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RESUMO

As anomalias do arco aértico sdo
relativamente comuns, ocorrendo em 0,5-3 %
da populacéo, tendo recentemente sido
reconhecidas como fazendo parte do espectro
de anomalias cardiovasculares associadas a
delec¢do do cromossoma 22q11.
Actualmente a RMN surge como mais um
método disponivel para o seu diagnéstico,
pois permite definir com precisfio a anatomia
vascular (nomeadamente da aorta) e as suas
relagdes com a traqueia e eséfago, obviando
as limitagdes da ecocardiografia
convencional de superficie e evitando
algumas das desvantagens da angiografia
convencional, nomeadamente o uso de
radiacdo ionizante e de contraste iodado.
Apresentam-se dois casos de arco adrtico
cervical e CIV associados ao sindrome de
DiGeorge (CATCH22 +), em cujos
diagnésticos foram utilizadas a angiografia
convencional e a angioressonancia,
respectivamente.
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INTRODUCAO

As anomalias do arco aértico sdo relativa-
mente comuns, ocorrendo em 0,5-3 % da
populagdo . Entre estas contam-se o arco aér-
tico direito e, mais raramente, o arco aértico
cervical, bem como origens anémalas das arté-
rias dele emergentes. Podem estar associadas a
doenca cardiaca congénita, formar um anel
vascular ou podem ser achados isolados em in-
dividuos assintométicos.

ABSTRACT

Aortic arch anomalies are relatively common,
occurring in 0.5-3 % of the population. In
recent years, they have been recognized as
being among the cardiovascular
malformations found in chromosome 22q11
deletion.

MRI is now an alternative method of
diagnosing aortic arch anomalies since it
accurately defines aortic anatomy and its
relation with the trachea and esophagus, with
some advantages in comparison with
echocardiography and conventional
angiography.

The authors present two cases of cervical
aortic arch and VSD associated with
DiGeorge syndrome (CATCH22 +), diagnosed
by conventional angiography and magnetic
resonance imaging, respectively.

Key words
Cervical aortic arch; 22q11 deletion;
CATCH 22 syndrome; MRI

INTRODUCTION

Aortic arch anomalies are relatively com-
mon, occurring in 0.5-3 % of the popula-
tion V. They include right aortic arch and, less
commonly, cervical aortic arch, as well as ab-
normal origins of the arteries that emerge from
it. They may be associated with congenital
heart disease or may form a vascular ring, or
be isolated findings in asymptomatic individuals.
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As anomalias do arco aértico, associadas ou
ndo a malformacdes cardfacas, sdo mais fre-
quentes em individuos com a delecgdo do cro-
mossoma 22q11 @, fazendo parte do espectro
de anomalias cardiovasculares associadas a
esta deleccdo.

Até recentemente o diagnéstico baseava-se
no Rx térax, Rx esofédgico contrastado, ecocar-
diografia ou aortografia. A ressondncia magné-
tica nuclear (RMN) tem vindo a ser progressi-
vamente mais utilizada para definir com
precis@io a anatomia vascular (nomeadamente
da aorta) e as suas rela¢des com a traqueia e
eséfago V.

Os casos que a seguir se apresentam refe-
rem-se a duas situa¢des raras de arco adrtico
cervical e comunicacdo interventricular (CIV)
associadas ao sindrome de DiGeorge, ilus-
trando comparativamente o papel da angiogra-
fia convencional e da angioressonincia no seu
diagnéstico.

CASO CLINICO 1

Crianca do sexo masculino, fruto de gesta-
¢do normal (IV gesta Il para), parto de termo
por cesariana com um peso ao nascimento ade-
quado 2 idade gestacional (AIG) e indice de
APGAR 9/10 ao primeiro e quinto minutos,
respectivamente. Sem antecedentes familiares
relevantes, salientando-se apenas dois abortos
espontineos prévios.

Observado pela primeira vez aos oito dias
de vida, apresentava no exame clinico facies
dismérfica (boca pequena, orelhas pequenas e
de implantac¢do baixa, muito orladas); sopro
rude, pansistélico, de grau I11/VI, sem cianose,
pulsos femurais presentes, sem diferengas ten-
sionais entre os membros superiores e inferio-
res; hérnia inguinal direita e hérnia supraum-
bilical.

Dos exames complementares efectuados re-
gista-se: Rx térax evidenciando indice cardio-
tordcico (ICT) de 61 % e aumento da vasculari-
zagdo pulmonar; electrocardiograma (ECG)
mostrando hipertrofia biventricular e desvio
direito do eixo; ecocardiograma bidimensio-
nal/Doppler (ECO 2D/Doppler) denotando CIV
subadrtica, hipertensdo pulmonar, muito dificil
visualizag@o do arco aértico e auséncia de
timo. O cateterismo cardiaco confirmou a CIV
de tamanho moderado (Qp/Qs=2:1) e demons-
trou um arco aértico anémalo (cervical direito),
ndo obstrutivo (Fig. 1).

A angiografia permitiu delinear a topografia
da aorta e dos seus ramos verificando-se que o

Whether associated with heart malformation
or not, aortic arch anomalies are more common
in individuals with chromosome 22q11 dele-
tion @, and are now recognized as among the
cardiovascular malformations associated with
this deletion.

Until recently, diagnosis was based on
chest X-ray, contrast esophageal X-ray, echo-
cardiography or aortography. However, magne-
tic resonance imaging (MRI) has come to be
used more and more to accurately define vas-
cular anatomy, particularly the aorta, and its
relation with the trachea and esophagus

The reports presented below describe two
uncommon cases of cervical aortic arch and
ventricular septal defect (VSD) associated with
DiGeorge syndrome, enabling a comparison of
the use of conventional and MRI angiography
in its diagnosis.

CASE REPORT 1

A male child was delivered at full term by
cesarean section after a normal pregnancy
(gravida IV para II) with normal weight for
gestational age and Apgar score of 9/10 at 1
and 5 minutes respectively. There was no rele-
vant family history, except for two previous
miscarriages.

Examined for the first time at 8 days, he
was shown on clinical examination to have
dysmorphic facial features (small mouth, small
low-set ears with pronounced edges), a harsh
grade III/VI pansystolic murmur, no cyanosis,
palpable femoral pulses, no difference in blood
pressure between the upper and lower limbs,
right inguinal hernia and umbilical hernia.

Diagnostic exams included chest X-ray show-
ing cardiothoracic index (CTI) of 61% and in-
creased pulmonary vascularization; ECG show-
ing biventricular hypertrophy and right axis
deviation; two-dimensional Doppler echocar-
diogram revealing subaortic VSD, pulmonary
hypertension, an aortic arch that was extremely
difficult to visualize, and absence of the
thymus. Cardiac catheterization confirmed the
existence of a moderately sized VSD (Qp/
Qs =2:1) and revealed an anomalous (right
cervical) non-obstructing aortic arch (Fig. I).

The topography of the aorta and its bran-
ches was characterized by angiography, which
showed that the first vessel to arise from the
aorta was the left common carotid artery, follow-
ed by the right internal and external carotids,
the right subclavian artery, and finally the left
subclavian artery.




primeiro vaso a originar-se da aorta era a arté-
ria carétida comum esquerda, seguindo-se as
artérias carétidas interna e externa direitas, a
artéria subcldvia direita e, por fim, a artéria
subcldvia esquerda.

Os outros exames efectuados demonstraram:
cdlcio, fésforo e paratormona normais, imuno-
fenotipagem linfocitdria em sangue periférico
mostrando diminui¢do dos linfécitos T (com
ndmero normal de linfécitos B e NK) e pes-
quisa de dele¢do 22ql1 pela técnica de FISH
(fluorescent in situ hybridization) positiva.

Quanto a evolu¢éo verificou-se uma m4
progressdo estaturo-ponderal, associada a in-
fecgdes pulmonares de repeti¢do e insuficién-
cia cardiaca dificil de controlar, motivo pelo
qual foi realizado encerramento cirtrgico da
CIV aos cinco meses de vida.

CASO CLINICO 11

Crianca do sexo masculino; fruto de gesta-
cdo de risco (ameaca de abortamento no pri-
meiro trimestre), | gesta, | para. Parto as 38
semanas, eutécico, com peso AlG e indice de
APGAR desconhecido. Os antecedentes fami-
liares eram irrelevantes.

Actualmente com 17 anos de idade, sempre
assintomdtico do ponto de vista cardiaco, apre-
senta cardiopatia congénita (diagnosticada aos
10 anos), sendo de referir na histéria pregressa
os seguintes antecedentes: membrana laringea
anterior congénita operada aos 14 anos, infec-
¢des respiratdrias altas frequentes; gastrite cré-
nica (H. pylori +) e dificuldades na aprendiza-
gem.

Fig. 1 Aortograma anterégrado em
posi¢do obliqua anterior esquerda,
evidenciando a origem anémala dos
ramos arteriais emergentes da aorta
tordcica. AoD, aorta descendente;
ASD - artéria subcldvia direita;
ASE - artéria subcldvia esquerda;
CCE - carétida comum esquerda;
CE - carétida externa direita; CI -
carétida interna direita.

Fig. 1 Antegrade aortogram in
oblique left anterior view, showing
the anomalous origin of the arterial
branches of the thoracic aorta. AoD
- descending aorta; ASD - right
subclavian artery; ASE - left sub-
clavian artery; CCE - left common
carotid; CE - right external carotid;
CI - right internal carotid.

Other exams showed normal calcium, phos-
phorus and parathyroid hormone; lymphocyte
immunophenotyping in peripheral blood reveal-
ed reduced T lymphocytes, with normal B and
NK lymphocytes; and positive test for 22q11
deletion using the FISH technique (fluorescent
in situ hybridization).

The patient’s evolution included poor height
and weight progression, repeated pulmonary
infections and heart failure that was resistant
to treatment, and so the VSD was closed surgic-
ally at 5 months of life.

CASE REPORT 11

After an at-risk pregnancy (threat of mis-
carriage in the first trimester), a male child
was born (gravida I, para I) at 38 weeks, full
term, with normal weight for gestational age
and unknown Apgar score; there was no rele-
vant family history.

Now 17 years old, and without cardiac
symptoms since birth, he has congenital heart
disease diagnosed at age 10, and among other
history, congenital anterior laryngeal web op-
erated at age 14, frequent upper respiratory
tract infections, chronic gastritis (H. pylori pos-
itive), and learning difficulties.

On clinical examination he had good height
(P25-50) and weight (P10-25) development,
dysmorphic facial features (round nose with
hypoplasia of the nostrils, hypoplasia of the
central face with high narrow palate and small
ears), hoarse and nasal speech, and a grade
[I/VI pansystolic murmur, loudest at the lower
left sternal border.

1243



1244

Ao exame objectivo apresenta boa evolugido
estatural (P25-50) e ponderal (P10-25; facies
dismérfica (nariz globoso com hipoplasia das
asas do nariz, hipoplasia da face média com pa-
lato alto e estreito e orelhas pequenas), voz
rouca e hipernasalada; sopro pansistélico, 1I/VI,
maximo no bordo esternal esquerdo baixo.

Nos exames complementares salienta-se:
Rx térax com ICT de 50 %, vascularizag¢do pul-
monar sem altera¢des evidentes e anomalia
congénita da primeira costela do hemitérax es-
querdo; ECG normal; ECO 2D/Doppler mos-
trando CIV subaértica restritiva, detectando-se
um gradiente interventricular instantdneo méa-
ximo de 80 mmHg, boa fung¢fo biventricular e
provdvel arco aértico cervical. A angioresso-
néncia corroborou os achados ecocardiografi-
cos evidenciando arco aértico direito em topo-
grafia mais alta do que o habitual (cervical)
associado a CIV subaértica (com opacificagiio
precoce da artéria pulmonar e do ventriculo

direito) (Fig. 2).

Fig. 2 Corte sagital obtido por an-
gioresonancia (spin de eco ponde-
rado em T1), mostrando uma angu-
lagdo mais pronunciada e posic¢do
mais elevada do arco aértico.

Fig. 2 Sagittal section obtained by
MRI angiography (T1-weighted spin
echo), showing the aortic arch’s
more pronounced angulation and
higher position.

The main findings of the diagnostic exams
were as follows: chest X-ray with CTI of 50 %,
no obvious changes in pulmonary vasculariza-
tion, and congenital abnormality of the first rib
in the left hemithorax; normal ECG; 2D/Dop-
pler echo showing restrictive subaortic VSD
with a maximum instantaneous intraventricular
gradient of 80 mmHg, good biventricular func-
tion and probable cervical aortic arch. MRI
confirmed the echocardiographic findings, show-
ing right aortic arch, higher than usual (cervic-
al), together with subaortic VSD, with early
opacification of the pulmonary artery and the
right ventricle (Fig. 2).

The MRI images show the topography of
the aorta and its branches, with a similar ana-
tomy to the first case, particularly in the emer-
gence of the carotid and subclavian arteries
(Fig. 3).

Other exams showed normal calcium and
phosphorus and lower than normal parathyroid




Nas imagens da angiorressonincia podemos
observar a topografia da aorta e dos seus ramos
com uma anatomia sobreponivel a do primeiro
caso (nomeadamente na emergéncia das arté-
rias carétidas e subclavias) (Fig. 3).

Os outros exames efectuados demonstraram:
célcio e fésforo normais e paratormona inferior
ao normal; diminui¢éo dos linfécitos T (ndmero
normal de linfécitos B, nidmero normal de lin-
focitos NK) e pesquisa de delec¢do 22ql11 por
FISH positiva.

Quanto a evolucdo, esta crianga mantém-se
activa e assintomética (tendo efectuado Holter-
-24 horas e prova de esfor¢o que foram nor-
mais). Foi pesquisada a delec¢do 22q11 por
FISH em ambos os pais, que foi negativa.

DISCUSSAO

O arco adértico cervical, descrito pela pri-
meira vez em 1914 por Reid, constitui uma
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hormone; reduction in T lymphocytes with nor-
mal B and NK lymphocytes; and positive FISH
test for 22q11 deletion.

With regard to evolution, this child has re-
mained active and asymptomatic (24-hour Hol-
ter monitoring and exercise testing proved nor-
mal). Testing by FISH for 22q11 deletion was
negative in both parents.

DISCUSSION

Cervical aortic arch, described for the first
time by Reid in 1914, is a rare malformation,
defined as an aortic arch located above the
clavicle, and may be right (more frequent) or
left. Its cause appears to be abnormal persis-
tence of the third aortic arch and regression of
the normal fourth arch, which pushes the aor-
tic arch towards the cervical region®.

Most cases remain asymptomatic, but there
may be associated respiratory problems or

Fig. 3 Corte obliquo obtido por an-
gioressonancia (spin de eco ponde-
rado em T1) com contraste — gado-
lineo, demonstrando uma anatomia
arterial anémala sobreponivel a do
1.° caso. AoD, aorta descendente;
ASD, artéria subcldvia direita;
ASE, artéria subcldvia esquerda;
CCE, carétida comum esquerda;
CE, carétida externa direita; CI, ca-
rétida interna direita.

Fig. 3 Oblique section obtained by
MRI angiography (T1-weighted spin
echo) with gadolinium contrast, re-
vealing anomalous arterial anatomy
similar to the first case. AoD, des-
cending aorta; ASD, right subcla-
vian artery; ASE, left subclavian ar-
tery; CCE, left common carotid; CE,
right external carotid; CI, right in-
ternal carotid.
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malformagdo rara definida por um arco que se
coloca acima do nivel da clavicula, podendo
ser direito (mais frequente) ou esquerdo. Na
sua origem parece estar uma persisténcia anor-
mal do terceiro arco aértico (e regressdo do
quarto arco normal) que redirecciona o arco
adrtico para a regido cervical ©.

Na maioria dos casos é assintomdtico, mas
pode estar associado a problemas respiratérios
ou disfagia por compressio da traqueia ou esé-
fago, respectivamente, provocados por um anel
vascular. Outros achados incluem uma massa
pulsatil supraclavicular, diferencas tensionais
entre os membros superiores ou auséncia de
pulso femural ou do membro superior contrala-
teral apGs compressdo da massa cervical. Num
nimero significativo de casos podem ser en-
contradas anomalias estruturais do arco como
obstrugdo, aneurismas e tortuosidades que jus-
tificam uma correcgdo cirdrgica®”. Em 30 %
dos casos associa-se a outras malformagdes
cardfacas como CIV, tetralogia de Fallot ou
ventriculo direito com dupla cAmara de saida®.

O diagnéstico através da ecocardiografia, é
feito por abordagem suprasternal, colocando a
sonda ecocardiografica numa posi¢do mais alta
do que a habitual, para permitir o desdobra-
mento do arco que se encontra numa localiza-
¢do mais cefdlica®. No entanto, as imagens
ecocardiograficas convencionais de superficie
ndo sdo muitas vezes diagnésticas por inexis-
téncia de uma janela sonogréfica adequada.

A angiografia convencional constituiu até
recentemente o gold standard para o diagnés-
tico desta patologia, apresentando como princi-
pais inconvenientes ser um método invasivo,
utilizar radiacfo ionizante e contraste iodado.

A RMN é uma técnica inécua, semi-inva-
siva e particularmente eficaz na avalia¢do da
aorta tordcica sendo, actualmente, a maioria
dos exames cardiovasculares realizados para o
seu estudo. A utiliza¢do do gadolineo, como
meio de contraste (ndo nefrotéxico), veio au-
mentar a precisdo diagnéstica deste exame -7,

Nestes dois casos, referentes & mesma ano-
malia (arco adrtico cervical), foi utilizada uma
metodologia diferente: o recurso a angioresso-
nancia no segundo caso, permitiu de igual
modo fazer o diagnéstico com as vantagens j4
enumeradas em relacdo a angiografia conven-
cional.

O sindrome de DiGeorge juntamente com o
sindrome velocardiofacial e o sindrome face-
-anomalia conotruncal incluem-se no espectro

dysphagia due to compression respectively of
the trachea or esophagus, caused by a vascular
ring. Other findings include a pulsatile supra-
clavicular mass, differences in blood pressure
between the upper limbs, and absence of femo-
ral or contralateral upper limb pulse after com-
pression of the cervical mass. In a significant
number of cases there are structural anomalies
of the arch such as obstruction, aneurysms and
twisting, which justify surgical correction®. In
30 % of cases there are associated cardiac
malformations such as VSD, tetralogy of Fallot
or double outlet right ventricle ©.

Diagnosis using echocardiography is by a
suprasternal approach, with the probe placed
in a higher position than usual to allow the
complete visualization of the arch, which is in
a more cephalic position than normal ©. How-
ever, conventional echocardiographic images
are not often diagnostic, due to the lack of an
adequate echocardiographic window.

Until recently, conventional angiography
has been the gold standard for diagnosing this
pathology, its main disadvantages being its in-
vasive nature and the ionizing radiation used.

MRI angiography is harmless, semi-invas-
ive and particularly effective in assessment of
the thoracic aorta, and most cardiovascular
exams for aortic arch anomalies now use this
technique. The use of gadolinium as a contrast
agent, which has the advantage of not being
nephrotoxic, has increased the diagnostic ac-
curacy of this exam 7.

In the two cases presented, which both des-
cribe the same anomaly (cervical aortic arch),
different methods were used; in the second,
MRI enabled the diagnosis to be made with
the above-mentioned advantages over conven-
tional angiography.

DiGeorge syndrome, together with velocar-
diofacial syndrome and conotruncal face an-
omaly syndrome, are among the range of clin-
ical conditions associated with 22q11 deletion,
which are generally known as the CATCH-22
syndrome (for Cardiac defects, Abnormal fa-
cies, Thymic hypoplasia, Cleft palate, and
Hypocalcemia). It is characterized by hypopla-
sia or aplasia of the thymus and the parathy-
roid glands due to dysmorphogenesis of the
third and fourth pharyngeal pouches during
early embryogenesis, and results in greater
susceptibility to infection and neonatal hypo-
calcemia, at times severe. In older children it
has characteristics in common with velocardio-
facial syndrome, including velopharyngeal in-




clinico das condi¢des com delecgao 22q11 (ge-
nericamente conhecido como sindrome CATCH
22 — cujas iniciais significam Cardiac defects,
Abnormal facies, Thymic hypoplasia, Cleft pa-
late, Hypocalcemia). Caracteriza-se por uma
hipoplasia/aplasia timica e das glandulas para-
tir6ides por dismorfogénese da terceira e
quarta bolsas farfngeas durante a embriogé-
nese precoce, de que resultam maior suscepti-
bilidade as infec¢des e hipocalcemia neonatal,
por vezes grave. Em criangas mais velhas par-
tilha caracterfsticas com o sindrome velocardio-
facial (como incompeténcia velofaringea e voz
hipernasalada) podendo tornarem-se ainda evi-
dentes uma baixa estatura, dificuldades de
aprendizagem e doencas psiquidtricas.

Este sindrome estd frequentemente associa-
do a anomalias dos grandes vasos (arco aértico
direito) e malformag¢des cardiacas (defeitos
septais auriculares e ventriculares).

A associa¢do de membrana laringea ante-
rior a delecgéio 22q11, presente no caso 11, tem
sido também descrita®. As membranas larin-
geas anteriores sfo pouco comuns (cerca de
5% das malformagdes laringeas), e ocorrem
frequentemente associadas a outras anomalias,
tais como cardiopatia congénita, dvula bifida,
fenda palatina, atresia esofédgica, sinus preauri-
cular e anomalias urogenitais. Stoler preconiza
a pesquisa da delec¢do 22q11 em todos os
doentes com membrana laringea, cardiopatia e
anomalias do palato®.

CONCLUSOES

Este trabalho exemplica o contributo da an-
gioressondncia para o diagnéstico de malfor-
macdes do arco adrtico, constituindo uma al-
ternativa extremamente vdlida no estudo
cardiovascular.

Salienta-se a importancia da pesquisa siste-
mdtica da delec¢do 22q11 nas anomalias do
arco adrtico isoladas ou associadas a defeitos
cardfacos (conotruncais), sobretudo se reforga-
dos por outros dados clinicos sugestivos ® 10,
O diagnéstico precoce desta alteragdo cromos-
sémica torna-se importante pelas suas diversas
complica¢des médicas, dificuldades de apren-
dizagem associadas e possiveis implicacdes
hereditdrias em familiares préximos.

Por fim, é de referir a associac¢do entre arco
aortico cervical e sindrome de DiGeorge em
ambos os casos, o que constitui uma raridade,
dado o reduzido nimero de casos idénticos pu-

competence and hypernasal speech, and may
also be linked with short stature, learning dif-
ficulties and psychiatric disorders.

This syndrome is often associated with ab-
normalities of the great vessels (right aortic
arch) and heart malformations (atrial and ven-
tricular septal defects).

An association of anterior laryngeal web
with 22q11 deletion, as found in case II, has
also been described ®. Anterior laryngeal webs
are uncommon (accounting for around 5% of
laryngeal malformations), and are frequently
found in association with other anomalies,
such as congenital heart disease, bifid uvula
and cleft palate, esophageal atresia, preauricu-
lar sinus and urogenital abnormalities. Stoler
recommends testing for 22q11 deletion in all
patients with laryngeal webs, heart disease and
palatal defects ®.

CONCLUSIONS

This work highlights the contribution of
MRI angiography in the diagnosis of aortic
arch malformations, for which it is a valuable
alternative method of cardiovascular study.

It is important to test systematically for
2211 deletion in cases of aortic arch anomal-
ies, either in isolation or with associated heart
defects (conotruncal), especially in the pre-
sence of other suggestive clinical findings @17,
Early diagnosis of this chromosome alteration
is important, given its various medical compli-
cations, associated learning difficulties, and
possible implications for family members who
may also inherit the deletion.

Finally, we should stress the association
between cervical aortic arch and DiGeorge
syndrome in both these cases, which is un-
usual if the small number of similar cases in
the literature is anything to go by “». This find-
ing suggests that cervical aortic arch may also
be one of the cardiac abnormalities associated
with this syndrome.
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blicados na literatura ®V. Este achado sugere
que o arco aédrtico cervical seja também uma
das anomalias cardiacas associadas a este sin-
drome.
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