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RESUMO

Descrevemos dois casos de fetos sindrémicos no qual a ultrassonografia (US) 3/4D colaborou no diagnéstico pré-natal. Foi utilizado esse recurso
para caracterizar melhor o quadro sindrémico, visto que em ambos os cariétipos foram normais e o requinte no diagndstico sindrémico impés
a associacdo de métodos diagndsticos de imagem. Abordamos as finalidades diversas dos exames ultrassonogrdficos em obstetricia, defen-
dendo que a US 3/4D tem papel fundamental no estudo dismdrfico, que integra o diagndstico sindrémico realizado nos servi¢os de referencia
em Medicina Fetal jd existentes em alguns centros brasileiros.
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ABSTRACT

We describe two cases of syndromic fetuses where 3D/4D ultrasound collaborated in prenatal diagnosis. We used this feature to better character-
ize the syndromic presentation, as in both cases karyotypes were normal, requiring the association of diagnostic imaging. We cover the various
purposes of sonographic examination in obstetrics, arguing that the 3D/4D ultrasound plays a key role in dysmorphic study, which integrates
the syndromic diagnosis made in reference services in Fetal Medicine existing in some Brazilian centers.
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INTRODUCAO

Diversos Guidelines e recomendagoes de entidades nacio-
nais e internacionais publicadas nos ultimos anos nesse sentido
para serem aplicados em fetos com risco habitual'. Entretanto,
os servicos de Medicina Fetal de referencia lidam com outra
populagao de fetos, ou com a parte da populacdo que requer
uma atencao especial da morfologia, buscando a adequada
avaliagao pela equipe multiprofissional dos Centros Medicina
Fetal. Procura-se aprofundar a avaliagao morfologica do feto,
frequentemente diante de duvida no exame anterior e chegan-
do até a avaliacdo dismorfica fetal, para caracterizacao de um
diagnostico sindromico do quadro. Leva-se em consideracao
que a dismorfologia € um ramo da Genética Médica que se
dedica ao estudo das sindromes genéticas pelas caracteristicas
fenotipicas do paciente. Esse tipo de mindcia na avaliagao da

morfologia do bebé € via de regra realizada pelo neonatologista
e pelo geneticista apds o nascimento da crianga, observando
inumeros estigmas e pequenas caracteristicas que muitas vezes
fecham o diagnostico sindromico. Esses pequenos detalhes
podem ser percebidos pelo US 3D seja estatico ou com o feto
em movimento no utero (chamado 4D).

A Ultrassonografia em trés dimensoes trouxe um avango
significativo na visualizacdo do bebé dentro do utero**. Ini-
cialmente foi colocado como ferramenta complementar e nao
essencial ao exame ultrassonografico em Obstetricia e Medi-
cina Fetal. Alguns autores citam, por exemplo que 80-100 %
dos casos de Espinha Bifida Aberta podem ser diagnosticados
com o US 2D

O servigo de Medicina Fetal do Hospital Presidente Vargas
da prefeitura de Porto Alegre é uma das referéncias do SUS
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no Rio Grande do Sul. Da mesma forma, o Centro Gaucho
de Medicina Fetal da Clinica Ecomoinhos exerce papel se-
melhante, em nivel privado. Relatamos a seguir dois casos
onde a Ultrassonografia 3D/4D possibilitou o esclarecimento
diagnostico e refinamento da informacao fornecida pelo exame
2D, acrescentando detalhes dismorficos que colaboraram com
o diagnostico sindromico fetal.

RELATO DOS CASOS

CASO1:

Paciente com 35 anos, casada, com uma gestagao anterior
e parto normais, encaminhada para referéncia com idade ges-
tacional de 25 semanas por alteracao em ecografia morfologica
de rotina, com achado de dupla bolha em abdomen fetal. Na
primeira ecografia do nosso servigo foi visualizada ascite fetal
com distensao de estomago e de alcas intestinais, polidramnia
e artéria umbilical unica. No exame dismorfico suspeitou-se
de desvio radial do polegar esquerdo, o que foi corroborado
pelo exame em 3D (fig. 1).

Figura 1. Caso 1. Detalhe do desvio radial do polegar

Foi realizada amniocentese para cariotipo fetal com am-
niodrenagem. O resultado do cariétipo foi normal, 46 XY.
Realizou ecocardiografia fetal, normal. Manteve seguimento
com a equipe, realizando ecografias periodicas. Realizada res-
sonancia nuclear magnética fetal que evidenciou aumento de
liquido amnidtico, severa dilatacao do estomago e da porcao
inicial do duodeno, sugerindo atresia duodenal, além de im-
portante dilatagao difusa do esofago. Realizou nova ecografia
obstétrica com 31 semanas com evidéncia de polidramnia (ILA
de 41cm) com importante desconforto materno, sendo entao
submetida a nova amniodrenagem, com retirada de 2000ml
de liquido amnidtico. Apresentou amniorrexis espontanea com
35 semanas, sendo submetetida a parto normal, recém nascido
com APGAR 5/8, peso 2.555 quilos. Foi confirmada obstrucao
em nivel de duodeno de esofago terminal, além da alteracao
nas maos. O diagnostico final ficou associagao de VACTER.
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CASO2:

Paciente de 31 anos, casada, primigesta, encaminhada ao
servico de medicina fetal com idade gestacional de 23 semanas.
Fez ultrassonografia morfologica fetal com suspeita de holoprosen-
cefalia e provavel deformidade de face. Os achados iniciais foram
confirmados na referéncia, acrescentando-se fusao dos talamos e
caracterizando-se holoprosencefalia alobar, com defeito de face
incluindo fenda labio-palatina bilateral e malformacao do nariz.
Foi indicada realizagdo de amniocentese para cariotipo fetal com
resultado normal, 46 XX. Realizou ecocardiografia fetal, normal.
Manteve seguimento com a equipe, realizando ecografias perio-
dicas. Realizado exame ecografico 3D/4D para melhor avaliagao
da face fetal e caracterizacao sindromica. O cranio foi estudado
com avaliacao multiplanar e de superficie, evidenciando também
hipotelorismo e achatamento da face (fig. 2).

Figura 2. Face plana, fenda labio-palatina.

DISCUSSAO

Em nosso meio, sem duvida ndo consenso na execuc¢ao do
exame ultrassonografico para detecgao de malformagoes fetais.
Muitas vezes fazem-se exames simplificados, que percorrem os
segmentos fetais rapidamente e presumem que o feto esta nor-
mal ou exames demasiado minuciosos e exaustivos para a mae
e para o profissional, que fazem dezenas de medidas biométricas
e registram imagens de diversas estruturas fetais, sem objetivos
claros. Sem duavida, cada profissional deve adotar uma rotina
minima na avaliacao da morfologia fetal que possa detectar as
malformagoes mais frequentes e da maior interesse epidemio-
logico, especialmente pela necessidade de suporte perinatal.

Temos dividido os exames ultrassonograficos em obstetricia,
quanto a sua finalidade, em US de rastreio ou rastreamento,
bem estabelecidos e destinados a maes e fetos com risco habi-
tual, de diagnostico patologico, que descreve detalhadamente
achados patologicos e avalia e repercussoes fisiopatologicas e
o US de acompanhamento patologico, que foca na compa-
racao e descricao de novos achados, buscando o diagndstico
evolutivo da patologia (figura 3). O assunto desse artigo €
enquadrado no US de diagnostico patologico, destinando-se
a fetos caracterizados como vitimas de uma patologia e neces-
sitando de aprimoramento do diagnostico, para determinacao
do diagnostico sindromico.



*Classificac@o dos Exames de Imagem
Quanto a finalidade

*1- Rastreio ou Rastreamento
*2- Diagnostico Patologico

»3- Acompanhamento Patologico

Figura 3. Classificacdo dos exames de imagem

* Biometria na Avaliacdo Dismarfica Fetal
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Figura 4. Diferenca entre as biometrias na US morfoldgica e na dismérficaq1

As caracteristicas do exame 3D sdo ja bem reconhecidas
dos profissionais que utilizam a técnica (figura 5).

*Qualidades do US 3D Obstétrico

*Plano coronal

*Relacoes espaciais dos 6rgaos
*Visualizacao multiplanar
*Medida de volume fidedigna

*Avaliacao quantitativa da
vascularizacao

*Analise detalhada de malformagoes
*Maior interacao entre os pais e o bebé

Figura 5. Caracteristicas da ultrassonografia 3D em Obstetricia
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Especificamente no tangente a avaliacdo dismorfica de
fetos sindromicos temos alguns pontos a destacar. No modo
de Avaliacao de Superficie, a ferramenta permite uma visu-
alizacao da estrutura muito proxima da real, possibilitando
avaliacdo do fascies do feto, de estigmas especificos como
implantagao de orelhas, relagdo entre orbitas e nariz, aspecto
do cranio, além, evidentemente, de possibilitar que o leigo
(ma3e e familiares) entenda exatamente o aspecto real de uma
malformacao fetal, evitando fantasias eventuais decorrentes
da descricao verbal6. O Exame multiplanar, por exemplo,
permite que uma estrutura fetal, adquirida como bloco, seja
examinada por um ou diversos profissionais pelos trés eixos
de varredura em tempos diferentes e sem a necessidade de
reexame da paciente. O Doppler 3D esta proporcionando o
estudo da densidade de vascularizagao de estruturas patolo-
gicas ou mesmo da Placenta®. O STIC no exame do coragdo
fetal ganhou a possibilidade de avaliar completamente o ciclo
cardiaco e defeitos estruturais remotamente e em qualquer
tempo e com um grau precisao excepcional’.

Todas essas ferramentas sao Uteis na avaliagdo dismorfica
do feto, complementando os achados diagnosticados pelo
ultrassom 2D.
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