhecimento dos
achados de neuroimagem caracteristicos.
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