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RESUMO

A anomalia de body stalk é uma entidade rara caracterizada por um corddo umbilical rudimentar ou ausente, associa-
do a um defeito de fechamento grave e desfigurativo da parede abdominal do feto, além de cifo-escoliose acentuada,
podendo ou néo ser acompanhados de alteracbes nos membros e aumento da translucéncia nucal. Sua identificagdo
é de extrema importdncia, uma vez que o progndstico, acompanhamento e aconselhamento por parte do especialista
difere em relagcdo aos principais diagndsticos diferenciais que séo as formas isoladas das anomalias da parede abdominal
(onfalocele e gastrosquise).

PALAVRAS CHAVE: anomalia de body stalk, sindrome de body stalk, defeitos de parede abdominal
fetal, ultrassonografia.

ABSTRACT:

The body stalk anomaly is a rare entity characterized by a rudimentary or absent umbilical cord, associatéd with a lar-
ge and disfiguring abdominal wall defect, severe kyphoscoliosis, which may coexist changes in the limbs and enlarged
nuchal translucency measurements. Your identification is very important once the prognosis, monitoring and advice
from the expert differs in relation to the main differential diagnoses that are isolatéd forms of abdominal wall defects

(omphalocele and gastroschisis).
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INTRODUCAO

A anomalia de body stalk é uma malformacio rara, sendo
relatada em grandes estudos epidemioldgicos com uma incidéncia
entre 1 por 14.000 a 1 por 31.000 gestacdes'?. Por outro lado,
em um estudo mais recente onde foram avaliados 106.727 fetos
entre 10 e 14 semanas de idade gestacional, a incidéncia foi de
aproximadamente 1 por 7.500 gestacdes?, refletindo a alta taxa de
aborto espontineo associado a esta condi¢io.

Apesar da sua patogénese nio estar muito bem esclarecida,
vém sendo sugeridos diversos fatores etiologicos, como: (a) de-
senvolvimento anormal da fase trilaminar com falha nas dobras
corporais nos trés eixos (cefalico, caudal e latéral); (b) uso de agen-
tes teratogénicos; (¢) comprometimento precoce e generalizado
do fluxo sanguineo, levando ao incompleto desenvolvimento dos
tecidos embrionirios e (d) dano mecanico devido a rotura am-
nidtica precoce, antes da obliteracio da cavidade celomica, sendo
considerado o mais provavel fator etioldgico™®.

A anomalia de body stalk é uma anomalia esporadica,
sem carater de heranca genética ou associacdo com anorma-
lidades cromossdmicas (o caridtipo tem por caracteristica a
normalidade), sendo caracterizada por um cordiao umbilical
rudimentar ou ausente (sendo monoarterial em 50% das
vezes) associado a um grande defeito da parede abdominal,
com herniacdo de seu contetido e cifo-escoliose acentuada,
podendo ou nio coexistir outros defeitos adicionais como

alteracdes nos membros (geralmente apresentando pouca ou

nenhuma mobilidade), anomalias craniofaciais e aumento da
translucéncia nucal.

Seus principais diagndsticos diferenciais incluem os defeitos de
fechamento de parede abdominal (onfalocele, gastrosquise, extrofia

vesical e extrofia da cloaca) e a sequéncia da banda amnidtica.
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Paciente U.L., casada (pais ndo consanguineos), 26 anos, G 111
P ITAO CO,apresentando gestagdes anteriores sem intercorréncias,
com fetos nascidos a termo, de peso e tamanho adequados para
a idade gestacional, sem alteracoes fenotipicas. Nega etilismo, ta-
bagismo, doencas (hipertensio arterial sistémica, lapus e diabetes
mellitus) e uso de drogas ou medica¢des.

Data da dltima menstruagio (DUM): 19/01/2014, apre-
sentando exames laboratoriais de primeiro trimestre normais
(tipagem sanguinea: O positivo; hemoglobina: 13,1; hematdcrito:
40,3; VCM: 87,2; leucdcitos 5.230; plaquetas: 210.000; urina I:
normal; glicemia: 94,1 e testes rapidos para HIV, hepatite B e C
nao reagentes).

Vem ao servico com pedido médico para realizacio de ul-
trassonografia obstétrica, ja apresentando duas ultrassonografias
prévias com diagnosticos diferentes, assim descritas:

Primeira ultrassonografia: 07/04/2014: CCN: 42,1 mm,;
BCF:161 bpm, translucéncia nucal: 1,5 mm, “observa-se
formac¢io heterogénea em parede abdominal anterior, pe-

riumbilical, sugerindo a extrusio de contetido abdominal
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(al¢as intestinais e epiploncele)”, com a seguinte impressdo
diagnoéstica: “Gestacdo tdpica compativel com 11 semanas e
01 dia (+ ou — 03 dias); Translucéncia nucal dentro da nor-
malidade, apesar do CCN inferior a 45mm; defeito de parede
abdominal com sinais de gastrosquise”.

Segunda ultrassonografia: 28/04/2014: DBP: 2,8 cm;
CC:10,5 cm, Fémur: 1,4 cm, CA: 8,1 cm, placenta posterior
grau 0 com espessura de 1,4 cm, cordio umbilical com duas
artérias e uma veia normo-inseridos, peso fetal: 102g, BCF:142
bpm, “observa-se formag¢io heterogénea em parede abdominal
anterior, periumbilical, sugerindo extrusio de contetido abdo-
minal (figado, al¢as intestinais e epiploncele), com a seguinte
impressio diagnoéstica: “Gestagdo topica compativel com 14
semanas e 01 dia (+ ou — 03 dias); defeito de parede abdominal
com sinais de onfalocele”.

Foi realizada a terceira ultrassonografia (30/04/2014), con-
forme solicitacio médica, notando-se: feto com movimentacio
reduzida, cordio umbilical com duas artérias e uma veia, DBP:
2,7 cm; DOF:3,4 c¢cm, CC: 9,7 cm, CA: nio se aplica, Féemur:
1,5 cm, Umero:1 ,4 cm, placenta de inser¢io corporal anterior
grau 0 de maturidade segundo escala de Grannum, observa-se
defeito de fechamento da parede abdominal anterior, com evis-
ceracido de alcas intestinais, estdmago e figado pelo orificio de
descontinuidade, estando este em intimo contato com a placenta,
podendo representar aderéncia hepatoplacentaria. Presenca de

cifoescoliose acentuada. Membro superior direito de aspecto

hipoplasico (ver figura 1-4)

=
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Figura 1- 4. llustram os achados
ultrassonograficos de body stalk.

Impressao diagnostica: Gestagdo tnica, topica, com feto vivo
e pouco ativo, compativel com gestacio de aproximadamente 14
semanas e 03 dias (+/- 01 semana).

Observam-se altera¢des fetais compativeis com anomalia de
body stalk. (Cordio umbilical curto, cifoescoliose, defeito de fe-
chamento de parede abdominal e hipoplasia de membro superior).

Uma quarta ultrassonografia foi realizada com 16 semanas +
3 dias de idade gestacional (14/05/2014), em outro servico, para
confirmacio diagnostica e possibilitar discussao sobre solicitacio
judicial para interrup¢io da gestagio, demonstrando as mesmas
alteracdes do terceiro exame (cordio umbilical curto, cifoesco-
liose, defeito de fechamento de parede abdominal e hipoplasia
de membro superior), acrescido de hipoplasia pulmonar bilatéral
e ectopia cordis. Impressio diagnostica: “trata-se de anomalia de
body stalk associada a ectopia cordis podendo corresponder a
pentalogia de Cantrell.”

A paciente decidiu por nio interromper a gestacio, apresen-
tando Obito fetal intrauterino com 28 semanas de gestacio. A
avaliagdo posterior do feto confirmou a anomalia de body stalk,

além da cifoescoliose e hipoplasia de membro superior.

DISCUSSAO
A anomalia de body stalk ¢ uma malformacdo rara carac-
terizada por extenso defeito da parede abdominal associado a

um cordio umbilical rudimentar ou ausente, podendo ou nio
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coexistir alteracdes em outros sitios como membros, coluna
vertebral e craniofaciais.

Virios autores descreveram dois fenoétipos diferentes: o
fenétipo “placenta-craniana”, em que as anomalias crania-
nas e fixa¢io cranio-placentiria predominam, e o fendtipo
“placenta-abdominal”, em que a metade inferior do corpo
do feto é encontrada dentro da cavidade extraembrionaria
nio obliterada’. Cada um destes fendtipos pode representar
uma etiologia diferente.

As malformacdes do sistema urinario e genital sio nor-
malmente associadas com a anomalia de body stalk, sugerindo
desenvolvimento anormal do mesoderma®.

Por se tratar de uma altera¢do da parede abdominal e poder
apresentar comprometimento de membros, face, coluna e outros
sitios,a anomalia de body stalk tem uma ampla gama de diagnosti-
cos diferenciais, que incluem os defeitos de fechamento da parede
abdominal (onfalocele, gastrosquise, extrofia vesical e extrofia da
cloaca) e a sequéncia da banda amnidtica.

O diagnéstico de pentalogia completa de Cantrell exige a
demonstracio de um defeito na parede abdominal anterior (na
regido mediana supraumbilical), um defeito no esterno, no dia-
fragma anterior (em forma de crescente), no pericardio parietal
e anormalidades cardiovasculares.

E de extrema importincia diferenciar a anomalia de body stalk
dessas entidades, uma vez que a primeira é invariavelmente fatal
enquanto as demais nio.

Esse relato de caso demonstra a extrema importancia do
conhecimento por parte do ultrassonografista dos diagnodsticos
diferenciais e os principais pontos que os separam da anomalia

de body stalk, uma vez que esta possui 100% de letalidade e
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atualmente representa uma entidade possivel de interrupcio da
gestacido por solicitacio judicial. O diagnéstico pré-natal preco-
ce desta anomalia permitiria a interrup¢io da gravidez em seu
inicio, podendo assim evitar uma intervengio cirdrgica tardia e

suas possiveis complica¢des.
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