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Introdugdo: As malformacgées congénitas tém importdncia na mortalidade perinatal. A prevaléncia na populacéo é de 2 a 3%,
representando 20 a 30% das mortes perinatais. E importante o diagnéstico das malformagées durante o pré-natal como forma
de oferecer ao casal aconselhamento genético apropriado e, quando possivel, planejar a terapéutica com as opgdes de interrupgdo
judicial da gestagdo, terapias intrauterinas e assisténcia neonatal especializada ao recém-nascido malformado.

Objetivo: Determinar o perfil clinico das gestantes portadoras de feto com anomalia congénita e estabelecer as topografias
org@nicas mais comuns das anomalias.

Pacientes e métodos: Estudo transversal, prospectivo, realizado no ambulatério de anomalias fetais do departamento de Gine-
cologia e Obstetricia/HC/UFG. Feito ultrassonografia obstétrica especializada, no periodo de fevereiro de 2009 a dezembro de
2011. Foram levantados 192 casos de gestantes com diagndsticos ecogrdficos de anomalias fetais.

Resultado: A idade materna média das gestantes foi de 24,59 anos. As anomalias do sistema nervoso central (SNC) foram as
mais prevalentes, com 38,54%, sequidas do aparelho geniturindrio, 23,44%, parede abdominal, 9,89%, aparelho locomotor,
9,89% e aparelho cardiovascular, 7,29%. A idade gestacional média na qual a anomalia foi encontrada foi de 28,67 semanas.
Concluséo: 1- O perfil da gravida portadora de anomalia fetal é: idade materna de 24,59 anos, idade paterna 29,42, primigestas
em 41,52%, com idade gestacional média de 28,67 semanas, procedentes de Goidnia de 56,1%. 2- A topografia orgdnica mais
comum de anomalias foi do SNC (38,54%), aparelho geniturindrio (23,44%), parede abdominal (9,89%), aparelho locomotor
(9,89%) e aparelho cardiovascular (7,29%).

Introduction: The congenital malformations have importance in perinatal mortality. The prevalence in the population is 2 to 3
%, representing 20 to 30% of perinatal deaths. The diagnosis of malformations during the pre-natal care is important to offer
the couple appropriate genetic counseling and, when possible, planning the therapy with the options of judicial interruption of
pregnancy, intrauterine infection therapies and specialized neonatal care to malformed newborns.

Objective: To determine the clinical profile of pregnant women carrying fetuses with congenital anomaly and to establish the
most common organic topographies of anomalies.

Patients and methods: Cross-sectional, prospective study of fetal anomalies at the clinic of fetal anomalies of the department of
Gynecology and Obstetrics/HC/UFG. Specialized obstetric ultrasound was done in the period from February 2009 to December
2011. It was raised 192 cases of pregnant women with ultrasound diagnostic of fetal anomalies.

Result: The average maternal age of the pregnant women was 24.59 years. The anomalies of the central nervous system (CNS)
were the most prevalent, with 38.54 %, followed by the genitourinary system, 23.44 %, abdominal wall, 9.89 %, locomotor sys-
tem, 9.89 % and cardiovascular apparatus, 7.29 %. The main gestational age at which the anomaly was found was 28.6 7weeks.
Conclusion: 1- The profile of pregnant carrier of fetal anomaly is: maternal age of 24.59 years, paternal age 29.42, primigravidae
at 41,52 %, with average gestational age of 28.67 weeks, coming from Goiénia 56.1 %. 2- The most common organic topog-
raphy of anomalies was the SNC (38.54 %), genitourinary system (23.44 %), abdominal wall (9.89 %), locomotor apparatus
(9.89 %) and cardiovascular (7.29 %).
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Anomalias fetais, malformacdes congénitas ou defeitos con-
génitos sdo todas as anomalias funcionais ou estruturais do desen-
volvimento fetal, decorrentes de fatores originados anteriormente
ao nascimento. Podem ser estruturais, funcionais, metabdlicas ou
comportamentais, inicas ou mdaltiplas, de grande ou pequeno sig-
nificado clinico ou desconhecida, mesmo que o defeito nio seja
aparente no recém-nascido ou que se manifeste mais tardiamente.

As anomalias congénitas,além de serem responsaveis por elevada
mortalidade perinatal, sio encontradas em grande porcentagem
nos abortamentos, sugerindo ser essa a evolu¢io natural de grande
parte das gestagOes cujos fetos apresentam anomalias embrionarias.*

As malformacdes congénitas tém importancia na mortalidade
perinatal. A prevaléncia na popula¢io é de 2 a 3%, representando
20 a 30% das mortes perinatais. E importante seu diagnéstico du-
rante o pré-natal como forma de oferecer ao casal aconselhamento
genético apropriado e, quando possivel, planejar a terapéutica com
as opcdes de interrupcio judicial da gestacio, terapias intrauterinas
e assisténcia neonatal especializada ao recém-nascido malformado.?

As anomalias fetais podem ser classificadas em major, ou maiores,
e minor, ou menores. As malformacdes menores sao aquelas sem
consequeéncias graves para a satide e/ou estética do paciente; ja as
maiores sio aquelas letais, incuraveis ou graves e com alto risco
de déficit residual. Além disso, as anormalidades estruturais fetais
podem ser classificadas conforme seu periodo de aparecimento,
podendo ser precoces, quando ji estio presentes no primeiro tri-
mestre de gestacio (por exemplo: anencefalia, espinha bifida) ou
tardias, quando ocorrem no decorres da gestacio (por exemplo:
rins multicisticos).*. O tipo de malformacio é importante para a
avaliacdo da sensibilidade da ultrassonografia e depende da época de
realizagio do exame para ser vista. Algumas malformacdes nio sio
passiveis de diagndstico precoce (por exemplo: estenose duodenal),
enquanto outras podem ser diagnosticadas ji no primeiro trimestre.?

E importante que as instituicdes que detém setores de diagnds-
tico pré-natal conhecam a incidéncia e os padrdes dos diferentes
tipos de malformacdes congénitas e o perfil da populagio a qual a
assisténcia é prestada. Isso viabiliza o planejamento de servicos de
saide adequados a estas condi¢des, e o desenvolvimento de pro-
gramas de preven¢io®. Neste sentido, ainda, importa atentar para
o planejamento de um ambiente onde todos os requisitos sejam
atendidos. Considerando um centro terciario, deve-se incluir o
adequado aconselhamento prévio a gestacio, o uso de métodos
diagnosticos sofisticados para a investigacio e acompanhamento
pré-natal em casos selecionados, assisténcia individualizada ao parto,
possibilidade de atencio neonatal especifica, além do seguimento
psicoldgico necessirio a estas situacdes’. Sem o reconhecimento
das caracteristicas da populacio assistida, o planejamento da aten-
¢do as suas complexas e abrangentes necessidades nio sera, em sua
totalidade, eficaz.

Neste sentido, é relevante identificar o perfil clinico da ges-
tante portadora de anomalia fetal e as topografias organicas mais
acometidas.

ANOMALIAS FETAIS

A ultrassonografia é o método mais efetivo para diagnostico
pré-natal de malformacdes fetais. No Brasil, a sensibilidade e es-
pecificidade da ultrassonografia morfolégica fetal em diagnosticar
adequadamente defeitos estruturais no feto esti em torno de 83,5
e 99,8%, respectivamente (Gongalves, 2000). Estes nimeros fazem
da ultrassonografia um instrumento confiavel quanto a detec¢io
de anomalias congénita maiores, especialmente quando o exame é
realizado entre 20 e 24 semanas de gestacio.>'®

Vale salientar que a sensibilidade da ultrassonografia na detec¢io
de anomalias fetais depende de varios fatores: habilidade e experién-
cia do examinador, do 6rgio afetado, do tipo de malformagio, tempo
dedicado a cada exame, qualidade do aparelho de ultrassonografia e
dificuldades técnicas durante o exame (obesidade materna, posi¢cao
tetal, alteracdes no volume de liquido amnidtico, gestagdes multiplas
e idade gestacional inadequada ao exame).

Diante do diagnéstico de uma malformacio fetal precocemente
identificada através da ultrassonografia morfologica fetal, e com o
auxilio da genética, os pais podem tomar conhecimento acerca do
prognéstico do feto, a probabilidade de outras anomalias associadas
e o risco de recidiva para futuras gestacdes.>'®

Como 80 a 90% das malformacdes congénitas ocorrem em
gestantes que ndo apresentam fator de risco identificavel, a ul-
trassonografia morfologica deve ser oferecida a todas as gravidas

durante o pré-natal.®

2.1 SISTEMA NERVOSO CENTRAL

As malformacdes do SNC ocorrem em 5,3:1.000 nascidos vivos,
sendo sua incidéncia ainda maior em produtos de abortamento e
obitos fetais A gravidade dessas malformacdes é muito variavel,
indo de malformacdes compativeis com risco minimo de sequelas
a condi¢gdes incompativeis com a vida, como anencefalia. >

- Acrania: Auséncia parcial ou completa da calota craniana.
Ocorre devido a um defeito na diferenciacio do mesoderma e
ectoderma que recobrem o tecido cerebral ap6s o fechamento do
tubo neural. Na ultrassonografia é observada a auséncia completa da
calota craniana e identifica¢io de tecido cerebral bizarro, recoberto
por uma fina membrana.>"”

- Anencefalia: Auséncia de calota craniana e tecido cerebral,
estando associada a tipica “face de sapo”. O diagnostico € feito a
partir de 12 semanas. Alguns autores defendem a hipétese de que a
anencefalia seria consequéncia da exposi¢io do tecido cerebral fetal
a0 liquido amnidtico resultante da acrania. Dessa forma, esta teoria
defende a sequéncia: acrania - exencefalia - anencefalia. (Foto 1)

- Encefalocele: Defeito na formagio dos ossos da calota craniana
que origina um orificio por onde ocorre a protusio de um saco
herniario contendo meninges e/ou tecido cerebral.

- Espinha bifida: E um defeito de fechamento da linha média
da vértebra, geralmente posterior, que resulta na exposi¢io do
contetido do canal neural (meninges, medula ou raizes nervosas) >’
- Hidrocefalia: E a dilatacio dos ventriculos laterais resultante

do aumento do liquor. E classificada em dois grupos: comunicante,




Foto 1: USG - Anencefalia

quando hi uma causa extraventricular; e nio comunicante, quando
é secundaria a uma obstrucio intraventricular.>!

- Malformacio de Dandy-Walker: Cisto retrocerebelar ocu-
pando a fossa posterior, que se comunica com o quarto ventri-
culo por meio de uma agenesia parcial ou completa do vérmis
cerebelar.>!”

- Holoprosencefalia: E caracterizada pela faléncia da divisio do
encéfalo anterior no periodo embrionario, resultando em falha na
diferenciagio do prosencéfalo em hemistérios cerebrais e ventriculos
laterais, que ocorrem entre os dias 28 e 32 da gestacio.>!”

- Agenesia do Corpo Caloso: E a auséncia total ou parcial
do corpo caloso. O corpo caloso é uma placa de febras nervosas
(substancia branca) que conecta ambos os hemisférios cerebrais.>!”

- Aumento da Cisterna Magna: E considerada quando a cisterna
Magna possui medida superior a 10 mm. Sua incidéncia é rara.>"”

- Microcefalia: Diminui¢io do perimetro cefilico abaixo do
terceiro (ou quinto) percentil para a idade gestacional. Sua impor-
tancia estd diretamente relacionada a sua associagio com retardo
mental e pode aparecer como anomalia isolada ou associada a outras

malformagdes.>!”

2.2 MALFORMACOES NEFROLOGICAS

A incidéncia de anormalidades do trato urinirio diagnosticada
no periodo pré-natal em populagio de baixo risco varia de 0,28
2 0,48%.

A auséncia unilateral de um rim é relativamente comum (1:500
a 1:600 nascimentos) e, em geral, nio leva a repercussio clinica. Ja
a agenesia bilateral é rara (cerca de 0,3:1.000 nascimentos), sendo
incompativel com a vida provavelmente por cursar com hipoplasia
pulmonar associada (sindrome de Potter).

- Rim multicistico (Potter II): apresenta massa renal bastante
volumosa, contendo cistos que nio se comunicam entre si € ocu-
pam toda a extensio renal, e ndo ha evidéncia de parénquima renal
restante nem diferenciacio corticomedular. Quando bilateral, o
progndstico ¢ letal, pela associagdo de oligoamnio absoluto com
hipoplasia pulmonar.

ANOMALIAS FETAIS

Foto3: USG - Rim policistico tipo infantil

- Rim policistico tipo infantil (Potter I): caracteriza-se por gran-
des rins hiperecoicos a ultrassonografia, com perda da diferencia¢io
corticomedular, em geral na auséncia de liquido amnidtico, e com
impossibilidade de visualizagio da bexiga. O padrio de heranca é
autossomico recessivo. (Foto 3)

- Rim policistico adulto (Potter III): manifestacio intrauterina
e neonatal rara. Heranga autossdmica dominante.

- Potter IV: Displasia renal por Obstrugio Distal do Trato
Urinario.

- Hidronefrose: Dilatagdes superiores a 10 mm e a relagio pelve/

rim superior a 0,5 mm.

2.3 PAREDE ABDOMINAL

A constituicdo da parede abdominal é originaria de quatro
dobras de tecido ectomesodérmico, sendo duas dobras laterais, uma
superior e uma caudal. A formagido dessas dobras se completa por
volta da 5* e 6° semana de idade gestacional.

Defeito nas dobras laterais estd relacionado ao aparecimento de
onfalocele, na superior a ocorréncia de ectopia cordis e na caudal
ao desenvolvimento de extrofia de bexiga.

- Onfalocele: Resulta na falha do intestino em retornar a cavi-
dade abdominal em razio da auséncia de fusio dos folhetos laterais.
Apresenta alto risco de aneuploidia. (Foto 2)

- Gastrosquize: E uma fenda que atravessa toda a espessura da
parede abdominal sem envolver o cordio umbilical. Quase inva-
riavelmente, o defeito é localizado a direita do cordio.

- Pentalogia de Cantrell: Caracteriza-se por grande defeito de
fechamento da parede abdominal: Ectopia cardiaca toracoabdo-
minal, onfalocele, ruptura da por¢io distal do esterno, da por¢io
anterior do diafragma e do pericardio diafragmatico.

- Sindrome de Body-Stalk (sindrome do cordio umbilical
curto): E caracterizado pela auséncia ou cordio umbilical curto
associado a falha no fechamento da parede abdominal anterior.
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Figura 2: USG - Onfalocele.

3.0BJETIVO:

- Determinar o perfil clinico das gestantes portadoras de feto
com anomalia congénita.

- Estabelecer as topografias organicas mais comuns das ano-
malias.

4.PACIENTES E METODOS:

Estudo transversal, prospectivo, realizado no ambulatério de
anomalias fetais do departamento de Ginecologia e Obstetricia/
HC/UFG. Feito ultrassonografia obstétrica especializada, no perio-
do de fevereiro de 2009 a dezembro de 2011. Foram levantados 192
casos de gestantes com diagnosticos ecograficos de anomalias fetais.

Foram avaliadas as seguintes variaveis: idade materna, idade
paterna, numero de gestacdes prévias, idade gestacional da pri-
meira consulta, diagndstico e a topografia organica mais comum

das anomalias.

5.RESULTADO:

Dos 192 casos levantados de gestantes com diagndstico eco-
grafico de anomalias fetais, a idade das gestantes variou entre 14 ¢
45 anos, com média de 24,59 anos. A maioria apresentava entre 21
e 35 anos, correspondendo a 64,58% das gestantes. A idade pater-
na variou entre 17 e 57 anos, com média de 29,42 anos. A idade
gestacional na primeira consulta variou entre 9 e 41 semanas, com
média de 28,67 semanas. Com rela¢io ao niimero de gestagdes e a
paridade, 41,14% das gestantes eram primigestas, 12,5% ja haviam
vivenciado abortamento TABELA 1

Os principais grupos de malformacdes foram do sistema nervoso
central (SNC), com 38,54%, seguidas do aparelho geniturinario,
23,44%; parede abdominal, 9,89%; aparelho locomotor, 9,89% e
aparelho cardiovascular, 7,29%. TABELA 2

A hidrocefalia foi observada em 28 casos dos 74 ligados a
malformagdes relacionadas ao sistema nervoso central, o que cor-

respondeu a 42,85%, seguida da anencefalia, 27,03%; sindrome de

ANOMALIAS FETAIS

Tabela 1: Distribuigio das gestantes com feto malformado., segundo perfil clinico,
realizada no HCEMUEG, entre 2009 = 2011,

Tabela I: Distribuicio das gestamtes com fetos malormados, segundo topografia
orgénica da malformatia, realizada no HOFMUFG, entre 2009 - 2012,

TIFD DE MALFORMACAD MUMERD
ShC s 5854
Sl 45 23,44
Farede Abdominal 18 989
Musculpesyusiétioa 18 929
Cardiaca 14 7.29
Polimalormady 7 3,64
Face 7 34
Tumor 1 512
Trissomia 5 50
Hidropisa 4 1,08
Linfitica 4 2,08
Gastrointestinal 1 052
TOTAL 205 100,00

Tabela 3: Distribubg3o dos casos de gestames oom fetos malormados, relacionada a0 SNC
realizada no HOFMUFG, entre 2000 — 3002

MALFORMACRD (SMC) HUMERD 3
Hidrooefakis 28 42 85
Anencefala 20 7,03

Dandy Walker 7 845
Holoprosencefalia 5 675
Espinha bifida/mening ocele 4 54
Encefaloceds necipital 3 405
Microcefaks 3 4,05
Alargemento da cisarmna 1 135
magng
Dilsacioventrculocerstral 1 135
esquerda
Cisto policefalco 1 135
Cisto deBlake 1 135
TOTAL T4 100,00

DandyWalker, 9,45%; holoprosencefalia, 6,75% e espinha bifida/
meningocele, 5,4%. TABELA 3
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Tebela 4: Distribuicho de gestomtes com fetos malformado, relacionada so SGU,
reafizada no HOFMUFG. entre 2009 - 212,

Tatal 45 100,00

Dos 45 casos de malformacio relacionada ao sistema genitouri-
nario, 82,22% correspondiam a uropatias obstrutivas, 13,34% a rins
policisticos e 4,44% a sindrome de Potter. TABELA 4

Foram observados 20 casos de malformacdes relacionadas a
parede abdominal, sendo que a gastrosquise representou 55% dos
casos, seguida pela onfalocele, 20%; sindrome de Body-Stalk, 20%
e pentalogia de Cantrell, 5%.

6.DISCUSSAO:

Os dados encontrados no presente estudo revelam que 79,16%
das gestantes encontravam-se na faixa etria jovem (idade menor
ou igual a 30 anos). No servico de Medicina Fetal descrito por
Moron, a maioria das pacientes (59%) também se encontrava nesta
faixa etaria, isto provavelmente pela maior fertilidade das mulheres
mais jovens.” Outros autores também nio demonstraram a classica
associacio entre idade materna avancada e malformacdes fetais®’

O sistema nervoso central, incluindo os defeitos do tubo neural,
foi o sitio mais frequentemente acometido em nosso grupo de fetos
(38,54%), o que também foi observado por Costa et al®, em 31%,
e por Moron’, em 35,2% dos seus casos.

Estes defeitos sdo passiveis de prevencio por suplementac¢io do
acido folico durante o periodo periconcepcional. Uma vez que tal
beneficio s seria alcancado nas gestacdes previamente planejadas,
que correspondem a menor propor¢ao dos casos, alguns paises como
os Estados Unidos, Canadé, Chile e Africa do Sul implementaram
a fortificacio de cereais e grios com o acido folico'. Estudos
nos Estados Unidos, Canada e Chile documentaram redu¢io na
prevaléncia dos defeitos do tubo neural da ordem de 26%, 42% e
40%, respectivamente.'','? A partir de junho de 2004, no Brasil, a
fortificacdo das farinhas de trigo e milho com acido félico passou
a ser obrigatdria.'?

Como 80 a 90% das malformacdes congénitas ocorrem em
gestantes que ndo apresentam fator de risco identificavel, a ul-
trassonografia morfologica deve ser oferecida a todas as gravidas

durante o pré-natal.®

7.CONCLUSAO:

- O perfil da gravida portadora de anomalia fetal é: idade ma-
terna de 24,59 anos, idade paterna 29,42, primigestas em 41,52%,

ANOMALIAS FETAIS

Tabels 5: DistribuigBo de gestantes com fetos malformados, relacionada a parede
shdominal fetal, realizadano HCFMUFG, entre 2009 - zm:.

MUALFOR U . K IIF.I'II:H.II
[parede b
Gastroauite 11 55
Onfalocede 4 20
Body-Stalk 4 ko
Penta logia de Cantrell 1 5
Tomal 20 100

com idade gestacional média de 28,67 semanas, procedentes de
Goiania de 56,1%.

- A topografia organica mais comum de anomalias foi do SNC
(38,7%),aparelho geniturinario (23,5%), parede abdominal (9,89%),
AL (9;89%) e aparelho cardiovascular (7,29%).
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