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ARTIGO ORIGINAL

DESVENDANDO A DISGENESIA GONADAL MISTA:
DESAFIOS DO DIAGNOSTICO PRE-NATAL E

MANEJO CLINICO

UNRAVELING MIXED GONADAL DYSGENESIS: CHALLENGES IN PRENATAL
DIAGNOSIS AND CLINICAL MANAGEMENT

EDUARDO DE FREITAS KELSCH ', MIRIAN FRANCINE FAVERO ', THIAGO MENEZES CEZAR ", ISABELLA KAPCZINSKI MULLER ',
JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES 2, RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA

RESUMO

OBJETIVO: O objetivo deste estudo é relatar um caso de disgenesia gonadal mista (DGM) diagnosticada durante a gestagdo, destacando a
importdncia do diagnéstico pré-natal, manejo clinico e aconselhamento genético.

RELATO DE CASO: A paciente era uma mulher de 20 anos encaminhada devido a uma ultrassonografia fetal com evidéncia de anormalidades
renais. Na ultrassonografia com 30 semanas de gestacdo, evidenciou-se rim direito displdsico com mdiltiplos cistos e genitdlia ambigua,
sugestiva de um disturbio do desenvolvimento sexual. A ressondncia magnética fetal revelou rim displdsico com cistos mdltiplos. Havia uma
imagem sugestiva de escroto hipopldsico e tubérculo genital indefinido. O cariétipo fetal mostrou constituicGo cromossémica mosaicismo
45,X[281/46,XY[2], compativel com o diagnéstico de DGM. Ao exame clinico neonatal da genitdlia, havia um falo medindo 3cm com hipospddia,
porém sem abertura uretral, e uma génada palpdvel na saliéncia labioescrotal esquerda. A gébnada direita era intra-abdominal e a uretra se abria
em um amplo seio urogenital. Micrognatia, prega palmar tnica esquerda, clinodactilia dos quintos dedos e unhas hipopldsicas também foram
observadas. A ultrassonografia abdominal mostrou rim direito com multiplos cistos de tamanhos variados.

DISCUSSAO: A DGM é uma condicdo complexa que pode se manifestar de diversas formas. O caso discutido ilustra a importéncia de uma
abordagem multidisciplinar no manejo de casos de disgenesia gonadal, considerando ndo apenas os aspectos estéticos, mas também a
funcionalidade e a satide do paciente. A escolha do sexo de criagdo deve ser feita apés uma avaliagéo cuidadosa e em conjunto com os pais,
levando em conta as implicagées emocionais e sociais.

CONCLUSAO: O diagnéstico precoce e o acompanhamento adequado séo fundamentais para o manejo de DGM. A colaboracéo entre diferentes
especialidades médicas e o envolvimento dos pais nas decisées sdo essenciais para garantir um tratamento apropriado e consciente. Este caso
ressalta a necessidade de um suporte continuo e de um planejamento cuidadoso para o futuro da crian¢a

PALAVRAS-CHAVE: DISTURBIOS DA DIFERENCIAGCAO SEXUAL, DISGENESIA GONADAL MISTA, DIAGNOSTICO PRE-NATAL,
MALFORMAGAO RENAL POLICISTICA, MOSAICISMO, SEXO DE CRIACAO

ABSTRACT

OBJECTIVE: The aim of this study is to report a case of mixed gonadal dysgenesis (MGD) diagnosed during pregnancy, highlighting the importance
of prenatal diagnosis, clinical management, and genetic counseling.

CASE REPORT: The patient was a 20-year-old woman referred due to a fetal ultrasound showing evidence of renal abnormalities. At the 30-week
ultrasound, a dysplastic right kidney with multiple cysts and ambiguous genitalia suggestive of a disorder of sexual development was observed.
Fetal magnetic resonance imaging (MRI) revealed a dysplastic kidney with multiple cysts. There was an image suggestive of a hypoplastic
scrotum and an undefined genital tubercle. The fetal karyotype showed a chromosomal constitution of mosaicism 45,X[28]/46,XY[2], consistent
with the diagnosis of MGD. On neonatal clinical examination of the genitalia, there was a phallus measuring 3 cm with hypospadias but no
urethral opening, and a palpable gonad in the left labioscrotal swelling. The right gonad was intra-abdominal, and the urethra opened into a
wide urogenital sinus. Micrognathia, a single left palmar crease, clinodactyly of the fifth fingers, and hypoplastic nails were also observed. The
abdominal ultrasound showed a right kidney with multiple cysts of varying sizes.

DISCUSSION: MGD is a complex condition that can manifest in various ways. The discussed case highlights the importance of a multidisciplinary
approach in the management of gonadal dysgenesis cases, considering not only aesthetic aspects but also the functionality and health of the

1- UFCSPA Porto Alegre-RS ENDERECO PARA CORRESPONDENCIA:

2- Servigo de Medicina Fetal (HMIPV) -Porto Alegre-RS RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA
Sarmento Leite, 245/403 - Porto Alegre - RS CEP:90.050-170
E-mail: rfmrosa@gmail.com
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patient. The choice of gender assignment should be made after careful evaluation and in collaboration with the parents, taking into account

emotional and social implications.

CONCLUSION: Early diagnosis and proper follow-up are crucial for the management of MGD. Collaboration between different medical specialties
and the involvement of the parents in decision-making are essential to ensure appropriate and informed treatment. This case highlights the need

for continuous support and careful planning for the child's future.

KEYWORDS: DISORDERS OF SEXUAL DIFFERENTIATION, MIXED GONADAL DYSGENESIS, PRENATAL DIAGNOSIS, POLYCYSTIC RENAL
MALFORMATION, MOSAICISM, GENDER ASSIGNMENT

INTRODUCAO

As anomalias cromossomicas podem se apresentar de
diversas maneiras, tanto envolvendo o numero de copias
dos cromossomos, como a sua estrutura. Quando essas al-
teragoes surgem apos a formacao do zigoto, durante a divi-
sao celular, pode ser gerada uma segunda linhagem celular,
com uma diferente constituicdo cromossomica, 0 que ca-
racteriza o mosaicismo '. O mosaicismo envolvendo espe-
cificamente as linhagens 45,X e 46,XY pode se manifestar
com diferentes apresentacoes e achados clinicos, incluindo
ambiguidade genital !.

Por isso, os pacientes afetados podem apresentar ma-
nifestacoes que podem ser identificadas ainda no periodo
pré-natal, através de exames como a ultrassonografia fetal
(USPF), além de serem melhor investigados através de exa-
mes complementares, como o cariotipo . Quando o feto
apresenta envolvimento genital, com presenca de ambigui-
dade, essas avaliagoes sao bastante importantes, pois auxi-
liam muito no seu manejo pos-natal. Na avaliacao apos o
nascimento, existem diferentes classificacoes criadas, como
os escores de masculinizagao, que auxiliam os profissionais
da saude na investigacao e escolha terapéutica necessarios
ao recém-nascido, incluindo importantes decisdes, como a
determinagado do sexo de cria¢ao 2.

A realizagao desses passos deve ser, preferencialmen-
te, realizada por equipes multidisciplinares, que envolvam
profissionais da saude (como medicos e psicologos, por
exemplo), e assistentes sociais, além da participacao dos
pais do paciente. Como visto, o diagnostico e a abordagem
desses casos usualmente sao complexos, fazendo com que
o diagnostico pré-natal de um feto apresentando ambigui-
dade genital e constituicdo cromossémica com mosaicismo
45,X/46,XY, ou seja, disgenesia gonadal mista (DGM), uma
tarefa bastante complexa.

Portanto, o objetivo do nosso trabalho foi realizar a des-
cricdo do diagnostico pré-natal de um feto com DGM, des-
tacando os desafios do manejo e aconselhamento genético,
especialmente durante a gestagao.

RELATO DE CASO

A paciente era uma gestante caucasiana de 20 anos em
sua quarta gestagao, encaminhada ao servico de medicina
fetal do hospital com 30 semanas de gravidez por apresentar
uma USF realizada com 26 semanas, na qual o feto possuia
o rim direito policistico. O marido tinha 39 anos, era higido
e nao consanguineo. Nao havia relato na familia de doen-

cas genéticas ou malformagoes. Das trés gestagOes prévias,
duas evoluiram com aborto espontaneo e um filho do sexo
masculino, higido. A mae estava realizando o pré-natal (9
consultas) e negava ingesta de alcool, tabagismo ou uso de
drogas ilicitas durante a gestacao. Ela apresentou diagnos-
tico de diabetes mellitus gestacional, no terceiro trimestre,
que foi tratada com insulinoterapia. Com 30 semanas + 2
dias, a gestante foi submetida a uma nova US obstétrica que
evidenciou os seguintes achados: um rim direito displasico
multicistico (Figura 1) e uma anormalidade genital (Figura
2A e B). A imagem da genitalia tinha um aspecto nao usual
e havia uma suspeita de hipospadia (Figura 2A e 2B).

Figure 1: Ultrassonografia fetal realizada com 30 semanas de gestagdo
mostrando o rim direito (RD) displasico com multiplos cistos.

Figura 2: Imagem obtida através de ultrassonografia tridimensional
mostrando anormalidade da genitalia, sugestiva de genitalia ambigua ou
algum distarbio da diferenciagao sexual (DDS) (A e B)
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A avaliacao complementar, através da ressonancia mag-
nética fetal, mostrou uma imagem sugestiva de um tubércu-
lo genital indefinido e uma aparente bolsa escrotal hipopla-
sica. O cariotipo fetal, realizado por amniocentese, revelou a
presenga de um mosaicismo 45,X[281/46,XY[2], indicativo,
junto com os achados pré-natais, do diagnostico de DGM. A
ecocardiografia fetal foi normal.

A crianca nasceu com 40 semanas de gestacao, de par-
to cesareo devido a desproporcao céfalopélvica, pesando
3180g, medindo 48cm, com perimetro cefalico de 35cm e
escores de Apgar de 9 tanto no primeiro, como no quinto
minuto. No exame fisico, foram evidenciados os seguintes
achados: micrognatia, prega palmar unica a esquerda, cli-
nodactilia de quintos dedos bilateralmente, hipoplasia das
unhas das maos e dos pés e genitalia com presenca de falo
medindo aproximadamente 3cm apresentando abertura
uretral em sua base, associado a saliéncias labioescrotais ru-
gosas e fusionadas, além de gonada esquerda palpavel e lo-
calizada na saliéncia labioescrotal (Figura 3).

Figura 3: Aspecto da genitdlia externa do paciente observada apos
o nascimento. Note que a medida do falo é de aproximadamente
3cm, apresentando abertura uretral na base, associada com saliéncias
labioescrotais fusionadas e rugosas. O cateter uretral indica o local de
abertura da uretra.

A gonada direita nao foi localizada. Ao avaliar o conjunto
dos achados, a genitalia do paciente enquadrava-se na clas-
sificacao IV de Prader. A escala de Prader tem cinco graus,
variando de genitalia feminina tipica a genitalia masculina
tipica, com varias formas de ambiguidade genital no meio
do espectro 3.

Classificacao de Prader 3:

Grau I: A genitalia externa € praticamente feminina, com
hipertrofia clitoriana leve. Pequeno aumento do clitoris, com
labios e vagina normais. Indicando que a virilizagao tenha
ocorrido apos 20 semanas de vida intrauterina (VIU);

Grau II: Hipertrofia clitoriana mais pronunciada. Peque-
na fusao dos labios, mas ainda é possivel visualizar uma aber-
tura vaginal separada da uretra. Indicando virilizacao iniciada
com 19 semanas de VIU;

Grau IlII: A fusao dos labios maiores € mais completa,
formando um aspecto de "bolsa escrotal". O clitoris € au-
mentado, parecendo um pequeno pénis. A uretra e a vagina
se abrem juntas em um seio urogenital, criando uma unica
abertura. Indicando uma virilizacao ocorrida com 14-15 se-
manas de VIU;

Grau IV: O clit6ris € significativamente aumentado, asse-
melhando-se a um pénis com uma abertura Unica para a ure-
tra e a vagina (seio urogenital). A fusao labial € quase comple-
ta, criando um aspecto de bolsa escrotal, mas ndo ha testiculos
presentes. Este grau corresponde a uma genitalia ambigua, em
que € mais dificil distinguir os sexos, pois 0s genitais externos
se assemelham aos masculinos, porém sem testiculos. Indican-
do virilizacao ocorrida entre 12-13 semanas de VIU;

Grau V: A genitalia externa € completamente masculina,
com fusao completa dos labios em uma bolsa escrotal e au-
mento clitoriano tdo avancado que o 0rgao se parece com
um pénis. Nesse caso, pode haver uma abertura uretral ao
nivel da glande, semelhante ao pénis tipico, mas a auséncia
de testiculos € um diferencial. Indicando virilizacao ocorrida
com 11 semanas de VIU.

A ecografia abdominal pds-natal mostrou que o rim direi-
to possuia multiplos cistos, de diferentes tamanhos, estando
alguns aumentados de volume. A ecografia inguinal demons-
trou uma gonada esquerda topica, com uma minima hidroce-
le associada. Nao foi possivel identificar a gonada direita.

As dosagens hormonais da crianga evidenciaram niveis
de testosterona total de 0,2 ng/mL, androstenediona de
2,19 ng/ml, e de alfafetoproteina superior a 300 ng/ml. A
videolaparoscopia abdominal e pélvica revelou a presenca
de um seio urogenital longo, medindo cerca de 7 a 8cm,
nao sendo identificado o meato uretral; havia vasos testi-
culares a esquerda, entrando no canal inguinal esquerdo,
associados a uma hérnia sem conteudo em seu interior.
Nao foi visualizada nenhuma estrutura que se assemelhasse
ao utero. A gonada direita encontrava-se proxima aos vasos
iliacos direitos, sendo que o respectivo ducto deferente nao
foi visualizado. A biopsia da gonada direita intra abdominal
revelou se tratar de hipoplasia testicular.
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Para a avaliacao e manejo do caso, realizou-se uma reu-
niao multidisciplinar juntamente com os pais. Com base nos
achados observados e na impressao dos genitores, o consen-
so foi de adequagao da genitalia externa para a anatomia do
sexo masculino. Como havia a possibilidade de que a gona-
da localizada na saliéncia labioescrotal esquerda pudesse ser
funcional e, assim, potencialmente conseguir promover uma
puberdade espontanea, a decisao foi de manté-la, desde que
com um acompanhamento periodico e frequente, pela pos-
sibilidade de malignizacao gonadal.

DISCUSSAO

O desenvolvimento embrionario do sistema reprodutivo
€ um evento complexo que se inicia por volta das 7 sema-
nas de gestacao e que requer uma cascata de eventos, com
ativacao e supressao de diversos genes, de forma sequencial
e sincronizada. Para que ocorra a diferenciacao da gonada
indiferenciada em testiculo, € necessaria a presenca do cro-
mossomo Y, mais especificamente do gene SRY. Este faz com
que ela produza o fator determinante de testiculo, que por
sua vez leva a formagao das células de Leydig, que produ-
zem testosterona, que € o hormonio masculino. Ele, por sua
vez, ativa a sequéncia de alteracoes que leva a virilizacao da
genitalia externa e, consequentemente, ao desenvolvimento
de um fenotipo compativel com o sexo masculino. Além
disso, a testosterona preserva o ducto de Wolff e estimula
a migragdao das gonadas, diferenciadas em testiculos, para
as saliéncias labioescrotais que, pela transformacao periférica
da testosterona em dihidrotestosterona (por acao da enzima
5-alfa-redutase), fusionam-se e dao origem a bolsa escrotal *.

Outro importante hormonio produzido pelo testiculo € o
fator inibidor Miilleriano, que, por difusao local, atua sobre
os ductos de Miiller, impedindo seu desenvolvimento. Caso
o gene SRY nao esteja presente, as gonadas seguem o seu
desenvolvimento como ovarios, 0 que faz com que o feto
assuma um fenotipo feminino, com preservacao dos ductos
de Miiller, que futuramente formarao as trompas de falopio,
o utero e a porc¢ao proximal da vagina, além da regressao
dos ductos de Wolff *.

Os disturbios da diferenciacao sexual (DDS) consistem
em um grupo de alteragdoes que ocorrem em algum pon-
to dessa cascata de eventos, gerando fenotipos ambiguos,
que podem variar grandemente e que nao sao possiveis de
determinar se sao femininos ou masculinos. A essa situa-
¢ao damos o nome de genitalia ambigua, ou ambiguidade
genital 4. De forma mais objetiva, alguns autores propoem
parametros clinicos para considerar a sua presenca. Por
exemplo, Lee et al 4 consideram o diagndstico de genita-
lia ambigua quando da presenca dos seguintes critérios: 1)
ambiguidade genital clara; 2) quando uma genitalia apa-
rentemente feminina apresenta um clitoris aumentado e
uma fusao dos grandes labios, e 3) na existéncia de uma
genitalia que parece ser masculina com criptorquidismo bi-
lateral, hipospadia ou micropénis.

O diagnostico pré-natal de uma genitalia ambigua, que
acomete aproximadamente 1 a cada 4.500 nascidos vivos,

possui desafios em diferentes esferas e apresenta importantes
implicages, seja em relacao ao manejo da gravidez e ao pla-
nejamento do nascimento do bebé, como a escolha do sexo
de criagao e a realizacao do aconselhamento genético °.

Atualmente, a avaliacao da genitalia por meio da USF €
dividida em dois momentos: precoce e mais tardia. A pri-
meira, realizada a partir das 13 semanas de gestacao, possui
uma acuracia de quase 100% e avalia o angulo entre a por-
cao ventral do feto e o eixo do tubérculo genital. Conside-
ra-se masculino quando este for superior a 30° e feminino,
quando inferior a 10°. Na periodo mais tardio da gravidez,
isto €, a partir das 16 semanas, ha possibilidade de visuali-
zacgdo direta da genitalia externa do feto, com a masculina
sendo representada por uma estrutura semicircular, o saco
escrotal, com um pénis na linha mediana; por outro lado,
quando se trata de uma genitalia feminina, visualiza-se ela
como linhas ecogénicas paralelas, que representam os labios
maiores e menores °. Outros achados a serem considerados
e que auxiliam nesta identificacao incluem a presenca de
gonadas no interior de uma estrutura compativel com um
saco escrotal (o que € indicativo de serem testiculos), de
uma falo aumentado (sugestivo de se tratar de um pénis)
e de utero, bem como a medida da porcao retovesical, co-
nhecida também como distancia anogenital ¢. Contudo, ha
fatores que podem ter uma influéncia sobre a execucao do
exame, alterando assim a sua acuracia, como a obesidade
materna, o volume de liquido amniotico, a proximidade do
cordao umbilical em relagao a genitalia, e uma posicao fetal
desfavoravel para a sua visualizacao.

A possibilidade de genitalia ambigua deve ser considera-
da sempre que, na avaliagao ultrassonografica do feto/bebé,
nao se consiga definir o seu sexo ’. A avaliagdo do tubércu-
lo genital, com evidéncia de um falo com uma ponta arre-
dondada, uma curvatura anormal e um tamanho reduzido,
sdo sugestivos da presenca de hipospadia 8 Além disso, a
observacao de linhas ecogénicas, correspondendo as sobras
dérmicas do prepucio, bem como a deflexao ventral do jato
urinario (que pode ser visualizado por meio do Doppler co-
lorido) corroboram para este diagnostico. Existe descricao
também do chamado “sinal da tulipa”, que corresponde ao
aspecto do falo, que se apresenta curvado ventralmente no
meio de duas dobras labioescrotais 8.

A avaliagdo através da ultrassonografia tridimensional
pode também trazer uma melhor visualizagao das estrutu-
ras genitais, pois possui uma maior nitidez e consegue fazer
uma melhor diferenciacao entre as estruturas. Isto também
facilita a visualizacao da genitalia por parte dos pais e de
outros integrantes da equipe multidisciplinar, ajudando no
entendimento dos seus achados e do seu desenvolvimento °.

Além disso, a ressonancia magnética fetal pode ser uti-
lizada no diagnodstico pré-natal para adicionar informagoes
detalhadas sobre estruturas contidas dentro da pelve, como
a genitalia interna, o trato urinario ou reto. Ela possui a van-
tagem de nao possuir limitacdes devido a composicao cor-
poral materna, a posicao fetal ou a presenca de oligodram-
nio; entretanto, sua principal desvantagem consiste no longo
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tempo de execucao do exame °.

Assim, a identificacdo de uma possivel anormalidade geni-
tal do feto possibilita que sua avaliacao se inicie ainda no peri-
odo pré-natal, com a realizacao de exames de imagem, como
discutido previamente, além de laboratoriais, como o carioti-
po fetal. Este teste pode ser realizado através da obtencao de
material por meio de procedimentos invasivos, como a am-
niocentese e a cordocentese, e fornece informagoes sobre a
constituicao cromossomica do feto, indicando se ela € normal
feminina ou masculina, ou se ha algum tipo de alteracao *.

ApOs o0 nascimento, existem diferentes aspectos a serem
considerados no exame fisico do bebé, que incluem, o tama-
nho e a forma do falo (para a constatacao, por exemplo, de
um micropénis ou de uma clitoromegalia); a localizacao do
meato uretral (que pode estar presente em diferentes locais
da linha mediana e ventral do pénis, na forma de hipospa-
dia); a presenca de fusao das saliéncias labioescrotais; a loca-
lizagao e a medida das gonadas (estas podem ser pequenas,
ou estarem ausentes, tanto no interior do abdome, como
em algum ponto ao longo do canal inguinal e da saliéncia
labioescrotal), e a existéncia de massas inguinais, que podem
conter gonadas ou outras estruturas no seu interior (como
trompas de falopio e até utero) 7.

Além disso, exames laboratoriais sao indicados para sanar
possiveis duvidas com relagdo ao funcionamento das estru-
turas encontradas, como dosagens de hormonio luteinizante
(LH), de hormonio foliculo estimulante (FSH), de testostero-
na, de dihidrotestosterona e de androstenediona, de acordo
com a suspeita clinica. Vale lembrar que, especialmente se o
cariotipo fetal nao tenha sido realizado, 0 mesmo deve ser fei-
to, pois o seu resultado € fundamental para o diagnostico. Em
algumas situagOes particulares, principalmente em casos de
duvida do resultado obtido no pré-natal ou da necessidade de
confirmacdo, deve-se avaliar a importancia da sua repeticao *.

Quanto a escolha do sexo de criacao, a declaragcao de
nascido vivo que, atualmente, € emitida logo apos o nasci-
mento, possui a op¢ao de “ignorado” no bloco de marcagao
do sexo ao nascimento. Isso permite que o registro do re-
cém nascido seja feito mesmo que a definicao do sexo de
criagao dele venha a demorar mais tempo, considerando a
complexidade dos casos. Isso € também importante devido
ao tempo que € usualmente necessario para que se possa
realizar uma adequada avaliagao *.

A genitalia ambigua constitui-se na verdade em um acha-
do que pode estar relacionado a diferentes etiologias. Por
exemplo, alguns autores dividem estas causas em trés cate-
gorias, tendo como base o resultado do exame de cariotipo:
o primeiro, 46,XX (com a hiperplasia adrenal congénita viri-
lizante sendo responsavel por mais de 90% dos casos); o se-
gundo, o0 46,XY (que esta associado a diversas causas, como
a sindrome da insensibilidade aos androgénios, a disgenesia
gonadal pura XY e a deficiencia de 5-alfa-redutase) e, por
fim, a relacionada a alteragcoes dos cromossomos sexuais,
com ou sem a presen¢a de mosaicismo (como a sindrome
de Turner e a DGM (que se associa ao mos 45,X/46,XY,
como observado em nosso paciente) *.

O paciente em questao apresentava um rim displasico
multicistico na avaliacao inicial realizada através da USF, mo-
tivo pelo qual foi realizado o encaminhamento e iniciada a
investigacao no hospital, em um servico de medicina fetal
de referéncia. Entretanto, o achado adicional de alteracoes
no desenvolvimento da genitalia externa, verificadas ja neste
centro terciario, com evidéncia do que parecia ser uma hi-
pospadia sem abertura uretral associada a saliéncias labioes-
crotais aparentemente fusionadas e rugosas, com a presenga
de uma gonada a esquerda, levantaram a hipotese de se
tratar de um DDS. Por isso, indicou-se a realizacdo, ainda
durante o pré-natal, do cariotipo fetal, que evidenciou a pre-
senca do mosaicismo 45,X/46,XY.

Neste caso, a presenca dos achados do feto (com a pre-
senca de genitalia ambigua) associado ao resultado do cari-
otipo, com a evidéncia de mosaicismo, com uma linhagem
envolvendo uma alteracao dos cromossomos sexuais, fez
com o caso se enquadra-se na terceira categoria de DDS
previamente exposta. O mosaicismo 45,X/46,XY pode-se
apresentar clinicamente de diversas formas e com diferentes
manifestagoes clinicas. Assim, o seu espectro pode variar des-
de um homem aparentemente normal ou com infertilidade,
um menino com baixa estatura apresentando ou nao hipos-
padia e/ou criptorquidia, um individuo com ambiguidade
genital, até uma paciente com sindrome de Turner ou uma
mulher com amenorreia secundaria. Contudo, € somente
nos casos em que o mosaicismo 45,X/46,XY se encontra
associado a uma genitalia ambigua que denominamos ele de
DGM. Dentro do espectro relacionado a este mosaicismo, a
apresentacao na forma de DGM constitui-se em apenas uma
pequena parcela dos casos, sendo a grande maioria deles
composta na verdade de individuos com uma apresentagao
masculina normal .

Alguns estigmas ou dismorfias menores (incluindo a mi-
crognatia, a clinodactilia bilateral de quintos dedos e a hi-
poplasia de unhas), bem como a alteragao renal observadas
em nosso paciente, podem ser explicadas devido a linhagem
45,X, ja que se constituem em achados que fazem parte do
espectro clinico observado na sindrome de Turner.

Com vistas a discussao sobre a questao da escolha do
sexo de criacdao, realizou-se uma reuniao multidisciplinar,
considerando-se o ponto de vista dos pais. Ressaltamos aqui
a importancia do trabalho conjunto, de especialistas de dife-
rentes areas, devido a complexidade do caso e a busca por
escolhas conscientes e apropriadas para este tipo de situagao.
Para isso, a busca nao se resume apenas a pontos voltados a
estética, mas inclui também aspectos extremamente relevan-
tes que dizem respeito a funcionalidade. No intuito de se bus-
car por alternativas mais objetivas e, por isso, mais concretas,
fez-se uso de diferentes ferramentas ja existentes, no intuito
de fundamentar ainda mais a escolha tomada. Somente apos
0 nascimento € que se toma decisOes relacionadas ao sexo
do bebg, visto que € necessaria uma avaliagado mais acurada
e definitiva que sO pode ser avaliada a partir desse momen-
to. Deve-se somar nessa conta a expectativa e compreensao
dos progenitores que devem opinar acerca do caso e, futura-
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mente, do proprio paciente. Ha trés conceitos que devem ser
considerados nesses casos: 0 sexo legal, em que, nesse caso,
0 paciente se encontra com ambiguidade genital, mas fora
tomada decisao de adequagao para a genitalia masculina; o
sexo de criacao, que € como o paciente sera criado e tratado
pelos pais; e 0 género, como esse ser humano se vera diante
da sociedade, englobando aspectos biopsicossociais que nao
siga necessariamente o sexo legal '°. Portanto, a genitalia e a
maneira de que foi dada sua criagao nada define em se tratan-
do do género do paciente.

Um exemplo disso foi o resultado observado por meio
da escala de Prader, uma forma de classificacao criada pri-
meiramente para avaliar o grau de virilizacdo da genitalia
externa de pacientes com hiperplasia congénita de suprar-
renal virilizante e uma constituicao cromossomica 46,XX.
Ela varia de [ a V. Ao examinar o paciente, notou-se pelas
suas caracteristicas, como tamanho do falo e o grau de fusao
labioescrotal, com rugosidade dela, que a sua genitalia era
compativel com a observada no grau IV desta escala, ou seja,
que ela possuia um importante grau de virilizagao, algo que,
como notamos, refletiu-se na propria percep¢ao que os pais
tinham do filho, que era a de se tratar de um menino.

Segundo também o escore de masculinizacao elaborado
por Ahmed et al. 2 e aplicado por Cools et al. ' a paciente
com DGM, que considera os achados relacionados a genita-
lia externa e que varia de 0 a 12, nosso paciente apresentou
um escore superior a 7, devido ao fato de ter um falo de
tamanho dentro de dois desvios-padroes em relacao a média
para a idade do paciente, da presenca de hipospadia, de fu-
sao das saliéncias labioescrotais (que se mostravam também
rugosas), e de haver uma gonada palpavel na bolsa escrotal
e outra visualizada dentro da cavidade abdominal (ambas
ovoides e com caracteristicas que faziam lembrar as de um
testiculo). Além disso, a avaliacao dos orgaos sexuais inter-
nos, através da videolaparoscopia, nao visualizou a presenca
de utero ou de tubas uterinas, mas verificou que havia vasos
testiculares a esquerda e um ducto deferente esquerdo en-
trando no canal inguinal do mesmo lado. Segundo o manejo
proposto por Cools et al. ', recomenda-se nestes casos a re-
alizagao de orquidopexia da gonada, com exames regulares
dela, além de ultrassom anual a partir da puberdade, devido
ao possivel risco de malignizacdo. Uma biopsia da gonada
deveria ser realizada antes e apos a puberdade, no intuito de
acessar o risco de tumor e, em casos de alteragoes pré-ma-
lignas ou de neoplasia in situ, submeter o paciente a uma
gonadectomia. O risco de malignizacdo da gonada parece
ser inversamente relacionado ao escore de masculinizacao
de Ahmed et al. 2, ou seja, quanto maior ele € (ou maior € a
virilizagao), menor o risco de neoplasia .

A gonada presente junto a saliéncia labioescrotal apre-
senta o potencial de ser funcional, sendo que a sua preser-
vacao pode permitir a producdao de hormonio pelo proprio
individuo e, assim, a indu¢ao e manutengao de uma puber-
dade espontanea (ou seja, sem necessidade de uso de me-
dicacoes para induzir a puberdade) !'. Por isso, nestes casos,
deve-se avaliar o risco (ocorréncia de malignizagao gonadal)

e o potencial beneficio (desenvolvimento de uma puberda-
de espontanea). Cabe ressaltar alguns pontos relacionados
a escolha do sexo de criagao, que consideramos relevantes:
1) como colocado previamente, nesta escolha sao conside-
rados nao so aspectos estéticos, mas principalmente funcio-
nais, sendo que a impressao dos pais € algo que deve ser
fortemente considerado; 2) o fato de haver uma linhagem
masculina associada ao mosaicismo nao determina a escolha
do sexo de criacao, no caso masculino, pois esta op¢ao €
complexa e dependente de outras variaveis; 3) atualmen-
te, alguns grupos, baseados no principio da autonomia, tem
proposto que a escolha do sexo de criacao deva ser realizada
pelo proprio individuo portador da genitalia ambigua, em
uma idade em que ele possua condi¢oes e maturidade de
o fazer '; contudo, em nosso meio, costuma-se realizar a
escolha do sexo de criagao com base principalmente nas
caracteristicas funcionais, nos resultados cirurgicos esperados
e no ponto de vista da familia. Por isso, tais decisdes nao sao
simples e se recomenda que estes casos devam ser avaliados
por equipes multidisciplinares, em especial com experiéncia
com tais situagoes e 4) a escolha de orquiectomia profilatica
nao deve influenciar na escolha do sexo de criacao, uma
vez que o fato de se optar realizar a gonadectomia devido
ao risco de malignizagao nao significa necessariamente que
a opgao pelo sexo masculino deva ser descartada e, por ul-
timo, 5) lembrar que que existe diferentes tipos de sexo,
como o anatomico, o relacionado a atividade sexual e ao gé-
nero, sendo que este ultimo pode, eventualmente, discordar
daquela adotada. Contudo, como dito antes, essa escolha €
bastante complexa e dificil, sendo que nela sao pesados os
beneficios e os potenciais riscos, sendo que a opc¢ao feita
busca, acima de tudo, o melhor bem estar e qualidade de
vida para o paciente e a sua familia +'o",

CONCLUSAO

Lidar com casos de genitalia ambigua ja no periodo pré-
-natal traz grandes desafios para todas as partes envolvidas,
seja a familia ou a equipe médica, que devem estar alinha-
das com a busca por alternativas que visem especialmente a
saude do individuo, tanto em seu plano fisico como mental.
O trabalho multidisciplinar e conjunto, visando a busca pelas
melhores alternativas, € por isso essencial nestes casos. Den-
tro deste contexto, o diagnostico pré-natal possui uma im-
portancia bastante grande, pois, além de permitir que certas
avaliagcOes e exames ja possam ser realizados, faz com que
haja uma preparagao quanto a familia e as abordagens a se-
rem adotadas apos o nascimento. Toda essa complexidade,
até pelo numero e pela importancia dos aspectos a serem
considerados nestes casos de ambiguidade genital, tornam
eles um verdadeiro desafio para todos que se defrontam
com tal situacao.
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ARTIGO ORIGINAL

AVALIACAO ULTRASSONOGRAFICA DO RECESSO
AXILAR ANTERIOR NO OMBRO NORMAL

ULTRASONOGRAPHIC EVALUATION OF THE ANTERIOR AXILLARY RECESS
IN THE NORMAL SHOULDER

LENA PARI GALINDO ', SILVIA LUCIA MAYANGA 2, MONRES JOSE GOMES 3

RESUMO

OBJETIVOS: Os objetivos do estudo foram demonstrar a utilidade da ultrassonografia para estimar a espessura do recesso axilar anterior no
ombro (RAA), determinar se a espessura do recesso axilar anterior se altera com a posicéo do brago do paciente de acordo com o grau de abdugéo
do brago, género e lateralidade; comparar a espessura do recesso axilar anterior obtida com o valor normal relatado na literatura cientifica atual.
MATERIAL E METODOS: Estudo descritivo, longitudinal, prospectivo, realizado com 32 voluntdrios normais com idade entre 18 e 60 anos,
excluindo pessoas com historico de patologia inflamatdria e traumdtica do manguito rotador, doencgas reumdticas, diabetes e hipotireoidismo.
Foi elaborado um protocolo de avaliagéo ultrassonogrdfica considerando as varidveis posi¢do do paciente, posicéo do braco em abdugdo de 90°,
60°e 459, [ateralidade e género. A andlise estatistica descritiva das varidveis quantitativas foi realizada calculando-se a média, desvio padrdo, erro
da média e intervalos de confiang¢a; a variagéo da espessura do RAA (E — RAA) de acordo com a posicdo, lateralidade e género foi analisada com
ANOVA de um fator. A espessura do RAA obtida por ultrassonografia e ressondncia magnética foi comparada com o valor normal utilizando o
teste t-student para uma amostra Unica, apos determinagédo da normalidade com o teste de Shapiro-Wilk. Considerou-se uma probabilidade de
erro inferior a 5% (p<0,05).

RESULTADOS: Dos 32 voluntdrios normais, 20 (62,5%) eram mulheres e 12 (38,5%) homens, totalizando 64 casos. A espessura do recesso axilar
anterior, sem discriminar a posi¢do do paciente ou o grau de abdugdo, foi =2,07 mm, (DP + 0,34 mm), IC de 95% [2,03 - 2,11 mm)]. Ndo foi
encontrada diferenga estatisticamente significativa na espessura do recesso axilar anterior em relagéo a posicéo do paciente, a abdugéo do brago
(p=0,055) ou lateralidade (p=0,085). De acordo com o género, o RAA é mais espesso em homens, = 2,38mm, IC 95% [2,16 - 2,58 mm], e a diferenca
foi significativa (p=0,00). Ao comparar a espessura do recesso axilar anterior obtida com o valor normal relatado na literatura cientifica atual, foi
encontrada uma diferenga estatisticamente significativa (p=0,00).

CONCLUSOES: A ultrassonografia permite a avaliagéo do recesso axilar anterior do ombro, cuja espessura néo se altera com a posicéo do
paciente nem com o grau de abducdo do brago, mas é mais espessa em homens do que em mulheres, e a espessura média obtida difere do valor
de referéncia normal.

PALAVRAS-CHAVE: RECESSO AXILAR ANTERIOR, ULTRASSONOGRAFIA, OMBRO.

ABSTRACT

OBJECTIVES: The objectives of the study were to demonstrate the usefulness of ultrasound to estimate the thickness of the anterior axillary recess
(AAR) in the shoulder, determine if the thickness of the anterior axillary recess is altered with the patient's position, the degree of arm abduction,
gender and laterality; compare the thickness of the anterior axillary recess obtained with the normal value reported in current scientific literature.
MATERIAL AND METHODS: Descriptive, longitudinal, prospective study, carried out in 32 normal volunteers aged between 18-60 years, excluding
people who had a history of inflammatory and traumatic pathology of the rotator cuff, rheumatic diseases, diabetics and hypothyroid patients. An
ultrasound evaluation protocol was designed considering the variables patient position, arm position in abduction of 90°, 60° and 45¢, laterality
and gender. The descriptive statistical analysis of the quantitative variables was carried out by calculating the mean, standard deviation, error of the
mean and confidence intervals; The variation of AAR according to position, laterality and gender was analyzed with one-way ANOVA. The thickness
AAR by ultrasound and MRI was compared with the t-student test for a single sample; after determining normality with the Shapiro-Wilk test.
RESULTS: Of 32 normal volunteers, 20 (62.5%) women and 12 (38.5%) men, obtaining 64 cases. The thickness of the anterior axillary recess
without discriminating the patient's position or the degree of abduction was 2.07 mm, (SD + 0.34mm), 95% CI [2.03 - 2.11 mm]. No statistically
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significant difference was found in the anterior axillary recess according to the patient's position, arm abduction (p=0.055) or laterality
(p=0.085). According to gender, the ARR is thicker in men, 2.38mm, 95% Cl [2.16 — 2.58 mm], the difference was significant (p=0.00). When
comparing the thickness of the anterior axillary recess obtained with the normal value reported in current scientific literature, a statistically

significant difference was found (p=0.00).

CONCLUSIONS: Ultrasound allows the evaluation of the anterior axillary recess of the shoulder, the thickness is not altered with the patient's
position or the degree of arm abduction, but it is thicker in men than in women and the average thickness obtained differs from the normal

reference value.

KEYWORDS: ANTERIOR AXILLARY RECESS, ULTRASOUND, SHOULDER.

INTRODUCAO

Nas articulagoes, os recessos sao pregas ou prolongamen-
tos da capsula articular compostos por duas camadas de sino-
via e pequena quantidade de liquido sinovial, que se esten-
dem para fora do espaco articular. No ombro, o recesso axilar
anterior (RAA) reflete a integridade da capsula articular!. Por
esse motivo, varios estudos consideram que o espessamento
do RAA reflete uma mudanca estrutural importante e um
sinal radiologico chave no diagndstico de capsulite adesiva®>.

Atualmente, a avaliacao por imagem do RAA pode ser reali-
zada com ressonancia magnética (RM) e ultrassonografia; a RM
possui maior sensibilidade e especificidade, além de permitir a
avaliagao de toda a articulacao em busca de outras alteragoes*®.
Por sua vez, a ultrassonografia também é amplamente utilizada
no ombro, especialmente para os tendoes do manguito rota-
dor%’, e embora o protocolo padrao nao inclua a avaliagao do
RAA, pois a patologia da capsula articular € rara, sugere-se que
em pacientes com suspeita de capsulite adesiva (CA), a avalia-
¢ao seja estendida para a axila em busca do RAA’.

A espessura do recesso axilar anterior (E-RAA) é consi-
derada normal se tiver um valor inferior a 4 mm, conforme
relatado na literatura cientifica atual 8'°. No entanto, esse valor
foi obtido a partir de estudos de artro-ressonancia e extrapo-
lado como referéncia para a ultrassonografia. A esse respeito,
em alguns estudos sobre capsulite adesiva utilizando ultrasso-
nografia, um dos parametros foi a espessura do RAA, sendo
encontrado que nos controles de ombros normais a E-RAA
estava entre 1,6 +/- 0,72 mm?2 e 2,2 +/- 0,16 mm >'".

A avaliacao ultrassonografica do ombro é geralmente rea-
lizada na posicao sentada®’, e em algumas ocasioes pode ser
realizada em decubito, especialmente quando ha suspeita de
processo inflamatorio da capsula articular, pois 0 ombro rela-
xa, permitindo acesso a axila. No caso da ultrassonografia do
RAA, recomenda-se que o brago esteja em abdugao e rotacao
externa (posicao ABER), pois essa posicao expoe o RAA, fa-
cilitando seu reconhecimento e caracterizagao. No entanto,
na capsulite adesiva (CA), ocorre uma limitagao na abducao
do brago, e devemos buscar o RAA com os graus de abdu¢ao
que o paciente permitir®,

A vantagem da ultrassonografia sobre a ressonancia magné-
tica, além da acessibilidade e baixo custo, € que ndo necessita
do uso de contraste intra-articular, permite mover o paciente e
0 brago para avaliar em diferentes posi¢oes! e € utilizada como
guia para tratamentos minimamente invasivos!. Portanto, € im-
portante demonstrar a utilidade da ultrassonografia para estimar
a espessura do recesso axilar anterior, propondo uma técnica

ultrassonografica simples e facilmente reproduzivel, aplicada ao
ombro de voluntarios normais. O objetivo € determinar se a
espessura do RAA se altera com a posicao do paciente, o grau
de abducao do brago, o género e a lateralidade, €, finalmente,
comparar a espessura do RAA obtida com o valor normal rela-
tado na literatura cientifica atual.

Lembrete anatomico

A articulagao glenoumeral € uma enartrose composta pela
superficie convexa da cabeca humeral e a cavidade glenoidea
da escapula. Suas superficies articulares estao revestidas com
cartilagem hialina, e a margem glenoidea € cercada por um
tecido fibrocartilaginoso chamado labio, que forma um anel
que complementa e aprofunda a cavidade glenoidea. Os ele-
mentos que fixam e estabilizam ambos os 0ssos sao a capsula
articular e os ligamentos coracoumeral e glenoumerais!.

A capsula articular € composta por tecido fibroso solto e
esta coberta pela membrana sinovial em sua superficie pro-
funda. Ela se estende da escapula ao umero, envolvendo toda
a articulagao. Possui duas aberturas: uma superior para a pas-
sagem do tendao longo do biceps no espaco rotador e para a
comunicagao com o recesso subescapular; na por¢ao inferior,
a capsula articular € solta e redundante, formando uma prega
conhecida como recesso axilar anterior!. Ver Fig. 1.

Figura 1

Figura 1. Representacdo esquematica da articulagdo do ombro. Joint Cap:
Cépsula articular, asterisco preto: Recesso axilar anterior; Sbsc.: musculo
Subescapular; Pect Mj: Pectoral maior; Glen: Cavidade glenoidea; Acr:
Acrémio; Clav: Clavicula; Cor: Coracéide. Hum: Umero.
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MATERIAL E METODO

Estudo descritivo, longitudinal, prospectivo, realizado
com 32 voluntarios normais com idades entre 18 e 60 anos,
excluindo pessoas com historico de patologia inflamatoria e
traumatica do manguito rotador, doengas reumaticas, diabé-
ticos e hipotireoidianos.

Protocolo de avaliacao ultrassonografica

A avaliagao ultrassonografica foi realizada por duas mé-
dicas radiologistas especialistas em musculo esquelético,
aplicando uma técnica ultrassonografica simples e facilmen-
te reprodutivel para avaliar o RAA na axila, utilizando um
transdutor linear multifrequéncia de 10-16 MHz de alta re-
solucao em escala de cinza. O ganho e o foco foram ajusta-
dos de acordo com a constituicao do paciente.

Técnica ultrassonografica

- A ultrassonografia foi iniciada com a pessoa sentada em
uma cadeira giratoria, com o médico de frente para o ombro
a ser avaliado; quando a pessoa estava em decubito supino,
o médico se posicionou adjacente ao ombro a ser avaliado.

- A posicao do braco em abdugao e rotacao externa (po-
sicao ABER) e os graus de abducdo do brago estabelecidos
para o estudo foram 90°, 60° e 45°, os quais foram obtidos
com o uso de um goniometro universal (Fig. 2).

Figura 2: Técnica ultrassonografica: Paciente em posi¢do sentada (A) e em
dectbito (B), foi utilizado um goniémetro universal para determinar o
angulo de abdugio do brago em 90° (A) e 60° (B).

- Em posicao de ABER, foi identificada a linha axilar ante-
rior e o transdutor ultrassonografico foi colocado com o nor-
te orientado para o braco, seguindo o eixo longo do umero.
O transdutor ultrassonografico mudou de angulo conforme o
grau de abducdo do brago, sem perder a referéncia do eixo
longo do umero (Fig. 3A).

- Na imagem ultrassonografica, foram identificadas as estru-
turas anatomicas: no plano profundo, reconhece-se o perfil do
umero, com a cabega € 0 pescoco anatomico representados
por uma linha hiperecoica com sombra acustica posterior. Ime-
diatamente acima, os pregueados hiperecogénicos que formam

o RAA, seguidos pelo plano muscular formado pela borda in-
ferior do musculo subescapular e pelo musculo peitoral maior,
no plano mais superficial, logo abaixo da pele (Fig. 3B e 30).

Figura 3. Técnica ultrassonografica do RAA na axila. A. Transdutor
ultrassonografico na linha axilar anterior seguindo o perfil do tmero. B.
Imagem ultrassonogréfica da capsula articular e do RAA. C. Identificagao
cromatica da anatomia.

- A medida da espessura do recesso axilar anterior foi reali-
zada desde a borda superficial do periosteo umeral, localizada
imediatamente distal ao colo anatomico, até a borda superfi-
cial da capsula abaixo do musculo subescapular, preferencial-
mente na por¢ao mais grossa (Fig. 4A). No ombro normal,
geralmente o RAA se encontra colapsado ou com uma fina
linha anecoica devido ao liquido sinovial; mediu-se a espessu-
ra das duas camadas ecogénicas dos recessos (Fig. 4A e 4B).
Nao confundir o RAA com as pregas da fascia muscular ou o
musculo subescapular que, nesse nivel, possui seus feixes in-
feriores de insercao umeral. Para evitar essa confusao, deve-se
seguir a imagem ecogénica da capsula até a cavidade articular
e verificar sua continuidade (Fig. 5A e 5B).

Figura 4. Medi¢do do RAA na axila. A. RAA colapsado, observa-se duas
linhas hiperecogénicas. B. RAA aberto por liquido sinovial anecéico linear.

Figura 5 A

Figura 5. Erros de medigdao do RAA. A. O RAA ¢é confundido com o recesso
da fascia do musculo Subescapular. B. O RAA ¢ confundido com o feixe
inferior do musculo Subescapular.
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Anadlise estatistica

A analise estatistica descritiva das variaveis quantitativas
foi realizada calculando a média, desvio padrao, erro pa-
drao da média e os intervalos de confianca. A analise da
variagao da espessura do recesso axilar anterior conforme
a posicao (sentado e em decubito), os graus de abducao do
brago (ABER 90° - 60° - 459), lateralidade e género foi rea-
lizada aplicando o teste ANOVA unifatorial. Para comparar
a espessura do RAA obtida com o valor normal de referén-
cia (4mm), foi realizado o teste t-student para uma unica
amostra, apos determinacdo da normalidade com o teste
Shapiro-Wilk. Considerou-se uma probabilidade de erro de
5% (p<0,05). Os dados foram processados utilizando o pro-
grama SPSS v.27 para Windows 10, e as tabelas e graficos
foram representados no Excel.

RESULTADOS

Foi realizada ultrassonografia em 32 voluntarios sauda-
veis, sendo 20 (62,5%) mulheres e 12 (37,5%) homens. A
avaliacao foi feita em ambos os ombros, obtendo-se 64 ca-
sos no total. A idade média dos voluntarios foi de 40,77
anos (18-60 anos).

A média da espessura do RAA (E-RAA), sem discriminar
a posicao do paciente e o grau de abducao, foi de 2,07 mm,
(DP £ 0,34mm), com IC de 95% [2,03 — 2,11 mml.

Considerando a posicao e o grau de abdugao do bra-
¢o, obteve-se a maior espessura do RAA em decubito com
ABER a 90° com média de 2,18mm, IC 95% [2,07 —
2,29mml. A menor espessura do RAA foi observada na po-
sicao sentada com ABER a 45°, com média de 1,98mm, IC
95% [1,88 — 2,08mml. Comparando as médias entre todas
as posicoes e graus de ABER, nao se encontrou diferenca es-
tatisticamente significativa na espessura da RAA (p=0,055).
Ver tabela 1 e grafico 1.

Intervalo de conflanga 95%

Posiglio - ABER Média Desvio padrio  Erro padriio Limite ANOVA
Limite superior

inferior
Decibito 902 2,18 0,38 0,43 2,07 2,29
Decibito 602 2,10 0,32 0,38 2,01 2,20
Decibito 452 2,05 0,33 0,39 1,95 2,14

p=0,055

Sentado 902 2,11 0,41 0,05 2,01 2,22
Sentado 602 2.00 0,39 0,05 191 2,10
Sentado 457 1.98 0,40 0,05 1,88 2,08
Total 2,07 0,41 0,02 2,03 2,11

Tabela 1: Comparagdo das médias do RAA de acordo com a posi¢do - ABER
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Grafico 1. Grafico de caixas comparando a média do RAA de acordo com
a posicdo - ABER.

Em relacao a lateralidade, nao se encontrou diferenca
significativa da espessura do recesso axilar anterior entre o
ombro direito e esquerdo em posicdo de decubito ou sen-
tado, nem com os graus de abducao do braco. Ver Tabela 2
e Grafico 2.

Desvio IC de 95%

N Média Erropadrie — alor
padrio = Limite inf. Limite sup i
$-90° Direito 33 2,05 0,42 0,07 1,90 2,19 0473
Esquerdo 31 2,19 040 0,07 2,04 233 p=o
"S-60° Direito 33 195 0,40 0,07 181 2,09 )
p=10,235
Esquerdo 31 2,07 0,38 0,07 193 221
§-45° Direito 33 195 043 0.07 1.80 210
p= 0,569
Esquerdo 31 2,01 038 0,07 187 215
D-90° Direito 33 209 044 0.08 193 225 — 0085
Esquerdo 31 2,28 041 0,07 2,13 243 p=0
D - 60° Direito 33 2,08 037 0,06 195 2,21 - 0,537
Esquerdo 31 2,14 0,40 0,07 1,99 2,28 p=o
D -45° Direito 33 2,03 038 0.07 1.89 216
p= 0,683
Esquerdo 31 2,07 041 0,07 192 222

Tabela 2: Comparagdo das médias do RAA segundo lateralidade e posigao
- ABER 90°, 60°, 45°

Comparacao da espessura do RAA segundo lateralidade e posicdo ABER
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Grafico 2: Comparagao das médias do RAA segundo lateralidade e posigao
— ABER 90°, 60°, 45°
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Com relagao ao género, foi encontrado que o RAA é mais
grosso no género masculino do que no feminino e permane-
ceu mais grosso em ambas as posi¢oes e em todos os graus de
abducao do braco; essa diferenca foi estatisticamente signifi-
cativa. O maximo grosso foi obtido para o género masculino
na posicao de decubito ABER-90°, com um valor médio de
2,38mm, IC 95% [2,16 — 2,58mml. Tabela 3 e Grafico 3.

IC 95%
Posigio ABER Desvio Erro Limite Limite
IGénero N Média padrio padrio inferior  superior p- valor
5-90° Feminino 40 198 0,34 0,05 1,87 209 = 0,001
Masculino 24 233 0,44 0,08 215 2,52 o
§-60° Feminino a0 187 0,30 0,05 1,77 196
= p= 0,000
Masculino 24 225 0,41 0,08 207 242
$-45" Feminino 40 1,80 0,27 0,04 1,72 1,89
p= 0,000
Masculino 24 228 0,42 0,09 2,10 2,45
D -90° Feminino 40 207 0,35 0,06 1.96 218 - 0.007
Masculino 24 238 0,50 0,10 216 258 peo
D-60° Feminino a0 194 0,27 0,04 1,85 2,02
p= 0,000
Masculino 24 238 0,39 0,08 222 2,55
D -45° Feminino 40 1,90 0.3 0,05 1,80 199 - 0.000
Masculino 24 2,30 0,39 0,08 2,14 246 i

Tabela 3: Comparagdo das médias do RAA segundo género e posigdo —
ABER 900, 60°, 45°

Comparacao da espessura do RAA segundo género e posicdo ABER
2,60
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Feminino Masculino

Grafico 3. Grafico de caixas comparando a espessura do RAA segundo o
género e a posi¢do ABER.

A espessura do RAA obtida neste estudo difere do valor
médio de referéncia (4mm). Ao comparar esses dados por
meio do teste t para uma Unica amostra, o resultado de-
monstrou que essa diferenca € estatisticamente significativa;
esse resultado persistiu com as mudangas posturais e os dife-
rentes graus de abducao do braco. Veja a Tabela 4.

Valor de teste = 4

t al p - valor Diferenga de IC -95%
médias Inferior Superior
S -90° -36,48 63 0,000 -1,89 -1,89 -1,78
S -60° 41,03 63 0,000 -1,99 -2,09 -1,90
5-45° -3997 63 0,000 -2,02 -212 -1,92
D -90° -3365 63 0,000 -1,82 -1,93 -1,71
D -60° -39,57 63 0,000 -1,80 =199 -1,80

D-45° -39,95 63 0,000 -1,85 -2,05 -1,86

Tabela 4: Valores do teste t para uma tinica amostra.

DISCUSSAO

A avaliagao do recesso axilar anterior na articulagao do
ombro ganhou importancia nos Ultimos anos devido ao au-
mento dos casos de capsulite adesiva. Embora o diagnostico
dessa patologia seja estritamente clinico e a Sociedade Eu-
ropeia de Radiologia Musculoesquelética nao recomende o
uso da ultrassonografia como modalidade de imagem para
o diagnostico'?, nos ultimos anos, foram publicados artigos
identificando os sinais radiologicos da capsulite adesiva com
ultrassonografia. O engrossamento do recesso axilar anterior
¢ considerado um sinal de capsulite adesiva, com sensibilidade
entre 68,9% e 100% e especificidade entre 90,2% e 98% 3.

Em nosso estudo, a espessura média do recesso axilar an-
terior (RAA) em voluntarios saudaveis foi de 2,07+0,3mm.
Esse resultado esta em concordancia com o estudo de Stella
et al?, onde a espessura média do RAA no ombro normal
foi de 1,6mm; no estudo de Do et al3, foi de 2,6mm; e
no estudo de Moragues et al."", a espessura média do RAA
foi de 2,2mm. O grosso do RAA aumentou na posicao de
decubito e abdugao de 90° alcangando um valor maximo
de 2,29mm (IC de 95%). A variacao nao foi significativa; da
mesma forma, o RAA nao apresentou engrossamento signi-
ficativo ao comparar o ombro direito com o contralateral.

Ao contrario dos achados mencionados anteriormente,
ao comparar a espessura do recesso axilar anterior (RAA)
segundo o género, os participantes masculinos apresentaram
um RAA mais espesso que as participantes femininas, alcan-
¢ando uma espessura maxima de 2,58mm (IC de 95%) em
decubito com ABER a 90° e a diferenga foi significativa em
todas as posicoes e graus de abducdo. Os resultados da ul-
trassonografia, considerando as mudangas de posicao, ABER
e género deste estudo, nao puderam ser comparados com
outras publicagoes, mas consideramos importante conhecer
essas caracteristicas durante a avaliagdo do ombro patologico.

Stella et al.? publicaram os sinais de capsulite adesiva
com ultrassonografia, comparando a espessura do reces-
so axilar anterior (RAA) em pacientes com diagnostico de
capsulite adesiva e voluntarios saudaveis ou com o om-
bro contralateral saudavel. Noventa e trés por cento dos
pacientes com capsulite adesiva apresentaram um RAA
superior a2 4mm, e os outros 7%, embora ndo tivessem
espessura maior que 4 mm, quando comparados ao ombro
contralateral saudavel, estavam espessos em mais de 60%.
O intervalo encontrado dos 7% de pacientes que tinham
uma espessura menor que 4mm apresentava valores do
RAA entre 3-4mm no ombro patologico.

Do et al® avaliaram os sinais de capsulite adesiva relacio-
nando o deterioro clinico e os parametros ecograficos, sen-
do um dos parametros a espessura do recesso axilar anterior
(RAA), considerado patologico se, a0 comparar com o contra-
lateral saudavel, o valor obtido no ombro suspeito superasse
4mm. A avaliagao ecografica foi realizada com o paciente em
decubito e com o brago em 90°, concluindo que o engrossa-
mento do RAA maior que 4mm apresenta uma sensibilidade
de 68,9% e especificidade de 90,2% para o diagnostico de
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capsulite adesiva, e esteve engrossado em todos os estagios
clinicos da doenga. Esses resultados teriam maior sensibilidade
e especificidade se comparados com o RAA de seus controles
saudaveis e nao com a média normal de 4mm.

Nos estudos anteriores, considera-se que a espessura do
RAA normal € menor que 4mm, valor que foi obtido a par-
tir de estudos por artroressonancia®'®, e esse valor foi ex-
trapolado para a ultrassonografia para definir o RAA como
engrossado ou nao engrossado?®. No entanto, os resultados
deste estudo mostraram que a espessura do RAA com ultras-
sonografia apresenta uma diferenca significativa em relacao
a média de referéncia. Essa diferenca pode ser atribuida ao
abaulamento causado pela substancia de contraste no RAA.
Por outro lado, a ultrassonografia ndo utiliza substancia de
contraste na articulacao, portanto, a espessura da sinovia e
o aumento do liquido intra-articular devem ser considerados
apenas e exclusivamente como resultado de um processo
patologico da capsula articular.

CONCLUSAO

A ultrassonografia permite a avaliagdo do RAA do om-
bro com uma técnica simples e facilmente reproduzivel. Nas
pessoas normais, a espessura nao se altera com as mudangas
de posicao do paciente nem com o grau de abdugao do bra-
¢o, mas € mais espessa em homens do que em mulheres, € a
espessura média obtida difere do valor de referéncia normal.

Recomendamos a ultrassonografia para a avaliacao do
RAA no ombro, diferenciando a espessura normal do RAA
segundo a modalidade de imagem, considerando que a es-
pessura normal do RAA para ultrassonografia € de 2,07mm
(DP = 0,34mm), sem distincao de posicao e lateralidade;
em homens, considerar uma espessura maxima normal de
2,58mm (IC de 95%). Com base nos resultados deste estu-
do e de outras publicagOes, seria conveniente um consenso
para validar os achados ultrassonograficos do RAA normal.
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RESUMO

INTRODUCAO: A endometriose é uma condicdo em que o tecido endometrial cresce fora da cavidade uterina, causando inflamacéo crénica e dor
incapacitante, dependendo dalocalizagdo e gravidade. A ultrassonografia transvaginal é o método ndo invasivo preferido para diagndstico devido
dsua acessibilidade e baixo custo, sendo eficaz na identificacdo de lesbes endometriais e sinais de comprometimento pélvico. O envolvimento dos
ovdrios, ou endometrioma, caracteriza-se por lesées cisticas com contetido denso e uniforme, associado a dor pélvica e infertilidade, além de
possivelmente indicar outras lesbes endometriéticas.

OBJETIVO: Realizar uma revisdo e descricéo das caracteristicas ultrassonogrdficas da endometriose nos ovdrios e anexos.

METODOS: Esta revisdo narrativa enfoca a compilacéo de imagens de artigos publicados nos tltimos cinco anos, utilizando a base de dados
MEDLINE via PubMed. Os descritores em satide (MeSH terms) em inglés utilizados foram “Endometriosis’; “DiagnosticImaging” e “Ultrasonography’,
na sequinte estratégia de busca: (Endometriosis) AND (Diagnostic Imaging) OR (Ultrasonography).

RESULTADOS: O achado ultrassonogrdfico tipico do endometrioma se apresenta como um cisto unilocular ou multilocular com ecogenicidade
homogénea e baixa ecogenicidade do seu contetido. No entanto, ele também pode apresentar caracteristicas anecoicas, ecogenicidade mista
ou aspecto em "vidro fosco". O envolvimento dos anexos pode ser evidenciado por aderéncias ou focos de endometriose infiltrativa profunda nas
paredes tubdrias.

DISCUSSAO ECONCLUSAO: Emboraexistamvdrios sinais cldssicos, destaca-seaimporténcia do protocolode varreduraparaleséesendometridticas.
A detecgdo precoce das lesées é crucial para orientar a abordagem cirdrgica e planejar uma abordagem multidisciplinar, fundamental para um
diagnéstico mais preciso e para reduzir as taxas de complicacées. E necessdrio um esforco adicional para aprimorar o conhecimento dos médicos
sobre os critérios de imagem para a detec¢do precoce dessa doenga debilitante, uma vez que a endometriose tem um impacto negativo na vida
das mulheres em vdrias fases e aspectos.

PALAVRAS-CHAVE: ENDOMETRIOSE, ENDOMETRIOMA, OVARIOS, ULTRASSONOGRAFIA, DIAGNOSTICO POR IMAGEM.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Endometriosis is a condition in which endometrial tissue grows outside the uterine cavity, causing chronic inflammation and
disabling pain, depending on its location and severity. Transvaginal ultrasonography is the preferred non-invasive diagnostic method due
to its accessibility and low cost, and it is effective in identifying endometrial lesions and signs of pelvic involvement. Ovarian involvement, or
endometrioma, is characterized by cystic lesions with dense and uniform content, associated with pelvic pain and infertility, and may also indicate
the presence of other endometriotic lesions.

OBJECTIVE: To review and describe the ultrasonographic characteristics of endometriosis in the ovaries and adnexa.

METHODS: This narrative review focuses on compiling images from articles published in the last five years using the MEDLINE database via
PubMed. The Medical Subject Headings (MeSH terms) in English used were “Endometriosis,” “Diagnostic Imaging,” and “Ultrasonography,” in the
following search strategy: (Endometriosis) AND (Diagnostic Imaging) OR (Ultrasonography).
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RESULTS: The typical ultrasonographic finding of endometrioma is presented as a unilocular or multilocular cyst with homogeneous echogenicity
and low echogenicity of its contents. However, it may also present anechoic characteristics, mixed echogenicity, or a “ground glass” appearance.
Involvement of the adnexa can be evidenced by adhesions or deep infiltrative endometriosis foci on the tubal walls.

DISCUSSION AND CONCLUSION: Although there are several classic signs, the importance of a scanning protocol for endometriotic lesions is
emphasized. Early detection of lesions is crucial to guide the surgical approach and plan a multidisciplinary strategy, which is essential for more
accurate diagnosis and to reduce complication rates. Additional efforts are needed to improve physicians' knowledge of imaging criteria for the
early detection of this debilitating disease, as endometriosis has a negative impact on women’s lives in various stages and aspects.

KEYWORDS: ENDOMETRIOSIS, ENDOMETRIOMA, OVARIES, ULTRASONOGRAPHY, DIAGNOSTIC IMAGING.

INTRODUCAO

A endometriose € caracterizada por presenca e desenvol-
vimento de estroma e glandulas endometriais fora da cavi-
dade uterina, que resultam em uma reacao inflamatoria cro-
nica. A causa exata ainda nao € conhecida, mas sua provavel
etiologia € multifatorial relacionada com menarca precoce e
exposicao a hormonios esteroides, indice de massa corporal
entre o fim da infancia e inicio da adolescéncia, historia fa-
miliar de endometriose, fatores ambientais e estilo de vida.'

A ultrassonografia transvaginal € o exame nao invasivo
de escolha, pois possui baixo custo e facil acesso, além de
identificar tanto lesOes propriamente ditas, como sinais in-
diretos de comprometimento pélvico. E realizada em qua-
tro etapas, nao necessariamente nesta ordem: avaliacao de
utero e anexos, do comprometimento do fundo de saco de
Douglas, de compartimentos anterior e posterior e de “soft
markers” (avaliagao da mobilidade ovariana e de locais com
alteracao na sua consisténcia). Caso seja encontrada alguma
lesdo, precisa constar no laudo do exame sua localizagao,
seu tamanho, sua distancia da borda anal e se € intestinal.?

O acometimento ovariano da endometriose, chamado
de endometrioma, € caracterizado por ser uma lesao de con-
teado espesso e homogéneo, cistica e com aparéncia em
“vidro fosco”. E importante ficar sempre atento a lesoes su-
gestivas de endometriomas nos anexos, pois, além de causa-
rem intensa dor pélvica e problemas de infertilidade, podem
indicar outras lesoes de endometriose.?

OBJETIVOS
Revisar, identificar e descrever as caracteristicas ultrasso-
nograficas da endometriose em ovarios e anexos.

METODOS

Trata-se de revisao narrativa com énfase na coletanea de
imagens. A base de dados utilizada foi MEDLINE via Pub-
Med. Os descritores em saude (MeSH terms) em inglés sao
“Endometriosis”, “Diagnostic Imaging”, “Ultrasonography”,
na seguinte estratégia de busca: (Endometriosis) AND (Diag-
nostic Imaging) OR (Ultrasonography). Foram incluidos estu-
dos (ensaios clinicos, ensaios pictoricos, revisdes de literatu-
ra, relatos de casos, entre outros), que abordam o tema, que
tem imagens de ultrassonografia, que estao de acordo com o
objetivo da pesquisa e que estao disponiveis online em texto
completo, publicados nos altimos cinco anos, nos idiomas
inglés, espanhol e portugués. Foram encontrados 272 arti-

gos, os quais foram selecionados primeiramente por meio
da leitura dos titulos, sendo que destes, 86 foram excluidos.
Dos 186 artigos restantes, foram escolhidos 132 pela leitura
dos resumos, dos quais 73 foram selecionados pela presenca
de imagem ultrassonografica, sendo que sete destes aborda-
vam endometriose ovariana e de anexos e foram utilizados
no presente estudo (ver fluxograma - figura 1).

[272 artigos identificados]

(Leitura dos titulos]

86 artigos excluidos
186 artigos restantes

(Leitura dos resumos)|

132 artigos selecionados
73 com imagens ultrassonograficas
|
Selecao de artigos
sobre endometriose ovariana e de anexos
v
7 artigos incluidos
no estudo final

Figura 1. Fluxograma - ilustra o processo de sele¢ao dos artigos conforme
o descrito.

RESULTADOS
A tabela 1 ilustra os trabalhos selecionados para a pesqui-
sa apontando os critérios e imagens utilizados.
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Artigos Autor Imagens  Dados importantes utilizados
utilizadas

Ultrasound imaging for Exacoustos C, Zupi E, 4 Caracteristicas imagrolégicas dos

ovanian and deep infilrating Piccione E. (2017) endometriomas tRicos, <isto

endomerrions %, undlocular com ecogeniadade em
vidro foseo ¢ andlise dos anexes
acometidos

The senographic spectrum of Jores LB, Morgan hag, 1 Sinal "kissing ovaries” caracteriza &

pelvic endometriosis: pearls Chauhan A (2019)
pitfalls, and mimics®,

magem de endometrioma overiang

Ultrasound of pelvic pain in Patel MD, Young SW, 1 Especificidade diagnostica da
Dahiya KL [2019) o B0 do doppler colorido em
endometriomas

the nonpregnant woman®.

Complete evaluation of Groszmant S, 2
anatory and morphology of Benacerraf BR. (2016)

the infertie patlent in a singe

Visit; the maodern infardity

pebvic ultrasound

examination®

Andlise de imagem com doppler
colorido de endometrioma ovariano
demonstrande fluxe interna

Transvaginal LIS of
endometriosts: looking

Colling BG, Ankola A, 1
Gela 5, McGillen KL

Andlise de doppler coloride de csto
unilocular de endometrioma

beyond the endometrioma (2013)

with a dedicated protocol 7,

The ‘kissing ovaries' sign on Chen F, Cernigliaro ), 1 Caracteristicas imaginolégicas de

ultrasound ® Dezal M, Bhatt 5. (20149) gravidade da endometrioge pélvica
profunda

Imaging evaluation of Revzin MY, Mashiri b, 1 Andlise de implantes endemetriais em

fallopian tubes and related Katz DS, Pellerite J5, trompas.

disease: a primer for Gettle LM, herias CO

radiclogists * (2020)

Tabela 1. Ilustra os principais critérios utilizados nos trabalhos selecionados.

Na avaliacdo ultrassonografica da pelve € possivel rastre-
ar o acometimento ovariano pela endometriose, denomina-
do endometrioma. Os endometriomas possuem frequente
relagao com outras lesdes, como endometriose infiltrativa
profunda e aderéncias.?

O endometrioma tipico pode ser visualizado pela ultras-
sonografia como cisto unilocular ou multilocular com eco-
genicidade homogénea de baixo nivel do conteudo do cis-
to. Ou ainda, como cisto unilocular com ecogenicidade em
vidro fosco e sem vascularizagao ou como cisto unilocular,
com vidro fosco, projetos papilares e sem fluxo dentro da
projecao papilar, sendo o endometrioma atipico.’> Acredita-
-se que os focos de parede ecogénicos ocorrem devido a
depositos de colesterol.*

As figuras 2 a 4 apresentam endometriomas caracteristicos.

1 D 7.40cm
2 D 452cm

Figura 2: Aspecto ultrassonografico tipico de um endometrioma ovariano:
cisto unilocular com ecogenicidade em vidro fosco *.

Figura 3: Aspecto ultrassonografico de um endometrioma ovariano: um
cisto unilocular com ecogenicidade em vidro fosco irregular devido a estrias
hiperecogénicas e sem vascularizagdo no tecido interno hiperecogénico
consistindo em densidades de fibrina do conteudo sanguineo *.

Figura 4: (A) Imagem endovaginal demonstra endometriomas ovarianos
bilaterais caracterizados por ecos internos difusos de baixo nivel. UT, ttero.
(B) Imagem endovaginal de um endometrioma demonstrando ecos difusos
de baixo nivel e focos ecogénicos periféricos. (C) Imagem endovaginal
demonstrando um endometrioma multilocular. (D) Imagem endovaginal
demonstrando endometriomas bilaterais com aderéncias ao utero e
produzindo o sinal “kissing ovaries”*.

Estudos demonstram que quase 50% dos endometrio-
mas analisados possuiam caracteristicas diferentes do endo-
metrioma considerado tipico, ademais os aspectos dos en-
dometriomas entre pacientes pré e pos-menopausa foram
divergentes. Nas mulheres pos-menopausadas foi mais fre-
quente a visualizacao de tumores solidos multiloculares e
fluido de cisto anecoico ou cisto com ecogenicidade mista.
Quanto as mulheres pré-menopausa os aspectos foram eco-
genicidade em vidro fosco, de um a quatro foliculos e ausén-
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cia de papilas com fluxo sanguineo detectavel.> A figura 5
apresenta endometrioma com coagulo ou fibrina simulando
projecgao papilar.

Figura 5: Imagem de ultrassonografica de endometrioma ovariano atipico:
cisto unilocular com ecogenicidade em vidro fosco, papilagao interna
(linha 2) e auséncia de vascularizagdo na projegao papilar. Esta ndo é uma
papilagdo verdadeira, mas tecido hiperecoico consistindo de coagulos
sanguineos ou fibrina adjacente & parede do cisto .

O Doppler colorido € usado para demonstrar auséncia
de fluxo dentro do componente cistico, que juntamente
com a presencga dos focos de parede ecogénicos, aumentam
a especificidade diagnostica.®> As figuras 6 e 7 apresentam
endometriomas sem fluxo ao Doppler.

Figura 6: Imagem com Doppler colorido de endometrioma ovariano (E) com
debris tumefativos (T). Um cisto hemorragico também esta presente (H).¢

Figura 7: Escala de cinza transversal (a) e Doppler colorido (b) presenca
de um cisto unilocular contendo ecos homogéneos de baixo nivel e sem
vascularizagdo interna no Doppler colorido. ”

Por outro lado, a figura 8 apresenta endometrioma com
presenga de fluxo sem septacao.

.__' ; I’.r.
v

Figura 8: Imagem com Doppler colorido de endometrioma ovariano
com nddulo e septagdo demonstrando fluxo interno (seta). Esses nodulos

podem ser fibréticos ou relacionados ao parénquima ovariano adjacente
deformado. ¢

Ja o sinal “kissing ovaries”, ovarios justapostos demonstra
o0 aspecto dos ovarios quando sao tracionados em dire¢ao a
linha média, unidos por conta de aderéncias pélvicas (figu-
ra 9). As técnicas imaginologicas que tornam possivel essa
visualizacao sao tomografia computadorizada, ressonancia
magnética e ultrassonografia. Esse sinal pode ser observado
tanto na endometriose pélvica quanto na doenca inflamato-
ria pélvica, representando indicador de gravidade.®

Figura 9: Ultrassonografia transvaginal em escala de cinza da pelve. Na
linha média estao presentes os dois ovarios (RT OV e LT OV) em estreita
proximidade. Também ¢ visualizada uma lesdo cistica complexa no ovdrio
esquerdo (seta) com ecos difusos de baixo nivel, que representa um
endometrioma nesta paciente com endometriose pélvica profunda®.
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O envolvimento das tubas uterinas pode ocorrer por
meio de aderéncias ou por focos de endometriose infiltrati-
va profunda das paredes tubarias. A endometriose da tuba
uterina possui na analise dilatagao da tuba, com espessamen-
to das paredes e septos incompletos, com conteudo liquido
denso parecido com aspecto de endometrioma, hematossal-
pinge. No caso de obstrucao da tuba por aderéncia ou en-
dometriose infiltrativa profunda, com envolvimento da parte
distal e fibrinas, ha presen¢a de hidrossalpinge com sinal de
contas de cordao, caracterizado por nédulos murais hipere-
coicos de 2-3mm.? A figura 10 apresenta tais caracteristicas.

ey T
— ff}i‘ -- 77

¢ left ovary

\ left ovary

Figura 10: Ultrassom 3D com visdo multiplanar de uma hidrossalpinge (setas
amarelas) presa ao ovario esquerdo. Presenca de tuba uterina dilatada com
conteudo liquido, paredes finas (c), septos incompletos (b), pequenas papilagdes
murais hiperecogénicas no corte transversal (a). A reconstrugao do volume 3D
mostra claramente a estrutura tubular tipica em forma de retorta >.

Cerca de 30% das mulheres que possuem endometriose
tem as trompas de Falopio acometidas. Nestes casos, a en-
dometriose pode ser classificada em extraluminal (quando
os implantes s3o peritoneais nao invasivos superficiais, loca-
lizados na superficie da serosa das trompas) ou intraluminal
(quando ha implantagdo ao longo da mucosa das trompas).’

Os sangramentos nos implantes intraluminais podem
causar hematossalpinge, sendo que a ultrassonografia e a
ressonancia magneética sao os melhores exames de imagem
para obter o diagnostico. °

Pela ultrassonografia, observa-se uma dilatagdo maior
que 5mm de diametro na trompa, preenchida com fluido
complexo. No entanto, sua parede nao apresenta sinais de
espessamento ou hiperemia. °. A figura 11 apresenta tuba
dilatada com conteudo liquido.

Figura 11: Ultrassonografia com Doppler colorido mostra uma trompa
dilatada, contendo detritos e fluido liquido (seta). H4 auséncia de espessamento
da parede da trompa ou hiperemia ?

CONCLUSAO

Embora haja muitos indicadores classicos, € notavel o
destaque do protocolo de exame para identificar lesoes en-
dometrioticas. A deteccao precoce dessas lesoes € altamente
recomendada, pois auxilia na escolha da abordagem cirurgi-
ca adequada e na elaboracao de uma abordagem de equipe
multidisciplinar, fundamental para um diagnostico mais pre-
ciso e uma redugao nas taxas de complicagoes.

E imperativo que sejam feitos esfor¢os adicionais para
aprimorar a compreensao dos médicos em relacao aos cri-
térios de imagem para a detec¢do precoce dessa doenga
debilitante, uma vez que a endometriose tem um impacto
negativo na vida das mulheres em diversas areas e fases de
suas vidas.
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ARTIGO ORIGINAL

DIAGNOSTICO ULTRASSONOGRAFICO PRE-
NATAL DE ICTIOSES - COMPILACAO DE IMAGENS

PRENATAL ULTRASOUND DIAGNOSIS OF ICHTHYOSIS - IMAGE
COMPILATION

MARIA CAROLINA ROSSI PEGORER’, LARISSA DA SILVA ALMEIDA', BIANCA CHACON DEZOTTI', ISABELLA FERREIRA CAPRA',
REJANE MARIA FERLIN', LEONARDO DE SOUZA PIBER!

RESUMO

INTRODUCAO: As genodermatoses séo doencas hereditdrias que principalmente afetam a pele e estdo frequentemente associadas a um aumento
na morbidade e mortalidade. A ultrassonografia é comumente usada no diagndstico pré-natal dessas condi¢ées e pode revelar achados que
sugerem a presencga delas. A ictiose, uma genodermatose comum, é caracterizada por endurecimento da pele, predisposi¢do a infecgdes,
problemas respiratdrios e desidratagdo. Na ultrassonografia obstétrica, podem ser observados sinais como anormalidades faciais, méos e pés
subdesenvolvidos, além de espessamento da pele.

OBJETIVO: Este estudo tem como objetivo revisar, identificar e descrever as caracteristicas imaginoldgicas fetais associadas a ictiose.

METODOS: Esta revisdo narrativa concentra-se na compilacdo de imagens de artigos publicados nos ultimos cinco anos, utilizando as bases
de dados MEDLINE via PubMed e Google Académico. Os descritores em satde (MeSH terms) em inglés utilizados incluem "Skin Diseases’,
"Ultrasonography’, "Prenatal’; e "Prenatal Diagnosis" A estratégia de busca utilizada no Google Académico foi: ((Genodermatosis) AND
(Ultrassound)). Jd na plataforma PubMed, a estratégia de busca utilizada foi: ((Skin Diseases) AND (Ultrasonography, Prenatal) OR (Prenatal
Diagnosis)).

RESULTADOS E DISCUSSAQ: Em casos de ictiose arlequim, a hipétese diagnéstica pode surgir com base em achados como extremidades anormais,
restricdo de crescimento, liquido amnidtico ecogénico e dismorfismos faciais, como face plana e boca larga com Idbios espessos, observados
na ultrassonografia tridimensional. Achados de ultrassonografia pré-natal na dermatopatia restritiva podem incluir feto com restri¢do de
crescimento assimétrico, separagéo da membrana corioamnictica, polidrdmnio ou oligodrdmnio, boca pequena e redonda continuamente
aberta, micrognatia, contraturas fixas em flexdo do membro superior e variz da veia umbilical intra-abdominal fetal.

CONCLUSAQ: As ictioses s@o doencas genéticas raras com progndstico frequentemente desfavordvel. O diagndstico por imagem, por ser néo
invasivo e capaz de detectar a doenga mesmo na auséncia de histérico familiar, desempenha um papel crucial. Portanto, é essencial que os
profissionais de imagem estejam familiarizados com as caracteristicas imaginoldgicas distintivas dessas condi¢des, que podem ser identificadas
por meio da ultrassonografia. A ultrassonografia pré-natal, especialmente a ultrassonografia 3D, desempenha um papel fundamental no
diagnéstico, embora a manifestagéo tardia da doenca apresente desafios na detec¢édo e tratamento oportunos.

PALAVRAS-CHAVE: DERMATOSES, GENODERMATOSES, ICTIOSES, DIAGNOSTICO PRE-NATAL, DIAGNOSTICO POR IMAGEM.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Genodermatoses are hereditary diseases that primarily affect the skin and are often associated with increased morbidity
and mortality. Ultrasound is commonly used in the prenatal diagnosis of these conditions and can reveal findings that suggest their presence.
Ichthyosis, a common genodermatosis, is characterized by skin hardening, a predisposition to infections, respiratory issues, and dehydration.
Obstetric ultrasound can show signs such as facial abnormalities, underdeveloped hands and feet, and skin thickening.

OBJECTIVE: This study aims to review, identify, and describe fetal imaging characteristics associated with ichthyosis.

METHODS: This narrative review focuses on compiling images from articles published over the last five years, using the MEDLINE databases via
PubMed and Google Scholar. The English MeSH terms used include "Skin Diseases," "Ultrasonography," "Prenatal," and "Prenatal Diagnosis." The
search strategy used in Google Scholar was: ((Genodermatosis) AND (Ultrasound)). In the PubMed platform, the search strategy used was: ((Skin
Diseases) AND (Ultrasonography, Prenatal) OR (Prenatal Diagnosis)).

1. Universidade Santo Amaro ENDERECO PARA CORRESPONDENCIA:
LEONARDO DE SOUZA PIBER
Rua Marechal Deodoro, 135 apto 62B
Santo Amaro, Sao Paulo, SP. CEP 04738-000
E-mail: prof.leonardopiber@gmail.com

26 | RBUS - REVISTA BRASILEIRA DE ULTRASSONOGRAFIA




DIAGNOSTICO ULTRASSONOGRAFICO PRE-NATAL DE ICTIOSES - COMPILACAO DE IMAGENS

RESULTS AND DISCUSSION: In cases of harlequin ichthyosis, the diagnostic hypothesis may arise based on findings such as abnormal extremities,
growth restriction, echogenic amniotic fluid, and facial dysmorphisms, including a flat face and a wide mouth with thick lips, observed on
three-dimensional ultrasound. Prenatal ultrasound findings in restrictive dermopathy may include a fetus with asymmetric growth restriction,
separation of the chorioamniotic membrane, polyhydramnios or oligohydramnios, a small and continuously open round mouth, micrognathia,
fixed flexion contractures of the upper limbs, and a varix of the fetal intra-abdominal umbilical vein.

CONCLUSION: Ichthyoses are rare genetic diseases with often poor prognoses. Imaging, being non-invasive and able to detect the disease even in
the absence of a family history, plays a crucial role. Therefore, imaging professionals must be familiar with the distinctive imaging characteristics of
these conditions, which can be identified through ultrasound. Prenatal ultrasound, especially 3D ultrasound, plays a key role in diagnosis, although
the late manifestation of the disease poses challenges for timely detection and treatment.

KEYWORDS: DERMATOSES, GENODERMATOSES, ICHTHYOSIS, PRENATAL DIAGNOSIS, MEDICAL IMAGING.

INTRODUCAO

A medicina fetal € uma subespecialidade da Ginecolo-
gia e Obstetricia que visa a promogao da saude do bino6-
mio mae-feto, por meio de procedimentos diagnosticos e
terapéuticos referentes a gestacdao. A ultrassonografia é o
principal método utilizado nesta area e a partir dela € pos-
sivel realizar outros exames, como a amniocentese guiada,
e diagnosticar doencas, como as genodermatoses.'

As genodermatoses sao doencas hereditarias, heteroge-
neas e afetam principal ou unicamente a pele ?, sendo que
algumas delas levam ao aumento da morbidade e mor-
talidade. Os principais acometimentos deste grupo sao:
epidermolise bolhosa, disturbios ictioticos e disturbios da
pigmentagao, a exemplo o albinismo oculocutaneo.?

As ictioses congénitas sao doencas com mutacao do
gene que promove disturbio na queratiniza¢ao, interferin-
do na funcdo da barreira cutanea e, consequentemente,
na capacidade de protecdo contra agressores externos.*>
Assim, configura uma juncao de doengas heterogéneas
com disturbios genéticos hereditarios. Ja foram descritos na
literatura mais de 50 mutagoes genéticas envolvendo diver-
sos componentes essenciais para manutencao da barreira
epidérmica.

As manifestagoes clinicas sao xerose generalizada, locais
de descamacao e fissuracao. Ja nos casos mais graves, ocor-
rem desregulacao térmica com hipotermia, perda proteica
que aumenta a necessidade nutricional e também infec-
¢oes frequentes.* Esse grupo € dividido em varios subtipos
de acordo com a clinica, histopatologia e genética.® Os dois
grandes subgrupos das ictioses sao as nao-sindromicas, que
possuem somente acometimento cutaneo, e as sindromicas
com acometimento da pele e de outros orgaos atingidos
pela mutacao genética.

Desse modo, as ictioses nao-sindromicas também po-
dem ser divididas, e os grupos sao as ictioses vulgar e as
ligadas ao cromossomo X, as congénitas autossomicas re-
cessivas e as queratinopaticas. Uma forma grave de ictiose
congénita autossomica recessiva € a denominada arlequim,
caracterizada por uma membrana brilhante que envolve o
feto, descamando apos o nascimento. Novos tipos de ictio-
ses ao serem descobertos por meio da evolucao genética,
permite-se abordar a mutagao envolvida.*

Dentre as ictioses, a ictiose vulgar € a forma mais co-

mum, com uma incidéncia de 1:250 nascimentos, compa-
rada a ictiose ligada ao X que possui incidéncia de 1:2.500
nascimentos, € maior prevaléncia em individuos do sexo
masculino. A ictiose bolhosa de Siemens possui uma preva-
léncia ainda menor, de < 1:1.000.000 de individuos.” Por
fim, além de a ictiose arlequim ser uma forma grave e rara,
pode estar associada a complicacoes graves e obito em 5%
dos casos.*

O diagnostico pré-natal dos pacientes com afeccoes he-
reditarias pode ser parte importante em relacao ao atendi-
mento médico, dando a oportunidade de tratar eventuais
problemas em tempo habil. Para as familias das criancas
afetadas, o conhecimento prévio pode permitir uma me-
lhor preparagao psicologica, financeira, bem como a con-
ducdo da gestacao.> O diagnostico pré-natal € indicado
para aqueles fetos com risco aumentado de desenvolverem
genodermatoses. Por se tratar de um grupo de doencas
hereditarias, as indicagoes incluem um membro da familia
afetado ou filho prévio acometido.??

Antigamente, quando se buscava sobre diagnostico pré-
-natal de genodermatoses, a unica op¢ao seria a biopsia
de pele fetal, um procedimento invasivo, realizado tardia-
mente, entre 15 e 22 semanas de gestacao. Posteriormen-
te, com o advento de novas técnicas, foi-se dispensando o
fetoscopio, sendo guiado apenas por ultrassonografia. Atu-
almente esse exame € pouco empregado, substituido pela
analise do DNA fetal, mas em algumas situacoes ainda €
uma opgao, por exemplo nos casos em que dados de DNA
sao insuficientes, como quando a mutacdo ndo pode ser
identificada ou o gene causador é desconhecido.??8

Ao longo dos anos, com o avango da medicina e a des-
coberta do gene, o diagnostico pré-natal baseado em DNA
tornou-se uma realidade na pratica clinica.® Mas, ainda as-
sim, técnicas invasivas para obtencao de células fetais se
faz necessario, como € o caso da amniocentese, configu-
rando o procedimento invasivo mais comumente empre-
gado para o diagnostico pré-natal no segundo trimestre da
gestacao. Por ser invasivo, pode haver complicagoes, como
vazamento de liquido amniotico, sangramento vaginal e
o risco de perda fetal, que ao longo dos anos diminuiu
drasticamente (0,5%).>® Ja a biopsia de vilo corionico que
aspira o tecido da placenta, € realizada sob o auxilio da ul-
trassonografia com abordagem percutanea transcervical ou
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transabdominal, possui a vantagem de poder ser realizada
logo no inicio da gestacdo e apresenta-se com um risco de
perda fetal comparavel a amniocentese.?

A ultrassonografia € o exame mais comumente empre-
gado no diagnostico pré-natal e tem-se utilizado como mé-
todo auxiliar no diagnostico de genodermatoses. Além do
beneficio de nao ser invasivo, tem a capacidade de detectar
anormalidades na auséncia de qualquer historico familiar.
Alguns achados ultrassonograficos durante a gestacao po-
dem ser sugestivos de determinadas genodermatoses. No
caso da presenca de atresia pilorica e outras caracteristicas
como estenose ureteral, artrogripose e deformidades do
nariz ou orelha, podem levantar suspeitas de epidermolise
bolhosa. Na ictiose arlequim, a hipotese pode surgir com
extremidades anormais, restricao de crescimento, liquido
amniotico ecogénico e dismorfismo facial, incluindo face
plana e boca larga com labios espessos, visualizados tam-
bém na ultrassonografia tridimensional >®

OBJETIVOS
Revisar, identificar e descrever as caracteristicas imagi-
nologicas fetais das genodermatoses.

METODOS

Trata-se de revisao narrativa com énfase na coletanea
de imagens. As bases de dados foram MEDLINE via Pub-
Med e Google académico. Foram incluidos estudos (en-
saios clinicos, ensaios pictoricos, revisoes de literatura, re-
latos de casos, entre outros), que abordam o tema, que
tem imagens de métodos diagnosticos, que estao de acordo
com o objetivo da pesquisa e que estao disponiveis online
em texto completo, publicados nos ultimos cinco anos, nos
idiomas inglés, espanhol e portugués. Os descritores em
saude (MeSH terms) em inglés sdo “Skin Diseases”, “Ultra-
sonography”, “Prenatal”, “Prenatal Diagnosis”. No Google
Académico foi usada a seguinte estratégia de busca: (Ge-
nodermatosis) AND (Ultrassound)). Foram encontrados
791 artigos, os quais foram selecionados primeiramente
por meio da leitura dos titulos, sendo que destes, 318 fo-
ram excluidos. Dos 473 artigos restantes, foram escolhidos
187 pela leitura dos resumos, dos quais 33 foram selecio-
nados pela presenca de imagem ultrassonografica, sendo
que trés destes abordavam especificamente sobre ictioses
e foram utilizados no presente estudo. Ja na plataforma
PubMed foi usada a seguinte estratégia de busca: ((Skin
Diseases) AND (Ultrasonography, Prenatal) OR (Prenatal
Diagnosis)). Foram encontrados 4087 artigos, os quais fo-
ram selecionados primeiramente por meio da leitura dos
titulos, sendo que destes, 3254 foram excluidos. Dos 833
artigos restantes, foram escolhidos 196 pela leitura dos re-
sumos, dos quais seis foram selecionados pela presenca de
imagem ultrassonografica, sendo que dois destes aborda-
vam especificamente sobre ictioses e foram utilizados no
presente estudo. O fluxograma abaixo ilustra a selecao dos
artigos (figura 1).

4878 artigos
identificados

3572 artiges

excluidos

1306 artigos
restantes

229 artigos
selecionados

9 artigos
contendo
imagens

Figura 1. Fluxograma exibe a sele¢ao dos artigos.

RESULTADOS E DISCUSSAO
A tabela [ ilustra os trabalhos selecionados para a pesqui-
sa apontando os critérios e imagens utilizados.

Artigos

Autor

Imagens

Dados importantes utilizados

Frenatal diagnose of a
fetus with Harlequin
ichthyosis in a Chinese
Family 2

Harlequin ichthyosis —a

disturbing disorder 19

Recurrent case of a rare
and devastating entity:
Harlequin Ichthyesis 1!

Ichthyosis Prematunty
Syndrome: arare form
but easily recognizable
ichthyosis. 12

Prenatal diagnosis for
restrichive dermopathy
cavsed by novel
mutahions in
ZMPSTE24 gene and
review of clinical
fearres and pathogenic
mutations described in
literatures. 1

Tian W, Du Q, Lai Z,
Li Y, Li & (2018)

Harish ME,
Ehadbhade SF,
Shashikumar BM,
Deepadarshan K
(2018)

Alkilig A (2019)

Al-Ehenaizan S,
AlSwailem A,
AlBalwi MA. (2021)

Wang Y, Lin C, Ma
M, Ding H, Huang
Y, Zhang ¥, Zhao X,
DulL, Xiong ¥,
Geng J, Yin A.
(2020)

utilizadas
3

Achados ultrassonogrificos de
anomalias faciais fetais

Diversa descrigdo de possivels
alteragdes observadas ao
ultrassom obstétrico que
contribuem para identificagiio
diagndstica

Thilizagdo de ultrassonografia
3D paraidentficagio de
expressio fenotipica tarcdia

Identficagdo da sindrome da
prematunidade 1chose por meto
da separagic das membranas
coribnica ¢ amnidtica ¢
polidrimnio

Achados ultrassonograficos de
alteragdes em membros com
flexdo fiza ¢ alteragdes
vasculares abdominas

Tabela 1. Ilustra os principais critérios utilizados nos trabalhos selecionados.
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As manifestagoes clinicas comuns da ictiose arlequim in-
cluem endurecimento da superficie da pele, o que compro-
mete o controle de temperatura corporal, por dificuldade de
perda de agua e o favorecimento de infec¢oes. Além disso,
sao comuns alteragGes respiratorias e desidratagao.’

Na ultrassonografia obstétrica, podem ser observadas
alteragdes como alteragao da morfologia do osso nasal ou
nariz ausente, ectropio, eclabio, orelhas displasicas, dedos
das maos e pés hipoplasicos, dedos dos pés encurvados,
punho cerrado, restricao de crescimento fetal, polidramnio
e pele espessa. A ultrassonografia morfologica confirma as
alteracOes encontradas na ultrassonografia inicial e de roti-
na obstétrica.”!°

Nas figuras 2 a 4, observam as seguintes caracteristicas
relacionadas a ictiose arlequim: eversao palpebral, boca
grande e aberta, e caracteristicas faciais anormais.

Figura 2. Ultrassonografia bidimensional - eversao das palpebras do feto °.

Figura 3. Ultrassonografia bidimensional - feto com boca grande e aberta °.

Figura 4. Ultrassonografia tridimensional — caracteristicas faciais anormais®.

A ultrassonografia pré-natal, especialmente a USG 3D, é
uma modalidade de diagnostico pré-natal, mas por mais que
tenham muitos sinais distintos no exame, como membros
curtos, boca aberta, contraturas articulares, edema das maos
e pés e liquido amnidtico turvo, a expressao fenotipica tar-
dia da doenga representa um desafio tanto para a deteccao
oportuna quanto para tratamento adicional — figura 4. !

Na sindrome da prematuridade ictiose, outro tipo de
genodermatose, podem ser encontrados na ultrassonografia
pré-natal separacao das membranas corionica e amnidtica e
polidramnio com aparéncia de céu estrelado. 2

Os achados de ultrassonografia pré-natal na dermatopa-
tia restritiva podem ser feto com restricao de crescimento
assimétrico, separacao da membrana corioamniotica, poli-
dramnio ou oligodramnio, pequena boca redonda continu-
amente aberta, micrognatia, contraturas fixas em flexao do
membro superior e varize da veia umbilical intra-abdominal
fetal. Estes achados sao caracterizados nas figuras >513

Figura 5. Ultrassonografia mostrando boca aberta em forma de “O” .
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SEC

Figura 6. Ultrassonografia mostrando separa¢do da membrana
corioamnioética e polidramnio®.

-

Conﬁted extremities

~E

'.'3 &

Figura 7. Ultrassonografia mostrando contragoes fixas em flexdao dos
membros superiores'

Fetal intra-abdominal
umbilical vein varix

Figura 8. Ultrassonografia mostrando variz da veia umbilical intra-
abdominal fetal (dilatagdo de 9,9mm) ©.

CONCLUSAO

As ictioses sao doencas genéticas e raras que apresen-
tam, em sua maioria, prognostico ruim. Por ter apresentacao
intrautero, o diagnostico por imagem contribui e continua
sendo o método de escolha com o beneficio de nao ser

invasivo e detectar a doenca sem qualquer historico familiar.
Dessa forma, € essencial que o imaginologista tenha conhe-
cimento sobre a patologia e principalmente sobre seus acha-
dos caracteristicos, encontrados através da ultrassonografia.
A inclusao dos parametros destas dermatopatias na rotina de
pré-natal € de extrema importancia para realizar um rastreio
efetivo. Logo, devido a escassez de estudos sobre o tema, o
diagnostico acaba sendo tardio, piorando o prognostico do
feto e agravando o sofrimento da familia.

REFERENCIAS

1- Souza ASR, Freitas SG. Humanizagdo na medicina fetal. Rev Bras Saude
Mater Infant. 2018;18(3):453-5.

2- Sampaio MCA, Oliveira ZNP, Miguelez J. Diagnostico pré-natal das geno-
dermatoses. An Bras Dermatol. 2007;82(4):353-8.

3- Luu M, Cantatore-Francis JL, Glick SA. Prenatal diagnosis of genodermatoses:
current scope and future capabilities. Int ] Dermatol. 2010;49(4):353-61.

4- Borges AS, Cordeiro A, Brasileiro A, Lopes MJP. Ictioses Congénitas: série
de 11 casos da consulta multidisciplinar de dermatologia pediatrica, Centro
Hospitalar e Universitario de Lisboa Central. Rev SPDV. 2019;77:25-32.

5- Craiglow BG. Ichthyosis in the newborn. Semin Perinatol. 2013;37(1):26-31.

6- SAS/MS. Protocolo clinico e diretrizes terapéuticas: ictioses hereditarias;
2015 [Cited 2023 Sep 25I. Available from: http://portalarquivos.saude.
gov.br/images/pdf/2015/novembro/26/Ictioses-Heredit—rias-—PCDT-For-
matado—port1162-2015.pdf.

7- Ictiose bolhosa de Siemens. Orphanet. [Cited 2023 Sep 251. Avail-
able from: https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.
php?Ing=PT&Expert=455.

- Ramot, Y. Intrauterine diagnosis of genodermatoses. Curr Derm Rep.

2013;2:243-8.

Jian W, Du Q, Lai Z, Li Y, Li S. Prenatal diagnose of a fetus with Harlequin
ichthyosis in a Chinese family. Taiwan ] Obstet Gynecol [Internetl. 2018
[Cited 2023 Sep 251;57(3):452-5. Available from: https://www.science-
direct.com/science/article/pii/S1028455918300895?via%3Dihub.  Doi:
10.1016/}.tj0g.2018.04.023.

10- Harish MR, Bhadbhade SP, Shashikumar BM, Deepadarshan K. Harle-
quin ichthyosis — a disturbing disorder. | Pakistan Assoc Dermatologists.
2018;28(3):388.

11- Alkili¢ A. Recurrent case of a rare and devastating entity: Harlequin Ichthyo-
sis. Turkiye Klinikleri Journal of Case Reports. 2019; 27(2):2018-20.

12- Al-Khenaizan S, AlSwailem A, AlBalwi MA. Ichthyosis Prematurity Syn-
drome: a rare form but easily recognizable ichthyosis. Case Rep Dermatol.
2021;13(3):470-3.

13- Wang Y, Liu C, Mai M, Ding H, Huang Y, Zhang Y, Zhao X, Du L, Xiong
Y, Geng ], Yin A. Prenatal diagnosis for restrictive dermopathy caused
by novel mutations in ZMPSTE24 gene and review of clinical features
and pathogenic mutations described in literatures. SN Compr Clin Med.
2020;2(4):257-64.

o

P

30 | RBUS - REVISTA BRASILEIRA DE ULTRASSONOGRAFIA




DIAGNOSTICO ULTRASSONOGRAFICO PRE-NATAL DE ICTIOSES - COMPILACAO DE IMAGENS

MARIA CAROLINA ROSSI PEGORER
http://lattes.cnpq.br/7888236096374452
https://orcid.org/0009-0006-1437-067X

LARISSA DA SILVA ALMEIDA
https://lattes.cnpq.br/2923162446393804
https://orcid.org/0009-0005-4401-5970

BIANCA CHACON DEZOTTI
http://lattes.cnpq.br/8093059024077341
https://orcid.org/0009-0007-1778-412X

ISABELLA FERREIRA CAPRA
https://lattes.cnpq.br/3843117014473060
https://orcid.org/0009-0009-3725-3013

REJANE MARIA FERLIN
http://lattes.cnpq.br/5724799767591309
https://orcid.org/0009-0007-1170-0052

LEONARDO DE SOUZA PIBER
http://lattes.cnpq.br/3176689179668902
https://orcid.org/0000-0001-6031-8334

Editor Cientifico - Heverton Pettersen
Revisdo Ortografica: Dario Alvares
Recebido: 27/09/24. Aceito: 30/09/24. Publicado: 30/10/24.

VOL. 32 N° 37 - SETEMBRO 2024

| 31




RELATO DE CASO

IMPLICACOES DIAGNOSTICAS E PROGNOSTICAS
DA DOENCA RENAL POLICISTICA AUTOSSOMICA
RECESSIVA NO PRE-NATAL: ESTUDO DE CASO E
CONSIDERACOES CLINICAS

DIAGNOSTIC AND PROGNOSTIC IMPLICATIONS OF AUTOSOMAL
RECESSIVE POLYCYSTIC KIDNEY DISEASE IN PRENATAL CARE: CASE
STUDY AND CLINICAL CONSIDERATIONS

VINICIUS CAPELLARI GABANA', LUISA RIGON BORBA', YASMIN RICARTE HASS LOPES', ANDRE CAMPOS DA CUNHA',
RAFAEL ROSA', JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES?

RESUMO

INTRODUCAO: A doenca renal policistica autossémica recessiva (DRPAR) é a doenca renal cistica mais frequentemente observada no periodo
pré-natal. Nosso objetivo foi descrever os achados pré-natais de um feto diagnosticado com DRPAR, salientando a sua importdncia para o
diagnéstico, manejo e progndstico dos pacientes.

RELATO DO CASO: A paciente era uma primigesta de 16 anos, cujo marido era consanguineo. Ela foi encaminhada para avaliagéo devido a rins
displdsicos multicisticos no feto. O exame com 22 semanas revelou rins displdsicos e aumentados de tamanho, hiperecogénicos e com cistos,
associados a adramnia. O ultrassom com 31 semanas mostrou reducéo da circunferéncia tordcica e aparente hipoplasia pulmonar. A ressondncia
magnética (RM) fetal revelou achados similares, o que foi compativel com DRPAR. A crian¢a nasceu apresentando fdcies de Potter e um abdome
bastante distendido, e foi a 6bito apds o nascimento por disfun¢do respiratéria.

DISCUSSAO: A identificacdo pré-natal através do ultrassom das caracteristicas renais associadas ¢ adramnia foi importante para o diagndstico
de DRPAR, especialmente diante de diversos diagndsticos diferenciais. Dados da histdria clinica e o resultado da avaliag¢édo pela RM foram também
importantes para a confirmagdo diagndstica. Além disso, outros achados, como redugdo da circunferéncia tordcica, auxiliaram no planejamento
do nascimento e determinagdo da gravidade do prognéstico.

CONCLUSAO: Nosso relato destaca a importancia da avaliacdo pré-natal através do ultrassom para a deteccdo de achados que possuem um
papel crucial tanto para o diagndstico de DRPAR como manejo e progndstico.

PALAVRAS-CHAVE: RIM POLICISTICO AUTOSSOMICO RECESSIVO; DIAGNOSTICO PRE-NATAL; OLIGOHIDRAMNIO; GERENCIAMENTO
CLINICO; PROGNOSTICO.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Autosomal recessive polycystic kidney disease (ARPKD) is the most frequently observed cystic kidney disease in the prenatal
period. Our objective was to describe the prenatal findings of a fetus diagnosed with ARPKD, highlighting their importance for the diagnosis,
management, and prognosis of patients.

CASE REPORT: The patient was a 16-year-old primigravida whose husband was consanguineous. She was referred for evaluation due to
multicystic dysplastic kidneys in the fetus. The examination at 22 weeks revealed enlarged, hyperechoic dysplastic kidneys with cysts, associated
with oligohydramnios. The ultrasound at 31 weeks showed reduced thoracic circumference and apparent pulmonary hypoplasia. Fetal magnetic
resonance imaging (MRI) revealed similar findings, consistent with ARPKD. The child was born with Potter's facies and a severely distended
abdomen, and passed away after birth due to respiratory dysfunction.
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DISCUSSION: Prenatal identification through ultrasound of the renal characteristics associated with oligohydramnios was crucial for the
diagnosis of ARPKD, especially in light of various differential diagnoses. Data from the clinical history and the results of the MRI evaluation were
also important for confirming the diagnosis. Additionally, other findings, such as reduced thoracic circumference, assisted in the planning of the

birth and determining the severity of the prognosis.

CONCLUSION: Our report highlights the importance of prenatal evaluation through ultrasound for the detection of findings that play a crucial role

in both the diagnosis of ARPKD and its management and prognosis.

KEYWORDS: AUTOSOMAL RECESSIVE POLYCYSTIC KIDNEY DISEASE; PRENATAL DIAGNOSIS; OLIGOHYDRAMNIOS; CLINICAL
MANAGEMENT; PROGNOSIS.

INTRODUCAO

A doenca renal policistica € uma condi¢ao genética
que pode ter um padrao de heranga autossomico do-
minante ou autossomico recessivo. Contudo, ambas as
formas sao caracterizadas pela presenca de varios cistos
renais e sao classificadas como ciliopatias devido a estru-
tura e fungao anormal dos cilios (organelas presentes no
lado apical de quase todas as células epiteliais e de muitas
células endoteliais), que contribuem para proliferacao de
células cisticas, secrecao de fluidos e alteracdes na matriz
extracelular 2.

Essas condicoes podem ser detectadas ainda no peri-
odo pré-natal, a partir da identificacao de achados ultras-
sonograficos caracteristicos. Além disso, esses permitem
a diferenciacao entre a doenca do adulto, que € a forma
com padrao dominante, e a da infancia, que possui pa-
drao autossomico recessivo. Essa ultima € mais comumen-
te conhecida como doenca renal policistica autossomica
recessiva (DRPAR) e consiste na doenga renal cistica mais
frequentemente observada no periodo intradtero?.

Assim, o objetivo deste relato foi descrever os achados
pré-natais de um feto diagnosticado com DRPAR, no in-
tuito de salientar a importancia deles para a determinagao
nao so6 do diagnostico como do manejo e do prognostico
dos pacientes.

RELATO DE CASO

A paciente era uma mulher de 16 anos em sua primeira
gestacao. Ela foi encaminhada ao servico de medicina fetal
por um ultrassom mostrando um feto com evidéncias de
rins displasicos multicisticos. O marido era consanguineo,
primo em primeiro grau. No ultrassom realizado no segun-
do trimestre, com 22 semanas de gestacao, observaram-
-se rins displasicos e aumentados de tamanho (o direito
media 6,1 x 3,2 x 3,2cm, com um volume de 33,1cm?,
e o rim esquerdo, 5,7 x 3,5 x 3,3cm, com um volume de
34,2cm3), hiperecogénicos e com multiplos cistos em seu
interior, apresentando pouca diferenciacao corticomedular
e associados a presenca de adramnia (Fig. 1).

Figura 1. Imagens do ultrassom bidimensional, realizado com 22 semanas
de gestacdo, mostrando o aspecto dos rins, que se mostram displasicos e
aumentados de tamanho, além de hiperecogénicos, com multiplos cistos
em seu interior e pouca diferenciagio corticomedular.

A ecocardiografia fetal foi normal. O cariotipo fetal,
coletado a partir do procedimento de cordocentese, re-
velou uma constituicdo cromossomica masculina normal
(46,XY). O exame de ultrassom feito com 31 semanas de
gestacao mostrou ainda reducao da circunferéncia toracica
associada a uma aparente hipoplasia pulmonar.

A ressonancia magnética (RM) fetal revelou achados
similares aos encontrados na avaliacao ultrassonografica, o
que foi compativel com o diagnostico de DRPAR (Fig. 2).

Figura 2. Aspecto dos rins visualizados através da ressonincia magnética
fetal. Notar semelhanca com os achados verificados por meio do exame de
ultrassom. As setas vermelhas indicam os rins e as brancas, o pulmao, que,
pelo tamanho, parece se mostrar hipopldsico (A e B).

A crianga nasceu de parto cesareo, a termo, pesando
3.130g e com escore de Apgar de 2 tanto no primeiro
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como no quinto minuto. Na avaliacao do recém-nascido,
observaram-se facies de Potter (face achatada, com presen-
¢a de sulcos infraorbitais marcados, micrognatia e orelhas
baixo implantadas), além de um abdome bastante disten-
dido. Ele desenvolveu uma disfungao respiratoria grave e
veio a obito poucas horas apos o nascimento.

DISCUSSAO

A avaliacao da anatomia fetal no segundo trimestre de
gestacao pela ultrassonografia € uma ferramenta essencial
para o diagnostico de diversos defeitos congénitos, sendo
que aproximadamente 20% destes estao relacionados a
anomalias renais. Um dos achados mais sugestivos de DR-
PAR € a presenca de cistos renais, geralmente pequenos
(1-2 mm de diametro), detectados entre 21 e 24 semanas
de gestacao. A quantidade e o tamanho dos cistos sao fato-
res importantes para o diagnostico. Embora o envolvimen-
to hepatico seja caracteristico da DRPAR, geralmente nao é
detectado antes do nascimento. Outros achados relevantes
ao ultrassom incluem rins aumentados e reducao do volu-
me de liquido amnidtico, indicativos de disfung¢ao renal. A
dilatagao dos tubulos renais também provoca hiperecoge-
nicidade renal, e a bexiga fetal pode ser pequena ou nao
visualizada devido a baixa producao de urina 3.

No presente caso, a RM fetal complementou os achados
ultrassonograficos, confirmando o diagnostico de DRPAR.
A RM ¢€ especialmente util em situacGes de oligodramnio,
adramnia, obesidade materna ou ma posicao fetal, que po-
dem dificultar a visualiza¢ao dos rins e do trato urinario °.

O diagnostico diferencial da DRPAR inclui diversas
condi¢des com envolvimento cistico renal, como a Do-
enca Renal Policistica Autossomica Dominante (DRPAD)
e rins displasicos multicisticos. A DRPAR pode asseme-
lhar-se a sindrome de Meckel-Gruber, mas esta apresenta
outras caracteristicas, como encefalocele occipital e poli-
dactilia pos-axial .

A cariotipagem fetal foi realizada nao para confirmar
a DRPAR, ja que essa é uma condicao de origem génica,
mas para excluir alteragdes cromossomicas, como as obser-
vadas em trissomias dos cromossomos 13 e 18, que tam-
bém podem estar associadas a rins cisticos. A escolha pela
cordocentese se deu devido a presenca de adramnia. A
ecocardiografia fetal foi realizada para excluir cardiopatias
congeénitas, comuns em sindromes cromossomicas °.

A DRPAR ¢ uma doenca renal cistica grave que pode
afetar também o figado e o trato biliar, com uma incidéncia
estimada de 1:20.000 nascimentos. E causada por muta-
¢oes no gene PKHDI, localizado no cromossomo 6p12.
3-p12.2. As mutagoes sao geralmente exclusivas de cada
familia, o que dificulta correlagdes genotipo-fendtipo e a
implementacao de testes diagnosticos diretos 7.

Como condic¢ao autossomica recessiva, a DRPAR pode
estar associada a consanguinidade parental e ao historico
de irmaos afetados, embora a auséncia desses fatores nao

exclua o diagnostico. O correto diagnostico € essencial para
o aconselhamento genético e determinacgao do risco de re-
corréncia, que é de 25% para futuros filhos do casal *8.

Além disso, o aconselhamento genético deve abordar o
prognostico e o manejo da gestacao. Nos casos de sequéncia
de Potter, como no nosso paciente, 0 prognostico € grave,
com alta taxa de mortalidade extrauterina. Em situagcoes me-
nos graves, o aconselnamento familiar através do planeja-
mento do parto e a preparacao para intervengoes neonatais,
como dialise e ventilacdo mecanica, sao fundamentais °.

Nos casos de DRPAR, a doenga em si nem sempre esta
presente no periodo pré-natal; entretanto, sua expressao
precoce, ja nesse periodo, € considerada um fator de mau
prognostico. A presenga de oligodramnia ou adramnia € o
achado de maior impacto na determinacao da sobrevida *.
Além disso, a reducao da circunferéncia toracica esta asso-
ciada a hipoplasia pulmonar, que € frequente nesses casos,
usualmente secundaria a essa redugao ou falta de liquido
amniotico (oligodramnia ou adramnia). Isso se deve a ausén-
cia de producao de urina fetal devido ao comprometimento
renal, que leva a constricio fetal e a sequéncia de Potter,
com achados como achatamento da face, sulcos infraorbitais
marcados e orelhas baixo implantadas (facies de Potter), de-
formidades com contraturas ou artrogripose dos membros e
hipoplasia pulmonar 2,

A hipoplasia pulmonar, secundaria a oligodramnia, é a
principal causa de obito pos-natal, sendo responsavel por
aproximadamente 30% das mortes logo apos 0 nascimen-
to. No entanto, a sobrevida neonatal tem melhorado em
casos com menor grau de comprometimento renal e au-
séncia de oligodramnia '*”7.

Desta forma, a identificacao pré-natal desses achados
em casos suspeitos de DRPAR pode ser utilizada como
uma ferramenta de predicao do risco perinatal e de prog-
nostico em longo prazo *.

CONCLUSAO

Este relato destaca a importancia da ultrassonografia no
diagnostico pré-natal de DRPAR, sendo possivel identifi-
car achados renais e gestacionais que sugerem a condicao,
mesmo em meio a diversas doencas renais cisticas. Dados
clinicos e exames complementares, como a RM, também
contribuem para confirmar o diagnostico. Exames adicionais,
como cariotipagem e ecocardiografia fetal, sao uteis no diag-
nostico diferencial. Achados como oligodramnia e redugao
da circunferéncia toracica sao relevantes para o planejamen-
to do parto e para a determinacao do prognostico.
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CISTO ALANTOIDE ASSOCIADO A UROPATIA
OBSTRUTIVA: RELATO DE CASO COM REGRESSAO
ESPONTANEA PRE-NATAL

ALLANTOIC CYST ASSOCIATED WITH OBSTRUCTIVE UROPATHY: A CASE
REPORT WITH SPONTANEOUS PRENATAL REGRESSION

RAFAELA GAGEIRO LUCHESI SOARES ', ALINE DEBORAH MORAES ', MARIA EDUARDA CORREA PEREIRA ",
JULIA CACHAFEIRO REQUIA ', RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA ', JORGE ALBERTO BIANCHI TELLES *

RESUMO

INTRODUCAO: O cisto alantoide é uma dilatacdo que ocorre devido d regresséo e fechamento inadequado do draco. Nosso objetivo foi descrever
os achados pré-natais de um feto apresentando cisto alantoide e evidéncias de uropatia obstrutiva que evolui com regresséo espontdnea ainda
no segundo trimestre.

RELATO DO CASO: A paciente era uma gestante de 17 anos cujo ultrassom obstétrico com 16 semanas revelou um cisto de cordéo umbilical,
medindo 2,3cm de diametro, que se comunicava a uma bexiga fetal dilatada. Havia visualizagédo do “sinal da fechadura’; indicando uma possivel
obstrugao uretral. Um més depois verificou-se também dilata¢do de ambas pelves renais. Com 24 semanas, o cisto néo foi mais visto e a bexiga
apresentava dimensées normais, algo que com 35 semanas acabou também acontecendo com as pelves renais. A crianga nasceu assintomdtica,
sem persisténcia do traco.

DISCUSSAO: Existe a hiptese de que os cistos alantoides possam se formar devido a um aumento da press@o no trato urindrio causada por
uma obstrucdo, tal como aparentemente se observou em nosso caso. Chamou atengdo que ambos apresentaram uma involugdo espontdnea e
precoce quando comparada as descri¢oes da literatura, talvez devido a ruptura do cisto, ou resolugdo da causa da obstrugdo.

CONCLUSAO: O diagnéstico e a descricdo da evolucdo de cistos alantoides durante a gravidez séo raros. Eles tendem a apresentar involucéo
espontdnea, mas ndo de forma tdo precoce quanto no nosso caso, que talvez ocorreu devido a sua ruptura ou resolugédo natural da obstrugdo
urindria fetal.

PALAVRAS-CHAVE: CISTOS; CORDAO UMBILICAL; DIAGNOSTICO PRE-NATAL; ULTRASSONOGRAFIA; REMISSAO ESPONTANEA.

ABSTRACT

INTRODUCTION: The allantoic cyst is a dilation that occurs due to inadequate regression and closure of the urachus. Our objective was to describe
the prenatal findings of a fetus presenting with an allantoic cyst and evidence of obstructive uropathy that progressed with spontaneous regression
still in the second trimester.

CASE REPORT: The patient was a 17-year-old pregnant woman whose obstetric ultrasound at 16 weeks revealed a cord cyst measuring 2.3 cm in
diameter, communicating with a dilated fetal bladder. The "keyhole sign" was observed, indicating possible urethral obstruction. One month later,
dilation of both renal pelvises was also noted. At 24 weeks, the cyst was no longer visible, and the bladder dimensions were normal, which also
occurred with the renal pelvises by 35 weeks. The child was born asymptomatic, with no persistence of the urachus.

DISCUSSION: There is a hypothesis that allantoic cysts may form due to increased pressure in the urinary tract caused by an obstruction, as
seemingly observed in our case. It is noteworthy that both cases exhibited spontaneous and early involution compared to descriptions in the
literature, possibly due to cyst rupture or resolution of the cause of the obstruction.

CONCLUSION: The diagnosis and description of the evolution of allantoic cysts during pregnancy are rare. They tend to exhibit spontaneous
involution, but not as early as in our case, which may have occurred due to cyst rupture or natural resolution of fetal urinary obstruction.

KEYWORDS: CYSTS; UMBILICAL CORD; PRENATAL DIAGNOSIS; ULTRASOUND; SPONTANEOUS REMISSION.
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INTRODUCAO

Cistos de cordao umbilical sdo relativamente raros, com
uma prevaléncia que varia entre 0,4-3,4% no primeiro tri-
mestre de gestagao. Esses cistos podem ser classificados em
pseudocistos, que sao mais comuns e algumas vezes associa-
dos a anomalias cromossomicas, e cistos verdadeiros, menos
frequentes e geralmente localizados proximos a insercao fe-
tal do cordao umbilical .

O cisto alantoide caracteriza-se por ser uma dilatagao
causada pela regressao e fechamento inadequados do ura-
co 2. Parte dos casos esta associada a uropatia obstrutiva,
levando a hipotese de que o surgimento desses cistos possa
ocorrer devido a um aumento da pressao no trato urinario,
provocado pela obstrucao. No entanto, a sua etiologia ainda
nao é completamente compreendida 3.

Avancos significativos no desenvolvimento de equipa-
mentos de ultrassonografia de alta resolucao tém permitido
diagnosticos mais precisos de diferentes tipos de anomalias
fetais, incluindo cistos alantoides presentes no cordao umbi-
lical '. Além disso, esse exame, por ser altamente sensivel,
tem possibilitado a identificagao de caracteristicas detalhadas
desses cistos, que podem auxiliar ainda mais na sua confir-
macao diagnostica!. Embora muitos cistos alantoides possam
desaparecer espontaneamente durante o periodo pré-natal,
possivelmente devido a uma ruptura, essa resolucao pode
resultar na presenca de um Uraco patente apds o nascimen-
to, o que frequentemente exige intervencao cirurgica. No
entanto, a importancia clinica e a historia natural dos cis-
tos alantoides ainda sao pouco relatadas na literatura, bem
como compreendidas !.

Diante disso, nosso objetivo foi descrever o caso de um
feto diagnosticado com um cisto alantoide associado a uma
uropatia obstrutiva, que apresentou resolucdo espontanea.
Junto disso, serao discutidas questoes relacionadas tanto ao
seu diagnostico e origem como a sua evolucao.

RELATO DO CASO

A paciente era uma gestante de 17 anos, em sua terceira
gestacao, com historico prévio de duas perdas gestacionais es-
pontaneas. Ela foi encaminhada com 16 semanas e 2 dias de
gestacao devido a uma colegdo de liquido, com parede espes-
sa, aderida a parede abdominal fetal, de etiologia a ser escla-
recida, associada a uma possivel estenose de uretra posterior.

O ultrassom realizado nesse momento da gravidez em
nosso servico mostrou a presenga de um cisto localizado no
cordao umbilical, medindo 2,3cm de diametro (Fig. 1A),
além de uma dilatagao da bexiga, com espessamento de sua
parede, e evidéncia do “sinal da fechadura”, indicativo de
uma obstrucao uretral (Fig. 2B). As pelves renais possuiam
um tamanho normal (a direita media 3,5mm e a esquerda,
3,8mm) (Fig. 2A). O exame realizado com 18 semanas e 2
dias mostrou achados semelhantes.

O cariotipo fetal, realizado por amniocentese, foi normal
(46,XY). O exame ultrassonografico realizado um meés de-
pois mostrou um cordao umbilical com trés vasos e presenga

de um cisto no seu interior, medindo 2,7cm de diametro
(Fig. 1B). Havia dilatacao das pelves renais (a direita media
6,8mm e a esquerda, 6,6mm) (Fig. 2C). Além disso, foi pos-
sivel visualizar a comunicagao existente entre a bexiga e o
cisto alantoide, através do uraco (Fig. 2D). O liquido amnio-
tico mostrava-se com uma quantidade normal.

Na avaliagao ultrassonografica, com 24 semanas e 2 dias
de gestacao, o cisto no cordao umbilical nao era mais visivel.
Havia apenas um enovelamento do corddo umbilical proximo
a parede abdominal (Fig. 1C). Além disso, a bexiga apresen-
tava forma e dimensoes normais (Fig. 2F). As pelves renais
mediam 6,0mm a direita e 5,0mm, a esquerda (Fig. 2E).

Figura 1. Imagens de ultrassom bidimensional com uso do Doppler,
mostrando o cisto alantoide (setas vermelhas) com 16 semanas e 2 dias (A),
e com 21 semanas e 2 dias (B). Note que com 24 semanas e 2 dias o cisto
ndo era mais visivel e havia um enovelamento do corddo umbilical proximo
a parede abdominal (seta vermelha) (C).

Figura 2. Imagens do trato urindrio fetal observadas através do ultrassom
bidimensional em diferentes momentos da gestacao.

No exame de ultrassom, com 26 semanas e 4 dias, havia
reducao também do tamanho de ambas as pelves renais. O
ecocardiograma com Doppler fetal nao revelou anomalias.
Com 35 semanas, o indice de liquido amniotico (ILA) mos-
trava-se normal. O ultrassom realizado proximo do final da
gravidez, com 37 semanas, também nao revelou alteragoes.

A crianga nasceu de parto cesareo, com 37 semanas € 5
dias de gestacao, pesando 3.150 gramas e com escores de
Apgar de 9 e 10 no primeiro e quinto minutos, respectiva-
mente. Ela estava assintomatica, sem sinais de persisténcia
do uraco ou mesmo de obstrugao uretral. Sua fungao renal
era normal.

DISCUSSAO
Apesar dos avancos recentes no diagnostico por imagem,
a descricao pré-natal de cistos alantoides ainda € rara na
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literatura disponivel '*°. Relatos detalhando sua evolucao,
como no presente caso, sao ainda menos comuns °.

Do ponto de vista diagnostico, conforme observado em
nosso relato, o ultrassom bidimensional com Doppler € sufi-
ciente para identificar o cisto. Achados importantes incluem
a visualizagao do cisto no interior do cordao umbilical, entre
os vasos, e a identificacao de uma comunicacao com a bexi-
ga fetal *. Exames complementares, como a ecocardiografia
fetal, foram cruciais para excluir malformagoes associadas .

Cistos alantoides tendem a ocorrer de forma isolada. En-
tretanto, a literatura descreve associacoes com outras ano-
malias fetais, como onfalocele, hipospadia e diverticulo de
Meckel 7, além de anormalidades cromossOmicas, como a
microdelecdo envolvendo a regido 1q21.1g21.2 8. Embora
a relacao com alteragdes cromossomicas, como a trissomia
do cromossomo 13 (sindrome de Patau) e a trissomia do
cromossomo 18 (sindrome de Edwards), seja mais forte em
casos de pseudocistos do cordao umbilical!, este achado re-
for¢a a importancia de exames laboratoriais, como cariotipo
e microarray (array-CGH), em casos de cisto alantoide 3°.

Em nosso caso, a ultrassonografia revelou achados su-
gestivos de uropatia obstrutiva em nivel uretral, que desapa-
receram espontaneamente ao longo da gestacao. A analise
cariotipica nao revelou anormalidades cromossomicas, mas
nao exclui a possibilidade de alteracGes microscopicas, como
microdele¢es ou microduplicagoes, nao detectadas por este
exame. Essas alteracoes podem ser identificadas por técnicas
de citogenética molecular, como FISH ou array-CGH .

Os cistos alantoides normalmente aumentam de tama-
nho antes de se resolverem espontaneamente, sugerindo
ruptura antes do nascimento '. No presente caso, acredita-
mos que a resolucao ocorreu pela ruptura do cisto, como
sugerido na literatura !, visto que o cisto aumentou ligeira-
mente antes de desaparecer. Isso pode ter causado a forma-
¢ao de uma fistula, com descompressao do trato urinario
pelo extravasamento de urina fetal para o espaco amniotico.

Outra hipotese € que a resolucdo tenha ocorrido devido a
diminuicao da pressao no trato urinario, consequéncia da re-
solucao espontanea da obstrucao *. Essa suposicao € reforcada
pela auséncia de sinais de uropatia obstrutiva apos o nasci-
mento, como a presenga de uma valvula de uretra posterior *.

Cistos alantoides no cordao umbilical estao frequente-
mente associados a uraco patente, condicao que geralmente
requer tratamento cirdrgico !. A abordagem pos-natal usual
€ a resseccao cirurgica °. Contudo, no nosso caso, houve
resolucao espontanea do cisto, ainda no segundo trimestre,
mais precocemente que o normalmente relatado, o que
pode explicar a auséncia de persisténcia do uraco apos o
nascimento. E também relevante notar que, apesar dos sinais
de uropatia obstrutiva durante a gestagao, a funcao renal
do recém-nascido estava preservada, evitando complicagoes
como a necessidade de dialise ou transplante renal. Talvez
isso esteja relacionado a resolucao precoce dos sinais de obs-
trucao, conforme observado durante a gestacao.

Infecgoes sao as principais complicagoes associadas aos

cistos alantoides?. Qutras consequéncias possiveis incluem
prematuridade, formagao de fistulas, abscessos ° €, raramen-
te, progressao para malignidade 2.

CONCLUSOES

O diagnostico e a descricao da evolugao de cistos alan-
toides durante a gestacao sao raros. Embora geralmente
ocorram de forma isolada, alguns casos estao associados a
anomalias cromossomicas ou malformagoes, especialmente
obstrugdes do trato urinario. Esses cistos tendem a se resol-
ver espontaneamente, mas a resolu¢do precoce observada
neste caso pode ter ocorrido devido a ruptura do cisto, com
formagao de fistula, ou a resolugao espontanea da obstrugao
urinaria. Isso pode ter contribuido para a nao persisténcia do
uraco apos 0 nascimento, bem como para a preservacao da
fungao renal.
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RELATO DE CASO

TERATOMA INTRAPERICARDICO FETAL: UM
RELATO DE CASO

FETAL INTRAPERICARDIAL TERATOMA: A CASE REPORT

FERNANDO GUIMARAES SILVA', MARCELLO BRAGA VIGGIANO', THIAGO LARA DA ROCHA', RAISSA FRAGOSO',
EMANOELE DE FREITAS SIQUEIRA', WALDEMAR NAVES DO AMARAL?

RESUMO

INTRODUCAO: Os tumores cardiacos primdrios, incluindo os teratomas, séo raros e geralmente diagnosticados intradtero ou no pés-natal. O
teratoma intrapericdrdico é o segundo tumor cardiaco benigno mais comum no feto, podendo causar complicacées como tamponamento
cardiaco e hidropsia fetal, levando a morte. Este relato descreve um caso raro de teratoma intrapericdrdico fetal detectado por ultrassonografia
em uma maternidade de alto risco.

RELATO DE CASO: Uma gestante de 32 anos foi diagnosticada com uma massa mediastinal de 32mm, associada a derrame pericdrdico,
deslocamento do mediastino e risco de hidropsia. A paciente foi encaminhada para outro hospital para procedimentos de pericardiocentese e
esclerose do tumor. Apesar das tentativas, o feto desenvolveu hidropsia e, apds o nascimento via cesdrea, faleceu devido a hipoplasia pulmonar.
DISCUSSAO: O diagnéstico fetal precoce de tumores cardiacos tornou-se mais preciso com o avanco das técnicas de imagem. Os teratomas
intrapericdrdicos sd@o tumores raros que podem levar a compressdo cardiaca e morte fetal. O diagndstico precoce é crucial para o manejo
adequado, permitindo intervengbes como pericardiocentese ou ressecgdo cirdrgica. A cirurgia fetal é uma opgéo terapéutica quando disponivel e
realizada antes da hidropsia.

CONCLUSAO: O manejo precoce e a cirurgia fetal poderiam ter mudado o prognéstico desse caso. Encaminhamento rdpido para centros
especializados é essencial para melhorar os resultados perinatais.

PALAVRAS-CHAVE: TERATOMA INTRAPERICARDICO, MEDICINA FETAL, TUMOR CARDIACO FETAL, PERICARDIOCENTESE, HIDROPSIA,
CIRURGIA FETAL.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Primary cardiac tumors, including teratomas, are rare and usually diagnosed either intrauterine or postnatally. Intrapericardial
teratoma is the second most common benign cardiac tumor in fetuses and can cause complications such as cardiac tamponade and fetal hydrops,
leading to death. This report describes a rare case of fetal intrapericardial teratoma detected by ultrasound in a high-risk maternity unit.

CASE REPORT: A 32-year-old pregnant woman was diagnosed with a 32mm mediastinal mass, associated with pericardial effusion, mediastinal
shift, and risk of hydrops. The patient was referred to another hospital for pericardiocentesis and tumor sclerosis procedures. Despite these attempts,
the fetus developed hydrops and, after delivery by cesarean section, died due to pulmonary hypoplasia.

DISCUSSION: Early fetal diagnosis of cardiac tumors has become more accurate with advancements in imaging techniques. Intrapericardial
teratomas are rare tumors that can lead to cardiac compression and fetal death. Early diagnosis is crucial for proper management, allowing
interventions such as pericardiocentesis or surgical resection. Fetal surgery is a therapeutic option when available and performed before hydrops
develops.

CONCLUSION: Early management and fetal surgery could have changed the prognosis in this case. Prompt referral to specialized centers is
essential to improve perinatal outcomes.

KEYWORDS: INTRAPERICARDIAL TERATOMA, FETAL MEDICINE, FETAL CARDIAC TUMOR, PERICARDIOCENTESIS, HYDROPS,

FETAL SURGERY.

INTRODUGCAO De acordo com Tagliati et al ! s3ao tumores diagnosticados

Os tumores cardiacos primarios sio diagnosticos raros na infancia ou na vida fetal como lesdes intrapericardicas
e geralmente realizados intrautero ou no periodo pos natal. multiloculadas com componentes cisticos e solidos, tipica-
1. Hospital Estadual da Mulher de Goias ENDEREGCO PARA CORRESPONDENCIA:
(HEMU), Goiania FERNANDO GUIMARAES SILVA
2. Hospital de Clinicas da Universidade Sarmento Leite, 245/403 - Porto Alegre - RS CEP:90.050-170
Federal de Goias (HC-UFG), Goiania E-mail: frnd.guimaraes@gmail.com
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mente localizados perto da raiz da artéria pulmonar ou aor-
ta. Segundo Camargo et al 2 apresenta uma incidéncia de
0,009% em rastreamentos ultrassonograficos de baixo e alto
risco. Cerca de 90% destes tumores sao benignos e corres-
pondem a cinco tipos histologicos, rabdomiomas, teratomas,
fibromas, hemangiomas e hamartomas?. O rabdomioma é
o mais frequente dentre os tipos histologicos benignos, sen-
do responsavel por 60-86% dos casos. Ja o teratoma, € 0
segundo mais frequente. Trata-se de um tumor raro de ori-
gem, histologicamente complexo embrionaria composto por
linhagens celulares germinais endodérmicas, mesodérmicas
e ectodérmicas. A ultrassonografia e a ecocardiografia fetal,
de acordo com Desmond et al’, frequentemente detectam
tais patologias. No que tange o teratoma intrapericardico,
esta massa tumoral junto ao derrame pericardico pode oca-
sionar tamponamento cardiaco que, se aliviado, pode salvar
a vida do feto. O objetivo deste relato € descrever um caso
suspeito desta rara patologia fetal detectado pela ultrasso-
nografia obstétrica em uma maternidade de alto risco de
Goiania-GO, assim como dificuldades e eventos relaciona-
dos ao caso.

RELATO DE CASO

O Hospital Estadual da Mulher de Goias (HEMU) é um
hospital publico situado em Goiania (GO) que absorve signi-
ficativa parte dos casos de medicina fetal de todo estado de
Goias e é referéncia no Brasil para cirurgia de correcao de
gemelaridade imperfeita. Em 20 anos, este € o primeiro caso
de suspeita de teratoma intrapericardico fetal.

O caso em questao € de uma gestante, 32 anos, secun-
digesta com historico de aborto prévio de primeiro trimes-
tre ha 10 anos, sobrepeso, sem alteracoes laboratoriais ou
vicios. Foi admitida com 23 semanas e 4 dias no Servi¢o
de Obstetricia de alto risco do HEMU com ultrassonogra-
fia obstétrica externa descrevendo formacao solido-cistica
em contato intimo com o corag¢ao direito medindo em seu
maior diametro 28mm e um ecocardiograma externo des-
crevendo um tumor extracardiaco associado a derrame pe-
ricardico de grau importante.

Na avaliagao ultrassonografica institucional foi observado
imagem circunscrita, circular e heterogénea com areas cisti-
cas e solidas em seu interior, pulsatil, adjacente predominan-
temente ao atrio direito medindo em seu maior diametro
32mm associado a derrame pericardico moderado e desvio
do mediastino para a esquerda (figura 1). Sendo aventada
entao a hipotese principal de teratoma intrapericardico pelas
caracteristicas ecograficas apresentadas.

Figura 1: Corte transversal toracico demonstrando grande massa pericardica
associada a importante derrame pericardico. 4C - visdo de quatro cAmaras
cardiacas; T - teratoma intrapericardiaco; DP - derrame pericardico.

Diante do provavel diagnostico, evidenciou-se a necessi-
dade de intervencao cirurgica para melhorar o prognostico
fetal em fungao da possibilidade de progressao das dimen-
soes de massa mediastinal com consequente hidropsia e obi-
to fetal. Devido a indisponibilidade de recursos fisicos no
HEMU, a paciente foi referenciada ao Hospital de Clinicas
da Universidade Federal de Goias (HC-UFG) para avaliacao.

Em exame admissional do setor de Medicina Fetal no
HC-UFG, foi notado agravo do derrame pericardico, além
de edema de couro cabeludo. Proposto procedimento de
pericardiocentese para alivio do derrame fetal e esclerose de
tumor com objetivo de retardar agravamento do quadro e
evitar morte fetal antes que fosse possivel a transferéncia da
paciente para um centro especializado.

Durante a internacdo a gestante, previamente assinto-
matica, evoluiu subitamente com fortes dores abdominais
e vomitos, sendo diagnosticada com intussuscep¢ao intes-
tinal secundaria, provavelmente, a aderéncias por cirurgia
bariatrica prévia. Dessa maneira, foi indicada laparotomia de
emergéncia por equipe da cirurgia geral e em segundo tem-
po aspiracao do derrame pericardico por pericardiocentese,
seguido de puncdo com agulha fina do tumor mediastinal e
esclerose deste com glicose hipertonica por equipe de Medi-
cina Fetal do HC-UFG - figura 2a e 2b.

Figuras: 2a. Liquido citrino aspirado durante a pericardiocentese; 2b:
Aspecto ecografico pds pericardiocentese e esclerose do tumor.
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Poucos dias apos o evento, a paciente foi transferida
para um Servico de Medicina Fetal na cidade de Sao Pau-
lo para avaliagdo da resseccao da massa. Devido ao esta-
do de gravidade fetal e pos operatorio imediato materno
o procedimento nao foi indicado. Dessa forma o manejo
seguiu-se com ecocardiofetal diaria e cardiotocografia trés
vezes ao dia. Devido recidiva de derrame pericardico em
volume consideravel outras duas pericardiocenteses foram
realizadas. Porém, nesse interim, a paciente foi submetida a
cesarea de no dia 08/05/2024 ao ser constatada hidropsia
fetal associado a arritmia cardiaca. O neonato nasceu vivo
e com aproximadamente 1500g, porém evoluiu para obito
cerca de trés horas apos o nascimento devido, provavelmen-
te, a hipoplasia pulmonar severa desenvolvida como resul-
tado da tumoracao cardiaca e suas complicacoes. O exame
histopatologico de tumor nao foi realizado para confirmagao
da hipotese ecografica.

DISCUSSAO

Camargo et al® relataram que na ultima década houve
um aumento notavel no diagnostico fetal de tumores car-
diacos primarios pelo avanco das técnicas de imagem que
conseguem diagnosticar e classificar com alta acurdcia os
varios tipos histologicos do tumor. Rychik et al * afirma que
tais tumores sao principalmente diagnosticados na infancia
ou na vida fetal.

Na vida fetal, usualmente, apresenta-se como imagens pi-
riformes com superficie lisa e lobulada, ecogenicidade hete-
rogénea com areas cisticas, com ou sem calcificacoes e quase
todos estao associados a um derrame pericardico e proximos
ao atrio direito fetal descricao semelhante ao caso em ques-
tao. Pode-se, também, demonstrar aumento da vasculariza-
cao com Doppler colorido. Raramente sao diagnosticados
na vida adulta, tendo poucos casos relatados na literatura.

A presenca do tumor cardiaco no feto pode levar a
complicagoes hemodinamicas significativas que aumentam
morbidade e mortalidade fetal e pos natal 2. Garcia et al °
descreveram que esses tumores sao associados a um quadro
clinico grave cujo derrame pericardico combinado a com-
pressao do coragao por efeito de massa podem levar a res-
tricdo progressiva de enchimento, tamponamento cardiaco,
hidropisia e morte fetal ou neonatal. Refletindo o desfecho
do caso em questao.

Ainda de acordo com Garcia et al °, na maioria das vezes
a condugao clinica abrange o monitoramento e medidas de
drenagem do liquido pericardico ou o parto quando o feto
atinge uma idade gestacional viavel para a resseccao cirur-
gica pos-natal. A ressec¢do pré-natal, no entanto, seria uma
opcao ideal de tratamento com bons resultados quando re-
alizada antes do inicio de comprometimento hemodinamico
grave. No caso em questao, devido a idade gestacional invia-
vel e indisponibilidade de cirurgia fetal, optou-se pela moni-
torizagao dos marcadores que antecipam a deterioragao in-
trautero, e pericardiocentese com esclerose do tumor como
estratégia terapéutica até acesso a um tratamento definitivo.

Para Rychik et al 4, em situagoes como essa em que ha
deteccao precoce de um tumor suspeito de teratoma in-
trapericardico com base em sua aparéncia e localizagao, é
necessaria vigilancia cuidadosa e frequente para detectar al-
teracoes do tamanho tumoral e débito cardiaco fetal. Tudo
isso, com objetivo de detectar alteragdes antes do inicio da
hidropisia, de modo a evitar o tratamento em um estado de
instabilidade hemodinamica grave. Um aumento no tama-
nho do tumor e um débito cardiaco anormalmente baixo
ou em declinio correspondem a indica¢Ges para tratamento
reforcando, entao, o carater urgencial do caso apresentado.

Desmond et al 3 atribuiram a ressec¢ao cirdrgica como
tratamento curativo de escolha. Rychik et al * defendem a
resseccao do tumor como tratamento mais eficaz uma vez
que a drenagem do componente cistico e a pericardiocen-
tese podem nao aliviar adequadamente o tamponamento
e ndo inibir o rapido crescimento do tumor. Devido ao au-
mento progressivo destes tumores, a cirurgia para bebés pre-
maturos com 28 semanas € aceitavel utilizando a estratégia
EXIT (tratamento extrautero intraparto) ou, quando disponi-
vel, uma cirurgia fetal € possivel com consideraveis chances
de sucesso se realizada antes do inicio da hidropisia fetal. Po-
rém, conforme disponibilidade dos servigos a pericardiocen-
tese seguida de pungao com agulha fina e esclerose tumoral
foram as alternativas terapéuticas possiveis para melhorar o
status hemodinamico fetal.

Rychik et al * descreveram o primeiro caso de cirurgia
fetal bem sucedida para resseccao de teratoma intrapericar-
dico realizada com 24 semanas de gestacao e creditam o
sucesso da intervencgao, a deteccao e intervencao precoce
antes da hidropsia fetal. Poucos estudos avaliam os resul-
tados perinatais e em longo prazo dos fetos com tumores
cardiacos. De acordo com a coorte de Camargo et al ? re-
alizada em 1991 e 2021 em dois centros de referéncia em
ecocardiografia fetal, dos quatro casos de teratoma intrape-
ricardico, trés evoluiram para obito e um se encontra vivo e
assintomatico apos exérese do tumor.

CONCLUSAO

Embora o prognostico pos natal dos recém nascidos sub-
metidos a resseccao tumoral seja promissor, o seguimento
pré-natal apresenta-se como um desafio. No caso em ques-
tao, o teratoma intrapericardico fetal poderia ter sido tratado
com sucesso utilizando vigilancia seriada desde sua deteccao
em idade gestacional precoce e empregando tratamento efi-
caz assim que identificados sinais de iminente hidropsia fetal.
Dessa forma, € fundamental o encaminhamento para centro
multidisciplinar de terapia fetal no momento deste diagnosti-
co ou diante dos primeiros achados que predizem a descom-
pensacao hemodinamica. Se encaminhada com agilidade,
dentro da janela de oportunidade, seria possivel considerar
a cirurgia fetal com bons resultados perinatais, modificando
o prognostico deste caso que chegou com consideravel qua-
dro de gravidade instalada inviabilizando a terapéutica com
melhor evidéncia cientifica.
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RELATO DE CASO

AUSENCIA DO CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM:
ABORDAGEM MULTIDISCIPLINAR E DESAFIOS
DIAGNOSTICOS NA MEDICINA FETAL

ABSENCE OF THE CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM: MULTIDISCIPLINARY
APPROACH AND DIAGNOSTIC CHALLENGES IN FETAL MEDICINE

JULIANA PINTO COELHO', ARTHUR PETTERSEN', MARCOS FARIA", GABRIELA HISSA', HEVERTON PETTERSEN'

RESUMO

INTRODUCAO: O cavum septum pellucidum (CSP) é uma cavidade preenchida por liquido cefalorraquidiano, localizada entre duas Idminas finas
do septo pellcido. Sua visualiza¢do é essencial no rastreamento de malformagées cerebrais da linha média anterior, particularmente pela intima
relagdo com o corpo caloso e o sistema limbico. A auséncia ou alteragdo do CSP estd associada a diversas condi¢ées, como displasia septo-optica
(DSO), agenesia de corpo caloso, holoprosencefalia e esquizencefalia. Sua persisténcia em adultos, embora muitas vezes sem implicacées, pode
estar ligada a disttrbios neuropsiquidtricos.

RELATO DE CASO: Paciente de 22 anos, nuligesta, com auséncia de visualizagdo do CSP e ventriculomegalia leve detectados no ultrassom de 23
semanas. Exames complementares incluiram neurossonografia e ecocardiografia fetal, sem outras anomalias. Ao nascimento, o recém-nascido
apresentou condicées normais e evolugdo adequada até os 10 meses, sem sinais de comprometimento neurolégico, com seguimento neuroldgico
e ressondncia magnética pendente.

DISCUSSAO: Embora a maioria dos casos de auséncia do CSP isolada evolua bem, é importante considerar que anomalias adicionais podem
ser detectadas apds o nascimento, levando a resultados desfavordveis, como altera¢ées no desenvolvimento neuropsicomotor e deficiéncias
hormonais. A avalia¢do cuidadosa e o acompanhamento pds-natal sGo essenciais para identificar possiveis complicacées e oferecer o
aconselhamento adequado aos pais.

CONCLUSAO: O diagnéstico pré-natal de auséncia do septo peltcido isolado pode ter um prognéstico mais favordvel em comparacéo com casos
associados a outras anomalias. No entanto, o acompanhamento pds-natal é fundamental, pois pode haver associacées ndo detectadas durante
avida fetal, como displasia septo-dptica e outras deficiéncias neurolégicas, o que torna o aconselhamento dos pais um desafio.

PALAVRAS-CHAVE: CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM, NEUROSSONOGRAFIA, MALFORMACOES CEREBRAIS, AGENESIA DO SEPTO
PELUCIDO, DISPLASIA SEPTO-OPTICA, PROGNOSTICO.

ABSTRACT

Introduction: The cavum septum pellucidum (CSP) is a cavity filled with cerebrospinal fluid, located between two thin sheets of the septum
pellucidum. Its visualization is essential in the screening for anterior midline brain malformations, particularly due to its close relationship with the
corpus callosum and the limbic system. The absence or alteration of the CSP is associated with various conditions, such as septo-optic dysplasia
(SOD), agenesis of the corpus callosum, holoprosencephaly, and schizencephaly. Its persistence in adults, although often without implications,
may be linked to neuropsychiatric disorders.

Case Report: A 22-year-old nulligravida patient presented with absence of CSP visualization and mild ventriculomegaly detected on ultrasound
at 23 weeks. Complementary examinations included neurosonography and fetal echocardiography, which revealed no other anomalies. At
birth, the newborn showed normal conditions and appropriate development up to 10 months of age, with no signs of neurological impairment.
Neurological follow-up and magnetic resonance imaging are still pending.

Discussion: Although most cases of isolated CSP absence have a favorable outcome, it is important to consider that additional anomalies may be
detected after birth, leading to unfavorable outcomes, such as alterations in neuropsychomotor development and hormonal deficiencies. Careful
evaluation and postnatal follow-up are essential to identify potential complications and provide appropriate counseling to parents.

Conclusion: The prenatal diagnosis of isolated absence of the septum pellucidum may have a more favorable prognosis compared to cases
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associated with other anomalies. However, postnatal follow-up is crucial, as there may be associations not detected during fetal life, such as septo-
optic dysplasia and other neurological deficiencies, which makes parental counseling a challenge.

KEYWORDS: CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM, NEUROSONOGRAPHY, BRAIN MALFORMATIONS, AGENESIS OF THE SEPTUM PELLUCIDUM,
SEPTO-OPTIC DYSPLASIA, PROGNOSIS.

INTRODUCAO

O cavum septum pellucidum € uma cavidade preenchida
por liquido cefalorraquidiano (LCR), situada entre as duas
laminas finas do septo pelucido, delimitado superiormente
pelo corpo caloso, inferiormente pelo teto do terceiro ven-
triculo e fornix anterior, e lateralmente pelos cornos frontais
dos ventriculos laterais.

Durante o desenvolvimento embrionario, o septo pelici-
do se desenvolve entre a 6° e 8 semana de gestagao, sendo
identificado no ultrassom obstétrico a partir da 17% semana. A
sua presenga e morfologia sao marcos importantes no rastrea-
mento de malformagdes cerebrais, uma vez que o CSP ¢é visu-
alizado em cortes axiais do cérebro fetal como uma estrutura
anecoica e bem delimitada entre os ventriculos laterais. Ele €
considerado um dos principais marcadores de integridade da
linha média anterior cerebral, essencial para o desenvolvimen-
to correto do sistema limbico e do corpo caloso, com o qual
mantém uma intima relacao embriologica. Embora frequen-
temente associada a agenesia de CSP com agenesia do corpo
caloso este ndo € um sinal patognomonico '3

A fusao das laminas do septo pelucido geralmente ocorre
apos o nascimento, com o fechamento da cavidade ao redor
dos primeiros seis meses de vida. No entanto, a persisténcia
do CSP pode ser observada em uma porcentagem significati-
va da populacao adulta, chegando a 30%, sendo muitas vezes
considerada uma variante anatomica sem implicacoes clinicas
graves na maioria dos casos. Entretanto, um CSP aumentado
ou persistentemente alargado tem sido associado a disturbios
psiquiatricos, como esquizofrenia e transtornos do espectro
bipolar, além de outras condi¢Oes neuropsiquiatricas *°.

Belhocine et al® através de um estudo retrospectivo com
ressonancia magnética diagnosticaram 34/14.000 (0.02%)
criancas com agenesia do septo pelucido °. Todavia a age-
nesia isolada do septo pelucido, sao consideradas condigoes
raras, com prevaléncia estimada em 2 a 3 por 100.000 nas-
cidos vivos.

A auséncia do CSP pode ser observada em associacao
com anomalias complexas, como a displasia septo-optica
(DSO), uma malformacao caracterizada pela auséncia do
septo pelucido, hipoplasia dos nervos opticos e disfuncao hi-
potalamica/pituitaria 78, Lepinard et al® foram os primeiros a
reportarem um diagnostico pré-natal da displasia septo-Opit-
ca — sindrome de Morsier. Atualmente com desenvolvimen-
to da genética humana uma muta¢ao do gene homeobox
HESX1 localizada no cromossoma 3p 14 tem sido associada
a DSQO?’. Essas anomalias cerebrais geralmente estao associa-
das a déficits no desenvolvimento neuropsicomotor e em
disfungdes hormonais severas, com implicagdes prognosti-
cas significativas 348, Estudos em neuroimagem revelam

que a auséncia ou alteragdoes no CSP, particularmente no
contexto de agenesia do corpo caloso ou displasia septo-
-optica, indicam disturbios no desenvolvimento cerebral que
requerem uma investigacao mais detalhada com ressonancia
magnética (RM) fetal para elucidar o diagnostico e facilitar o
planejamento terapéutico adequado 7'°.

DIAGNOSTICO

O septo pelucido € uma estrutura composta por duas
laminas finas que delimitam um espaco anecoico, conhecido
como cavum do septo pelacido (CSP), e € parte do comple-
x0 anterior do sistema nervoso central (SNC). Essa estrutu-
ra pode ser visualizada por ultrassonografia a partir da 172
semana de gestacao, desaparecendo progressivamente apos
a 37% semana '. O CSP ¢ identificado nos planos transven-
tricular, sagital mediano e transcaudato durante o ultrassom
morfologico do segundo trimestre, sendo sua forma predo-
minantemente quadrada em cortes axiais (em cerca de 73%
dos casos), e triangular em 27% dos casos — figura 1.

Figura 1. A - corte transventricular (LIHA linha inter-hemisférica anterior;
CSP cavo do septo pelucido; VA ventriculo anterior; VP ventriculo
posterior; LIHP linha inter-hemisférica posterior. B - corte sagital mediano
(ponta seta - corpo caloso; CV cavo vergae). C - Corte coronal transcaudato.

A largura normal do CSP varia de acordo com a idade
gestacional. Usando um diametro biparietal (DBP) de 50mm
(20 semanas) e 80mm (30 semanas) foi de 3.9mm e 5.8mm,
respectivamente ''. Medida acima do percentil 95th pode es-
tar associado a aneuploidia como trissomia 18,21 e microde-
legdo do cromossomo 22 2. O cavum deve estar presente
em 100% dos fetos entre a 18 e 37° semana, especialmente
quando o DBP varia entre 44-88mm. E fundamental diferen-
cia-lo das colunas anteriores do fornix, que sao visualizadas
como trés linhas ecogénicas e nao contém liquido cefalorra-
quidiano, e da persistéencia do cavum vergae (CV), que usu-
almente desaparece apos a 26 semana de gestacao. A dife-
renciagao adequada entre essas estruturas € importante para
o diagnostico e seguimento gestacional. A figura 2 exibe em
um corte axial inferior as linhas hiperecogénicas que perten-
cem ao fornice anterior (A) e imagem anecoica axial superior
ilustra o cavo vergae (B).
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Figura 2. Cortes axiais do pdlo cefélico. A - Inferior: fornices (trés linhas
hiperecogénicas). B - Superior: cavo vergae (CV), regido mediana e superior.

A correta avaliagado do CSP € um componente crucial no
exame ultrassonografico de rotina, devido ao fato de que sua
auséncia ou alteragcoes podem indicar malformagdes cerebrais
graves, muitas vezes associadas a alteragoes no desenvolvi-
mento do corpo caloso e da linha média do cérebro.

O cavum do septo peltacido desaparece em uma sequ-
encia definida, com o cavum do velum interpositum sendo
o primeiro a desaparecer, depois 0 cavo vergae, ambos por
volta 26a semana de gestacao; € seguido pelo CSP, que desa-
parece apos a 37% semana. A auséncia do CSP pode ocorrer
isoladamente, sem anomalias cerebrais ou extracerebrais as-
sociadas, ou pode estar relacionada a ventriculomegalia leve
a moderada (medida do atrio posterior inferior a 15mm). No
entanto, em alguns casos, sua auséncia esta associada a mal-
formagoes cerebrais significativas, incluindo: holoprosencefa-
lia, ventriculomegalia grave, agenesia ou disgenesia do corpo
caloso, esquizencefalia, displasia septo-Optica®®"3.

A figura 3 ilustra visao sagital e anterior dos cavum septum
pellucidum (CSP), cavum velum interpositum (CVI]) e cavum
vergae (CV) .

Lateral View Anterior View

Anterior hoen of
lateral ventricle

Anterior hom of /
Iateral ventricle |

Posterior hom
of lateral ventricle

Cerebral aqueduct

Inferbar haen of
Inferior horn of Lateral ventricle lateral ventricle

Figura 3 - Imagem ilustra visdo sagital e anterior dos tipo de cavum.
(CSP = cavo septo peltcido, CV = cavum vergae e CVI = cavum velum
interpositum) **

RELATO DE CASO

Paciente de 22 anos, nuligesta, encaminhada pelo SUS
para acompanhamento na pos-graduagao de Medicina Fetal
da Clinica Gennus, vinculada a Faculdade de Ciéncias Médi-
cas de Minas Gerais. Historia pessoal e familiar sem doengas
neurologicas diagnosticadas, exames laboratoriais normais e
ultrassonografia anteriores dentro da normalidade.

Ultrassonografia realizada em 05/08/2023 na Clinica
Gennus: Auséncia de visualizacdo do cavum do septo peldci-
do (CSP) nos cortes axial, sagital e coronal e identificacao de
ventriculomegalia leve (figuras 4-6). Nao foram observadas
outras anomalias estruturais associadas em especial da fossa
posterior, linha média posterior e quiasma optico.

Figura 4. Imagem axial do podlo cefélico em trés niveis exibindo auséncia do
cavo do septo pelucido e ventriculomegalia.

Figura 5. Imagem sagital mediana do polo cefalico exibindo auséncia do
cavo do septo pelucido. B. Doppler color exibe artéria pericalosa.

Figura 6. Imagem coronal do pélo cefélico em trés niveis exibindo auséncia
do cavo do septo pelucido.

Avaliagoes Complementares:

Para esclarecer a auséncia do CSP e a ventriculomegalia
leve, foram realizados:

Neurossonografia via endovaginal: Confirmou os acha-
dos de ventriculomegalia e auséncia do cavo do septo pe-
lacido. Os quiasmas Opticos, estruturas da linha média pos-
terior e fossa posterior foram pesquisados, identificados e
normais (figura 7).
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Figura 7. Neurossonografia fetal. A,B,C avaliagio da ventriculomegalia.
Imagens da linha média posterior e fossa posterior. As setas indicam o
quiasma dptico.

Ecocardiografia fetal: Normal, sem evidéncias de cardio-
patias estruturais.

Conduta Pré-natal: Durante o pré-natal, ndo foram reali-
zados estudos citogenéticos (cariotipo) ou ressonancia magné-
tica (RM) fetal, apesar dos achados de alteragoes no sistema
nervoso central.

Parto e Evolugao Neonatal: Recém-nascido do sexo mas-
culino, nascido por parto vaginal em 12/11/2023, com 40
semanas e 2 dias de gestacao. Peso ao nascimento: 3.220g.
Estatura: 49 cm.

Condigoes neonatais: Recebeu alta no segundo dia de
vida, sem complicagOes aparentes.

Evolugao Pos-natal: Até os 10 meses de idade, o lactente
apresentou desenvolvimento adequado nos aspectos cogniti-
vo, sensorial, visual e motor, sem sinais de comprometimento
neurologico. No entanto, o acompanhamento neurologico
e 0 seguimento por ressonancia magnética (ainda pendente
pelo SUS) foram recomendados, especialmente devido a au-
séncia do septo pelucido e a ventriculomegalia leve detecta-
das no periodo pré-natal.

DISCUSSAO

A auséncia isolada do cavum do septo pelucido (CSP)
€ uma condicao que, na maioria dos casos, apresenta um
prognostico favoravel, com desenvolvimento normal e boa
evolucao. No entanto, como ressaltado na literatura, existe
o risco de deteccao de anomalias cerebrais adicionais apos o
nascimento, o que pode impactar negativamente o desenvol-
vimento neurologico. Entre as complicacoes pos-natais estao
alteragoes do desenvolvimento neuropsicomotor, deficiéncias

visuais, como cegueira, e disfuncoes hormonais ”.

Borkowski-Tillman et al > destacam que, apesar dos avan-
¢os nas técnicas de imagem, € dificil garantir com absoluta
certeza a auséncia isolada do CSP no periodo pré-natal, apon-
tando para a possibilidade de outras malformacoes nao de-
tectadas durante a gestacao. Os autores analisaram 47 fetos
sendo 17/47 (15%) considerados com defeito do CSP isolado.
Cerca de 14 bebés tiveram acompanhamento neurologico e
todos normais. Por outro lado, pelo menos 50% dos fetos com
anomalias associadas apresentaram resultados anormais 3.

Estudos também evidenciam que, mesmo em casos onde
a agenesia do CSP aparenta ser isolada no pré-natal, anoma-
lias adicionais podem ser diagnosticadas posteriormente 467,

Damaj et al.* em um estudo com 17 casos de agene-
sia isolada do CSP, 14/17 apresentaram desenvolvimen-
to neurologico normal, todavia em 3/17 (18%) pacientes
exibiram problemas comportamentais, 2/17 (28%) tiveram
atrasos de linguagem, e 3/17 (18%) foram diagnosticados
com displasia septo-optica.

Di Pasquo et al . realizaram uma coorte seguida de meta-
-analise, revelando que em 14% dos casos (9/70) de agenesia
isolada do CSP, uma anomalia adicional foi detectada apos
o nascimento. Testes genéticos foram realizados em 30 casos
com dois resultados anormais (9%) — microdelecao 1p14 e
variante de significado desconhecido (VOUS) no 10p13. Den-
tre os 79 fetos acompanhados, 14/79 (19%) apresentaram
displasia septo-optica (DSO). Entre os 46 bebés que tiveram
acompanhamento neurologico e nao apresentavam DSO,
3/46 bebés (6.5%) foram diagnosticados com deficiéncia
neurologica grave. Além do mais em 60 fetos foram conside-
rados normais quando o trato oftalmologico foi analisado por
ultrassom e ressonancia magnética, todavia 6/60 (9.1% - fal-
so negativo) apresentaram DSO no periodo pos parto. Essas
evidéncias demonstraram que a visualizacdo aparentemente
normal das vias Opticas no pré-natal ndo exclui a possibilidade
de displasia septo-optica. A tabela 1 ilustra os achados de dis-
plasia septo-Optica pos-natal desta meta-analise reforcando a
importancia do seguimento mesmo que aparentemente nor-
mais nos exames de imagens pré-natais.

Damaj et al., 2010 T .
5,,...‘,201.. i S
Shinar et al,, 2020 .

al., 202 0,00 (0,00, 0,23)

0,19 (0,04, 0,46)

0,00 (0,00, 0,37)

0,38 (0,09, 0,76)

Present study, 202 —t— 0,00 {0,00, 0.23)

combined %

0.0 0.1 02 03 04 05 0.6 07

0,09 (0,01, 0,24)

proportion (5% confidence interval)

Tabela 1. Exibe a proporgao de casos de displasia septo-6ptica em fetos que
apresentaram avaliagdo pré-natal dos tratos, nervos ou quiasmas oftalmicos
normais.
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Portanto, o acompanhamento poés-natal € crucial para
monitorar o desenvolvimento dessas criancgas, especialmen-
te em casos de auséncia do CSP, e deve envolver uma
equipe multidisciplinar, incluindo neurologistas, endocrino-
logistas e oftalmologistas.

CONCLUSAO

A identificacao do cavum do septo pelucido € essencial
no ultrassom obstétrico de rotina a partir da 17° semana
de gestacao, nos cortes axiais do sistema nervoso central.
Importante nao confundir o CSP com o fornix ou com a
persisténcia do cavum vergae.

Sua auséncia € um marcador significativo de defeitos
da linha média anterior cerebral. Ao ndo visualizar o CSP,
¢é fundamental realizar uma avaliacao detalhada do SNC,
incluindo as vias opticas, por meio de neurossonografia,
ressonancia magnética (RM) e ultrassom 3D/4D. A RM
entre 28 e 32 semanas e apOs 0 nascimento € altamente
recomendada, assim como a realizagao de exames inva-
sivos, como cariotipo ou microarray, em casos com ano-
malias associadas.

Ap6s analise destes achados incluimos no nosso exame
de neurossonografia fetal avaliagado do nervo optico, além
da pesquisa do quiasma optico. Alonso et all6 descreve-
ram um método para identificacado e medida do quiasma,
nervo e trato optico através do ultrassom abdominal. Atra-
vés de uma imagem axial da cabeca fetal no plano trans-
ventricular a sonda € movida caudalmente e o Doppler
colorido € ativado para identificar o circulo de Willis para
orientagao. A figura 8 ilustra como identificar o quiasma,
nervo e trato optico fetal.

am

antérior posterior
z - —

- -tlc_' m
1=
_1;.:.; :

cerebral peduncles

Figura 8. (a) Imagem ultrassonogrifica transabdominal da cabega fetal
com 26 semanas de gestacdo, demonstrando imagem adequada para avaliar
e medir o quiasma dptico. Pelo menos a Orbita anterior deve ser vista
anteriormente e os pedunculos cerebrais posteriormente; lateralmente,

o liquido cefalorraquidiano é visto como um espago anecoico ao redor
do quiasma optico ecogénico em forma de X. Os calibradores sio
colocados no centro da estrutura em forma de X, vista cercada por liquido
cefalorraquidiano anecdico. (b) Imagem ultrassonografica transabdominal
da cabega fetal com 29 semanas de gestagao no nivel do quiasma Optico.
O Doppler colorido ¢ ativado para demonstrar que o centro do quiasma
optico corresponde a origem da artéria cerebral média (ACM) que surge das
carétidas internas e a relacdo do quiasma 6ptico com as artérias cerebrais
posteriores (ACP) e comunicantes posteriores que formam o circulo de
Willis. (c,d) Imagens ultrassonograficas transabdominais do cérebro do feto
com 28 semanas de gestagao, demonstrando nervos dpticos normais (c) e
tratos Opticos normais (d) .

Embora o tipo de parto dependa de indicagGes obstétri-
cas especificas, 0 acompanhamento pos-natal € necessario em
todos os casos de agenesia isolada do CSP, com énfase no
seguimento neuroldgico, endocrinoldgico e oftalmologico. O
aconselhamento pré-natal desses casos representa um desa-
fio, pois malformacGes adicionais, como displasia septo-Optica
e alteragcoes comportamentais ou hormonais, podem surgir
apos o nascimento, comprometendo o prognostico inicial.

Diferentemente de outras anomalias do SNC, como a
agenesia do corpo caloso, que possui critérios diagnosticos
e prognosticos mais bem estabelecidos, a auséncia isolada
do septo pelucido ainda carece de diretrizes claras para um
aconselhamento preciso. Isso demanda um acompanhamen-
to rigoroso e uma comunicacao adequada com os pais, a fim
de preparar para possiveis complicacoes futuras.
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