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Apresentacao

Trabalhamos com Medicina Fetal ha mais de 20 anos e esse conhecimento
nos levou a publicar este material colhido da vivéncia diaria dos autores.

Sao cem casos clinicos descritos, aqui, desde sua suspeita diagnostica
inicial, seguimento e imagens ultrassonograficas. Também, em alguns
casos, apresentaremos a ressonancia magnética e a avaliacdo genética, tanto
por cariotipo convencional como por estudos moleculares de DNA. Todos
de casuistica pessoal, portanto, por experiéncia propria.

Os achados descritos foram apenas os identificados efetivamente. Além
dos videos com exames ultrassonograficos gravados.

No anexo I temos um capitulo pormenorizado do diagnostico diferencial
das doencas cisticas renais e 62 links de imagens.

No anexo II temos as malformacdes encontradas em recém-nascidos do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre pelo ECLAMC (Estudo colaborativo
latino-americano de malformacoes congénitas), durante 30 anos, em um
total de mais de 110 mil partos.

E, no anexo III, reportamos os erros mais comuns identificados em
exames de imagem.

A bibliografia consultada para os casos descritos encontra-se ao final do
ultimo caso.

Esperamos que o material colhido desta trajetéria seja proveitoso para
quem também exerce a Medicina Fetal e a Imaginologia.

Os autores
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Abreviaturas

aCGH hibridizacdao gendmica comparativa por microarranjos
AD atrio direito

AE atrio esquerdo

AP anatomopatologico

BVC biopsia de vilosidades corionicas

CIA comunicacao interatrial

CIUR crescimento intrauterino restrito

CIV comunicacado interventricular

CMV citomegalovirus

D direita

DSAV defeito septal atrioventricular

E esquerda

Ecocardio ecocardiograma fetal

EXIT ex utero intrapartum treatment

EXOMA fracdao do genoma que codifica os genes
FIV fertilizacdo in vitro

FM feto morto

HFNI hidropisia fetal ndo imune

LSD lobo superior direito (pulmao)

MI membro inferior



MS membro superior

NIPT non-invasive prenatal test (teste ndo invasivo no sangue materno
para aneuploidias/DNA)

PCR reacao em cadeia da polimerase

PM post-mortem (exame, necropsia)

PO pos-operatorio

RMF ressonancia magnética fetal

RN recém-nascido

Roprema rotura prematura das membranas
RX raio X

SNC sistema nervoso central

STORCH sifilis, toxoplasmose, rubéola, citomegalovirus, herpes
TC tomografia computadorizada

TRAP twin reversed arterial perfusion

US ultrassonografia ou ultrassom

VACTERL anomalias vertebrais, atresia anal, anomalias cardiacas, fistula
traqueoesofagica ou atresia esofagica, anomalias urinarias/renais,
defeitos de membros

VD ventriculo direito

VE ventriculo esquerdo
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CASO 1

Acondrogenese

Caso: ultrassom de III trimestre apresentando feto com hipoplasia 6ssea
grave de todos os 0ssos longos, cabeca desproporcionalmente grande, a
custa do cranio, térax constrito, polidramnio, hidropisia fetal ndo imune,
hipomineralizacdo da coluna vertebral. (Figs. 1-1 e 1-2)
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FIGURA 1-1 Edema de tecido celular subcutaneo, polidramnio,
torax constrito, perimetro cefalico aumentado, hipomineralizagdo da
coluna vertebral.



FIGURA 1-2 F.M. - hidropisia fetal ndo imune em caso de
acondrogénese, perimetro cefalico aumentado, constricao toracica.

Ultrassonografia compativel com forma de osteocondrodisplasia ou ainda
displasia esquelética. Mais de 400 tipos ja descritos. Apresentacao letal.

Comprovacao por estudo radioldgico de corpo inteiro e maos do FM.

Diagnostico diferencial: outras formas de displasia esquelética.
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CASO 2

Agenesia renal bilateral

Raquel Camara Rivero, Tiago Elias Rosito e José Anténio de Azevedo Magalhdes

Caso: ao ultrassom identificou-se liquido amniédtico virtualmente ausente
no II trimestre gestacional. Nao se identificam imagens dos rins nem suas
respectivas artérias renais emergentes da aorta abdominal. Bexiga vazia.
Nao ha histérico de perda de liquido amniotico. (Figs. 2-1 a 2-3)
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FIGURA 2-1 Ultrassonografia. Corte transversal. Auséncia das
imagens renais nas suas respectivas lojas. Anidramnia.
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FIGURA 2-2 Doppler. Nao se identificam as artérias renais
emergentes da aorta abdominal.

M0 5)

FIGURA 2-3 Ultrassonografia. Corte longitudinal. Glandula adrenal
alongada ocupando o lugar do rim ausente.

Sindnimos: sequéncia ou sindrome de Potter.



Até 15 semanas, em condicOes normais, identifica-se a presenca de
liquido amnidtico secundario a sua producdao tendo origem pelas
membranas amnioticas. Apos, se componente renal ausente, anidramnia.

Realizar cortes transversal e longitudinal em ambas as lojas renais. Pode-
se identificar a glandula adrenal no espaco do rim.

Pesquisar associacdo a outras malformacdes genitourinarias.

Diagnostico diferencial: outras causas de liquido amniético reduzido
como rotura prematura das membranas ou displasia renal bilateral.

OceanofPDF.com


https://oceanofpdf.com/

CASO 3

Anencefalia

José Antoénio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Maria Mercedes Cardoso
da Fonseca

Caso: auséncia da formacdo da calota craniana acima das oOrbitas com
disrupcao do tecido cerebral. (Figs. 3-1 a 3-3)
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FIGURA 3-1 Ultrassonografia. Anencefalia: ndo se identifica o
macico 0sseo acima das orbitas. Perfil.
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FIGURA 3-2 Ultrassonografia. Transversal. Anencefalia.




FIGURA 3-3 F.M. Anencefalia.

Diagnéstico: ultrassonografia.

A partir de 12 semanas de idade gestacional com certeza. Antes,
suspeicao.

Fazer medida do diametro biparietal e identificacdo de todo o perimetro
cefalico, atentando para sua completa integridade (exame normal).

Associacdo com polidramnio.

Diagnéstico diferencial: encefalocele.

Usualmente isolada, mas pode fazer parte das trissomias 18, 13 e
triploidia.

Etiologia: multifatorial.

A lei no Brasil: a partir de 2012, a interrupcdo da gestacao nessa
circunstancia ficou despenalizada; dependendo da manifestacao da vontade
dos pais e de dois exames de ultrassom de autoria diferente com
comprovacao deste diagnostico por cortes longitudinal e transversal.



Prevencao: acido folico na dose de 4 a 5 mg/dia. Deve ser iniciado antes
da concepcao e mantido até o fechamento do tubo neural.

Temos orientado para que o mesmo seja prescrito apos a alta hospitalar
do encerramento de uma gestacao com qualquer defeito de fechamento do
tubo neural.
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CASO 4

Ascite quilosa

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Luciano Ferraz Schopf

Caso: ascite volumosa detectada ao final do II trimestre na
ultrassonografia. Inicialmente isolada. Polidramnio. Evolug¢dao para
hidropisia fetal ndo imune. (Fig. 4-1)

Dist A 19.% nun

HOD:97% Frae CINE REVIEVW » (IT)
FIGURA 4-1 Abdome fetal com ascite.

Cariotipo: 46,XX (normal).
Ecocardio: normal.



RN: 4.100 g.

Aspirado de ascite: analise biologica — linfocitose franca.

Tratamento clinico neonatal e posteriormente cirirgico para correcao de
defeito da drenagem linfatica abdominal.

Diagnostico diferencial: infec¢Ges pré-natais, hidropisia fetal ndo imune
ou anasarca fetoplacentaria (mais de 100 causas), peritonite meconial, ascite
urinosa, trissomias.
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CASO 5

Ascite transitoria

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Cldudia Simone Silveira dos Santos

Caso: achado ultrassonografico casual de liquido livre na cavidade
abdominal fetal no III trimestre, acompanhado de polidramnio e intestino
hiperecogénico. (Figs. 5-1 e 5-2)

FIGURA 5-1 Ultrassonografia. Ascite fetal e intestino
hiperecogénico.
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FIGURA 5-2 Ultrassonografia. Reducdo espontanea da ascite uma
semana depois.

Ao nascimento houve resolucdo total do quadro de ascite,
espontaneamente.

Exames: ultrassonografico, fisico, neurologico e oftalmologico normais
no RN.

Exames negativos para infec¢Oes pré-natais (especialmente parvovirus B-
19 e citomegalovirus) e erros inatos do metabolismo.

Nao identificado fator causal.

Pesquisar etiologia: infec¢Oes pré-natais, ascite quilosa, aneuploidias,
erros inatos do metabolismo, perfuracdo intestinal.
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CASO 6

Associacao VACTERL

Caso: ao exame ultrassonografico detectou-se hidronefrose bilateral,
megaureter, malformacdo 6ssea de MS (ndo se identificou a imagem do
radio), assimetria das quatro camaras cardiacas, dilatacao de alcas
intestinais, polidramnio e ndo se visibilizou a bolha gastrica (estomago).
(Figs. 6-1 a 6-4)

FIGURA 6-1 Ultrassonografia. Malformagéo de MS (aplasia radial).



FIGURA 6-2 PM. Malformacao de membro superior.

FIGURA 6-3 Ultrassonografia. Hidronefrose bilateral.
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FIGURA 6-4 PM. Malformacéao renal.

Cariotipo fetal normal.

Ecocardiograma: defeito septal AV.

Diagnostico neonatal: Aplasia radial, malformacdo do aparelho urinario,
anus imperfurado, fistula traqueosofagica, defeito vertebral, cardiopatia
(VACTERL).

A maioria dos casos € esporadica. Pesquisar diabetes materno.

Diagnéstico diferencial: trissomias 18 ou 13, anemia de Fanconi,
sindrome de Robert, sindrome de Nager, sindrome de regressao caudal,
sindrome de Jarcho-Levin e outras doencas de causa genética.
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CASO 7

Atresia anal

Caso: achado de dilatacdo de alcas intestinais no abdome inferior com
litiase, durante a ultrassonografia. (Figs. 7-1 e 7-2)
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FIGURA 7-1 Alga intestinal dilatada com contetdo e enterolitiase
no Il trimestre.
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FIGURA 7-2 Conteudo liquido na al¢a intestinal dilatada no
abdome inferior.

Diagnostico neonatal: atresia anal isolada.

Pode estar associada a sindromes genéticas e malformagdes diversas
como a Associacao VACTERL.

Esta indicada a realizacdo de cariotipo fetal ou pés-natal.
Diagnostico diferencial: outras atresias ou estenoses intestinais.
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CASO 8

Atresia de colon

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Luciano Ferraz Schopf

Caso: em exame ultrassonografico de III trimestre demonstrou-se
imagem de alca intestinal dilatada e delimitada, de localizacdo periférica.
Auseéncia de ascite. Feto do sexo masculino. (Figs. 8-1 e 8-2)
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FIGURA 8-1 Alca intestinal dilatada.
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FIGURA 8-2 Parede intestinal com dilatag&o.

Diagnostico neonatal cirtrgico: atresia de coélon nas proximidades da
valvula ileocecal. Pode apresentar correlagdo genética.

Diagnostico diferencial: doenca de Hirschsprung, ileo meconial, intestino
hiperecogénico, atresia anorretal e anus imperfurado, fibrose cistica.
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CASO 9

Atresia de duodeno

José Antonio de Azevedo Magalhdes e José Carlos Soares de Fraga

Caso: identificacdo do sinal da dupla bolha abdominal no ultrassom de II
trimestre. (Figs. 9-1 e 9-2)

V‘t

DUODENO | h |

ESTOMAGO

FIGURA 9-1 Corte transversal alto do abdome, 24 semanas,
demonstrando a presenca da dupla bolha, correspondente ao
duodeno dilatado, estémago e polidramnio. Ultrassonografia.



FIGURA 9-2 Dupla bolha e polidramnio, 27 semanas.

Diagnostico ultrassonografico. Em corte transversal do abdome.

Isolada ou em associagdo com gastrosquise, VACTERL ou outras
malformacoes gastrointestinais.

O sinal pode ser igual para atresia ou estenose: obstru¢ao duodenal.

Cirurgia neonatal: confirmacao diagnéstica.

Pesquisar sindrome de Down.

A obstrucdo do duodeno também pode ser causada por defeito de rotacdao
intestinal, pancreas anular e fazer parte de varias outras sindromes
genéticas.

Diagnostico diferencial: cisto hepatico, cisto de colédoco, higroma
cistico, cisto de duplicacdo intestinal, sequestro pulmonar extralobar
infradiafragmatico.
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CASO 10

Atresia de jejuno

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Luciano Ferraz Schopf

Caso: imagem ultrassonografica de III trimestre apresentando dilatacao
de algas intestinais com peristaltismo, CIUR. Quadro obstrutivo. (Figs. 10-1
e 10-2)

o

1] g 6
EXIT REPORT HEﬁ!‘.un EDIT GRAPH SET

HEASUREMENT

FIGURA 10-1 Alcas intestinais dilatadas no abdome e repletas de
liquido.
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FIGURA 10-2 Algas intestinais dilatadas no abdome e repletas de
liquido. Abdome aumentado de volume. Auséncia de ascite.

Gestante com colangite esclerosante.

Cirurgia neonatal: identificado segmento de jejuno proximal acometido.
Cordao fibroso conectando duas porcOes terminais de intestino atrésico.
Mesentério intacto.

Diagnostico diferencial: obstrucdo de ileo, doenga de Hirschsprung, cisto
mesentérico, cisto ovariano, cisto de duplicacdo intestinal, hidronefrose e
megaureter, sindrome de hipoperistaltismo com microcélon e megabexiga.

Pode estar associada a volvo, gastrosquise ou onfalocele.
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CASO 11

Cisto aracnoide

José Anténio de Azevedo Magalhdes e Leonardo Modesti Vedolin

Caso: identifica-se extensa lesdo cistica no nivel do sistema nervoso
central, intracraniana (superficie cerebral cavitaria sobre a linha média),
ultrassonografia de III trimestre. (Fig. 11-1)

CISTO
RACNOIDE

Dist A 48.5% mm Dist B 331 mm

FIGURA 11-1 Cisto aracnoide medindo 4,9 cm x 3,3 cm, Il
trimestre.

Confirmacao por RMF. Localizacdo: superficie hemisférica cerebral,
atingindo o sulco inter-hemisférico.



Diagnéstico diferencial: teratoma intracraniano, cisto porencefalico,
esquizencefalia, aneurisma, hemorragia e neoplasia.
Observacgao: exame neurologico normal com um ano de vida!
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CASO 12

Cisto broncogenico

José Antonio de Azevedo Magalhdes e José Carlos Soares de Fraga

Caso: achado ultrassonografico no III trimestre em exame de rotina.
Lesao pulmonar cistica, isolada. Medindo 0,9 cm x 0,8 cm. (Figs. 12-1
a 12-3)
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FIGURA 12-1 Lesao cistica pulmonar. Ultrassonografia.



CORTE LONGITUDINAL

FIGURA 12-2 Pequeno cisto em topografia toracica. Identificacéo
do diafragma.



FPSITD 120cm Wi 088
c3.Tep Gen Tz 03

OO F A0 P00 AR FST I

FIGURA 12-3 Cisto pulmonar broncogénico.

Conduta: observacao.

Evolugdo: assintomatico.

Seguimento neonatal.

Pode ser também multiplo. Causado por duplicacdo cistica da arvore
traqueobronquica. Suas paredes apresentam fibrose e cartilagem. Contetido
agquoso ou viscoso.

Precisar a localizacdo toracica. Identificar a bolha gastrica separadamente
no abdome.

Diagnostico diferencial: sequestro broncopulmonar, enfisema lobar
congénito, cisto neuroentérico, malformacdo adenomatoide cistica
congeénita.
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CASO 13

Cisto de adrenal

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Vanessa Lopes Preto de Oliveira

Caso: ao exame ultrassonografico de rotina identifica-se imagem cistica
simples de 1,1 cm x 0,8 cm na glandula adrenal direita. Idade gestacional de
29 semanas. Sem outra alteracao anatomica. (Fig. 13-1)

Dist A 11.4 mm Dist 0 8.1 mm

FIGURA 13-1 Ultrassonografia. Cisto simples de adrenal.

Conduta expectante. Pode desaparecer espontaneamente.
Diagnostico de comprovacao por exame neonatal de imagem.



Diagnoéstico diferencial: hemorragia ou hematoma de adrenal,
neuroblastoma, sequestro infradiafragmatico, cisto hepatico ou esplénico.
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CASO 14

Cisto de plexo coroide

José Antonio de Azevedo Magalhdes, Maria Mercedes Cardoso da Fonseca e Vicente Monteggia

Caso: identificacdo de imagem cistica isolada dentro do ventriculo lateral
do cérebro, ao nivel do plexo coroide no II trimestre gestacional, encontro
casual. Nao havia malformacoes estruturais no presente exame. (Fig. 14-1)
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FIGURA 14-1 Cisto de plexo coroide.

Pode ser identificado em 1 a 2% de todos os fetos normais. Desaparece
com o desenvolvimento gestacional, que pode ser comprovado em torno de



26 semanas.

Diagnéstico diferencial de gravidade: associacao a sindrome de Edwards
ou trissomia 18. Como esta é polimalformativa, tendo sido descritos mais
de 130 marcadores de alteracdes anatomicas fetais concomitantes, pode ser
diagnosticada em mais de 80% dos casos. Nesta situacdo obtém-se certeza
com o estudo do cariotipo.

Diagnéstico diferencial: lesdao cerebral destrutiva, ventriculomegalia,
anomalia vascular, cisto intracranial.

OceanofPDF.com


https://oceanofpdf.com/

CASO 15

Cisto ovariano fetal

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Lucas Pacini Teixeira

Caso: identificacdo de imagem cistica abdominal baixa em feto feminino
com conteudo, medindo 5,6 cm x 4,4 cm. (Figs. 15-1 a 15-3)
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FIGURA 15-1 Cisto ovariano fetal com contetdo heterogéneo,
corte transversal. Suspeita de torcdo com sofrimento vascular.
Ultrassonografia.
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FIGURA 15-2 Cisto ao Doppler com auséncia de vascularizagao no
seu interior.

FIGURA 15-3 Gonada: exérese por torcao com areas de necrose e
hemorragia. AP.



Pode ser simples ou com conteido, podendo ser resultante de torcao
parcial ou total. Também septado.

Conduta expectante pode salvar a gonada se houver involucao.

Diagnéstico diferencial: teratoma, linfangioma, cisto mesentérico,
pseudocisto meconial, cisto de duplicacdo, hidrocolpos.
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CASO 16

Citomegalovirose

José Antbnio de Azevedo Magalhdes e Raquel Camara Rivero

Caso: Paciente encaminhada por achado casual de ascite fetal ao
ultrassom de III trimestre. Reexame também demonstrou hepatomegalia.
(Figs. 16-1 e 16-2)
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FIGURA 16-1 Ultrassonografia. Ascite fetal e hepatomegalia.



FIGURA 16-2 RMEF. Ascite fetal.

PCR especifico para citomegalovirus positivo no liquido amnio6tico. E,
confirmado no sangue do RN.

Cariotipo fetal e ecocardiograma normais.

Diagnostico diferencial: outras infec¢des pré-natais, aneuploidias e
doencas genéticas.
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CASO 17

Defeito cardiaco septal
atrioventricular desbalanceado

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Patricia Martins Moura Barrios

Caso: foi identificada uma medida de translucéncia nucal de 13 mm com
12 semanas de idade gestacional. No ultrassom morfoldgico de II trimestre:
assimetria das quatro camaras cardiacas. Diabetes materno. (Figs. 17-1
e 17-2)

15:53: 0
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FIGURA 17-1 Ultrassonografia. Translucéncia nucal de 13 mm.



FIGURA 17-2 Ecocardiograma fetal: DSAV.

Cariétipo fetal normal.

Ecocardiograma fetal (diagnodstico): isomerismo esquerdo, DSAV
desbalanceado completo, hipertrofia miocardica do ventriculo esquerdo por
insuficiéncia cardiaca.

Diagnostico diferencial: outras cardiopatias, aneuploidias associadas a
doenca cardiaca.
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CASO 138

Delecao do cromossomo 10q

Caso: translucéncia nucal: 3,3 mm com 12 semanas.
Higroma cistico na ultrassonografia. (Figs. 18-1 e 18-2)

FIGURA 18-1 Ultrassonografia. Longitudinal. Higroma cistico
cervical.



FIGURA 18-2 Ultrassonografia. Coronal. Higroma cistico cervical.

Diagnostico: cariotipo fetal — B.V.C. e amniocentese — delecdao do braco
longo do cromossomo 10 da banda 26 até a porcao terminal.

Diagnostico diferencial: outras anomalias cromossomicas.

Indicado cariotipo para os pais a fim de descartar alteracao
cromossomica balanceada familiar.
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CASO 19

Delecao do cromossomo 7q

Rejane Gus e Maria Teresa Vieira Sanseverino

Caso: ultrassonografia de III trimestre demonstrou hidronefrose bilateral,
polidramnio, hérnia diafragmatica, microcefalia, CIUR, CIV. Com 38
semanas de idade gestacional peso de 2.195 g. (Figs. 19-1 e 19-2)

FIGURA 19-1 Rins com hidronefrose bilateral, Il trimestre.
Ultrassonografia.



FIGURA 19-2 Cariotipo fetal: dele¢do do braco longo do
cromossomo 7.

Ecocardio: quatro comunicacoes interventriculares.

Cariotipo: 46,XY, del(7)(gq35) ou delecdo do braco longo do cromossomo
7.

Obito neonatal, PO de cirurgia de correcio de hérnia diafragmatica.

Diagnostico diferencial: aneuploidias, triploidias, tetraploidias.

Indicado cariétipo para os pais para descartar alteracdo cromossomica
balanceada familiar.
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CASO 20

Displasia campomeélica
Maria Teresa Vieira Sanseverino e Daniela Vanessa Vettori

Caso: ultrassonografia com 36 semanas apresentando grave constricao
toracica (térax em degrau na relacdo com o abdome), encurtamento e
curvatura dos fémures, polo cefalico desproporcionalmente grande e
malformacao genitourinaria. (Figs. 20-1 e 20-2)
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FIGURA 20-1 Ultrassonografia. Torax constrito em degrau.



BEXIGA RINS

FIGURA 20-2 Peca/AP/Neomorto: malformacéo uretral,
megabexiga, dilatacdo ureteral, rins aumentados de volume por
hidronefrose bilateral.

Forma de displasia esquelética ou osteocondrodisplasia.
Diagnostico radiologico neonatal de confirmacgao.
Diagnostico diferencial: outras formas de osteocondrodisplasia.
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CASO 21

Displasia mesenquimal da placenta
com feto vivo e normal

Caso: ultrassonografia com 15 semanas demonstrou imagem semelhante
a tumor placentario. Com 20 semanas, CIUR. No III trimestre,
dopplervelocimetria com diastole zero. Oligodramnio. Cariotipo fetal
normal em liquido amnidtico: 46,XX. RN prematuro e com CIUR, sem
alterac0es morfologicas, ndo precisou de respirador. Caridtipo placentario:
idem, normal. (Figs. 21-1 a 21-6)
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FIGURA 21-1 Aspecto placentario no lll trimestre: multiplas e
diminutas areas cisticas, tipo padrdo molar. Placentomegalia.
Ultrassonografia.
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FIGURA 21-2 Imagem placentaria. Ultrassonografia.
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FIGURA 21-3 Placenta com areas vesiculares de degeneracao.
Peca.



FIGURA 21-4 Placenta com areas vesiculares. Peca.



FIGURA 21-5 Histologia placentaria: vilosidades hidrépicas e
volumosas.
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FIGURA 21-6 Histologia placentéria: vasos sanguineos de paredes
espessas e com perda da proliferagdo trofoblastica.

Diagnostico — estudo histologico da placenta: 80% do parénquima
placentario formado por estruturas vesiculares. Insercdao velamentosa do
corddo. Microscopia: grandes troncos vilosos hidrépicos e vasos com

paredes espessadas com perda da proliferacao trofoblastica.
Diagnostico diferencial: corioangioma, mola hidatiforme parcial.
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CASO 22

Displasia tanatoforica

José Antonio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Cldudia Simone Silveira dos
Santos

Caso: ultrassonografia com 37 semanas apresenta encurtamento de todos
os 0ssos longos, fémur com formato de receptor de telefone, megaencefalia
e cranio com aspecto de folha de trevo, térax hipoplasico, polidramnio,
ventriculomegalia. (Figs. 22-1 a 22-3)
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FIGURA 22-1 Ultrassonografia. FEmur curto e com aspecto de
receptor de telefone.
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FIGURA 22-2 Ultrassonografia. Megaencefalia, cranio em forma de
folha de trevo e dilatagcdo dos ventriculos laterais.
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FIGURA 22-3 Neomorto com displasia tanatoférica.

Diagnostico neonatal de comprovacgao: radioldgico.
Forma mais comum de displasia esquelética ou osteocondrodisplasia
letal.



Diagnostico diferencial: outras formas de displasia esquelética com
manifestacao pré-natal.
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CASO 23

Displasia toracica asfixiante

Caso: ultrassonografia com 17 semanas demonstrou encurtamento dos
0ssos longos, mais grave dos segmentos proximais (imero e fémur). Com
passado obstétrico de osteocondrodisplasia rizomélica. No III trimestre
também foi encontrado encurtamento das costelas, térax em sino e
polidramnio. Face normal. (Figs. 23-1 a 23-4)



FIGURA 23-1 Ultrassonografia 3D/esqueleto. FEémur curto.



FIGURA 23-2 Ultrassonografia 3D/esqueleto. Costelas curtas
(térax constrito).



FIGURA 23-3 Ultrassonografia 3D/renderizado. Face normal.



FIGURA 23-4 RN com quadro letal. Rizomelia, térax constrito.

Diagnostico molecular pré-natal através do Sequenciamento Completo do
EXOMA (analise simultanea de cerca de 20 mil genes): displasia toracica
asfixiante, duas mutacGes em heterozigosidade composta, associadas a
forma grave no gene DYNC2H1. Heranca autossdmica recessiva.

A importancia deste resultado permite em uma proxima prenhez realizar
um PGD (diagnostico pré-implantacional) para estudo molecular de
embrides de FIV.



Diagnostico diferencial: outras osteocondrodisplasias.
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CASO 24

Disturbio de diferenciacao sexual

José Antoénio de Azevedo Magalhdes e Tiago Elias Rosito

CASO: encaminhamento para a ultrassonografia por duvida quanto ao
sexo. Inicialmente identificado como sexo feminino. (Figs. 24-1 a 24-4)

FIGURA 24-1 Imagem ultrassonografica da regiao genital com 29
semanas. O clitoris aumentado de volume se assemelha ao pénis.



FIGURA 24-2 O mesmo caso. Regido genital demonstrando os
grandes labios.

FIGURA 24-3 RN com hipertrofia do clitoris.



FIGURA 24-4 Vulva e hipertrofia do clitoris.

Realizado cariotipo fetal em liquido amniotico: 46,XX (normal).

Diagnostico neonatal: sindrome adrenogenital (feto feminino com
hipertrofia do clitéris).

Diagnostico  diferencial com diversas sindromes genéticas ou
malformacao cloacal.

Na duvida quanto a identificacdo clara da genitalia ao ultrassom
(genitalia ambigua) é indispensavel o estudo do cariotipo fetal para o
diagnostico de certeza do sexo cromossomico antes do nascimento.

OceanofPDF.com


https://oceanofpdf.com/

CASO 25

Doenca de Hirschsprung

CASQO: ao ultrassom algas intestinais dilatadas com contetudo liquido e
polidramnio no III trimestre. Sem movimentos peristalticos. Compativel
com quadro obstrutivo. Feto do sexo masculino. (Fig. 25-1)



FIGURA 25-1 Ultrassonografia. Dilatacdo de alcas intestinais e
polidramnio.



Diagnéstico neonatal de obstrucao intestinal por Hirschsprung. Afastar
associacao com sindrome de Down. A maioria dos casos € esporadica.

Diagnéstico diferencial: outras causas de obstrucdo intestinal como
atresia anorretal.
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CASO 26

FEncefalocele

Leonardo Modesti Vedolin e José Antonio de Azevedo Magalhdes

CASO: identificada massa volumosa junto ao polo cefalico e ao nivel da
regido occipital. Idade gestacional de 24 semanas. (Figs. 26-1 e 26-2)

FIGURA 26-1 Tecido cerebral herniado dentro de defeito posterior
da tdbua 6ssea do cranio (encefalocele).



FIGURA 26-2 RN. Protrusdo do SNC na regido occipital recoberta
por pele atréfica.

Pode fazer parte da sindrome de Meckel-Gruber, sindrome da banda
amniotica, hidrocefalia e de diversas outras anomalias.

Diagnostico diferencial: higroma cistico.

Lembrar a prevencdao com acido folico que deve ser iniciada antes da
concepgao.

OceanofPDF.com


https://oceanofpdf.com/

CASO 27

Epignathus

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Ana Lucia Letti Miiller

CASQO: ultrassonografia demonstrou tumor protraindo da cavidade oral.
Polidramnio. (Figs. 27-1 e 27-2)

FIGURA 27-1 Leséao tumoral ocupando a boca e se exteriorizando.
Aumento de volume do liquido amniotico. Ultrassonografia, corte
transversal da face, incluindo labio superior e narinas.



FIGURA 27-2 PM. Teratoma ocupando a cavidade oral.

Teratoma. Pode ter origem na boca ou faringe. Por ndo permitir a
degluticdo normal do liquido amniético, devido a barreira mecanica,
ocasiona o polidramnio. Sua constituicdo é de tecido nervoso, adiposo,
cartilagem ou 0sso.

Pelo risco de asfixia neonatal, preparar-se para o procedimento de EXIT
no parto (ndo ligar o corddo umbilical ao nascimento antes de obter a
permeabilidade da via aérea).

Diagnostico diferencial: rabdomiossarcoma congénito da lingua, glioma
nasal.
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CASO 28

Escoliose

José Antoénio de Azevedo Magalhdes e Maria Teresa Pedrazzi Chaves

CASO: identificado defeito de coluna vertebral com 23 semanas durante
ultrassonografia morfologica. Escoliose e hemivértebra toracica. (Figs. 28-1
e 28-2)

FIGURA 28-1 Ultrassonografia: coluna vertebral com escoliose e
defeito 0sseo.



FIGURA 28-2 RX — RN: coluna vertebral com escoliose e defeito
6sseo ao nivel toracico.

RMF: area focal de alargamento do canal vertebral a E. Escoliose.
Hemivértebra.

Ecocardiograma normal.

Diagnodstico neonatal (RX): escoliose, arcos costais fusionados,
hemivértebra toracica com alargamento do canal medular, disostose
espondilocostal.

Anomalias 6sseas devem sempre ser estudadas ao RX.

Diagnostico diferencial: meningocele lateral.
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CASO 29

Espinha bifida

José Antonio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Pedrazzi Chaves e Adriani Oliveira Galdo

CASO: ao ultrassom identificou-se lesdao expansiva ao nivel da coluna
lombo-sacra no II trimestre gestacional, além de pés tortos. Alteracao ao
nivel do polo cefalico com perda do arredondamento habitual e forma
chamada de sinal do limdo. Ventriculomegalia. (Figs. 29-1 a 29-4)
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FIGURA 29-1 Ultrassonografia. Espinha bifida lombossacra com
terminacdes nervosas no seu interior. Corte longitudinal.



FIGURA 29-2 Ultrassonografia. Sinal do lim&o: forma alterada do
contorno do polo cefalico por herniagdo do sistema nervoso central
dentro do canal medular e dilatagcao dos ventriculos laterais.
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FIGURA 29-3 Ultrassonografia. Pé torto.



FIGURA 29-4 Recém-nascido a termo com espinha bifida.

Ou mielomeningocele. A coluna vertebral deve sempre ser examinada
quanto a sua integridade em cortes longitudinal e transversal. Atentar para a
superficie da pele e sua continuidade.

Pode estar associada a sindromes cromossomicas, genéticas, teratdgenos.
Multifatorial. Fator materno predisponente: diabetes mellitus.

Prevencdo com acido félico.
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CASO 30

Extrofia vesical

José Antoénio de Azevedo Magalhdes e Tiago Elias Rosito

CASO: identificacdo ultrassonografica de massa infraumbilical de parede
abdominal anterior, ndo se identificando a bexiga urinaria na pelve.
(Figs. 30-1 a 30-3)

DISTANCE
+: 2.5¢cA
: 2.4cCA

%1.Cé
NEASURE 3 g i

FIGURA 30-1 Ultrassonografia. Massa abdominal de parede
anterior e inferior. Nao foi visibilizada a imagem vesical na pelve.



B .

FIGURA 30-2 RN com extrofia vesical. Genitalia feminina.



FIGURA 30-3 RN: Extrofia vesical e eliminagdo de mecdnio com
anus pérvio e integro.

Diagnostico diferencial: onfalocele, extrofia cloacal.
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CASO 31

Fenda labial

José Anténio de Azevedo Magalhdes e Claudia Simone Silveira dos Santos

CASO: identificado defeito facial no labio superior, bilateralmente,
isolado e polidramnio em ultrassonografia de III trimestre. (Fig. 31-1)
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FIGURA 31-1 Ultrassonografia. Fenda labial bilateral e polidramnio.

Pode ser unilateral ou bilateral. Isolada ou associada a fenda palatina.
Cariétipo fetal normal.
Pesquisar a presenca de aneuploidias ou sindromes genéticas.
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CASO 32

Gastrosquise

Luciano Ferraz Schopf e Cldudia Simone Silveira dos Santos

CASO: defeito de fechamento da parede abdominal de localizagao
paraumbilical, acompanhado de evisceracao de seu conteudo para dentro da
cavidade amniotica, sem revestimento. (Figs. 32-1 a 32-3)
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FIGURA 32-1 Ultrassonografia. Gastrosquise com 15 semanas.
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FIGURA 32-2 Gastrosquise (herniacao de alcas intestinais) ao lado
do cordao umbilical ao Doppler colorido.



-

FIGURA 32-3 Imagem do RN. A coloragdo da serosa deve-se a
resposta inflamatéria (exposic¢éo ao liquido amniético durante a
gestacao), gastrosquise.



E um dos defeitos que pode ser identificado j4 no periodo de
rastreamento (I trimestre). A partir de 12 semanas de gestacao (para nao
confundir com a herniacao fisiolégica intestinal).

Pesquisar outras malformac0es gastrointestinais e doenca cardiaca.

Nao temos realizado cariotipo concomitante.

Diagnostico diferencial: onfalocele, hérnia umbilical, cisto ou edema de
corddao umbilical.
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CASO 33

Gemelidade concordante para
defeito anatomico

José Antonio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Maria Mercedes Cardoso
da Fonseca

CASO: gestacdo gemelar, monocorionica e diamniotica com
holoprosencefalia em ambos os fetos. Idade gestacional de 16 semanas.
(Fig. 33-1)

FIGURA 33-1 Gestacao gemelar: fetos 1 e 2 com ventriculo
cerebral tnico (holoprosencefalia em espelho).

Indispensavel a determinagdo da corionicidade na gestacao gemelar no I
trimestre.



A concordancia de defeitos estruturais é o dobro nas gestacoes
monocorionicas.

Realizar estudo do cariotipo fetal para diagnostico de doenca
cromossomica. A trissomia 13 é a mais associada a holoprosencefalia.
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CASO 34

Gemelidade imperfeita com feto
acardico

José Anténio de Azevedo Magalhdes e Maria Mercedes Cardoso da Fonseca

CASO: identifica-se gestacdo gemelar monocorionica com um feto
apresentando apenas segmento abdominal e membros inferiores
malformados (auséncia de polo cefalico e térax), recipiente. Coracao tnico
no feto doador (bomba), II trimestre. (Figs. 34-1 e 34-2)

FIGURA 34-1 Ultrassonografia. Gestagdo gemelar com um Unico
polo cefalico e coragdo. E, massa fetal separada com cordéo
umbilical.



FIGURA 34-2 PM. Gémeo acardico acéfalo.

Ou sequéncia TRAP (twin reversed arterial perfusion). Considera-se o
extremo da sindrome transfusor transfundido.

Unicamente diagnostico possivel nos I/II trimestres gestacionais por
exame ultrassonografico.

OceanofPDF.com


https://oceanofpdf.com/

CASO 35

Gemelidade imperfeita com gemeos
unidos

CASO: gestacdo gemelar, fetos unidos pelo térax com area cardiaca
unica, idade gestacional de 17 semanas. Cabecas e membros conservam a
sua independéncia, ao ultrassom. (Figs. 35-1 e 35-2)
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FIGURA 35-1 Ultrassonografia. Gestagdo gemelar com area
cardiaca Unica.



FIGURA 35-2 PM. Torac6pagos.

Inicialmente diagnostico unicamente ultrassonografico.
Diagnostico de comprovacao neonatal.
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CASO 36

Gemelidade incompleta

José Antonio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Ana Liicia Letti Miiller

CASO: com uma idade gestacional de nove semanas identificou-se
imagem embriondria tnica composta de dois polos cefalicos e vesicula
vitelina ao ultrassom. (Figs. 36-1 a 36-3)
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FIGURA 36-1 Ultrassonografia. Imagem embrionaria Gnica com
dois polos cefalicos e vesicula vitelina, nove semanas.



FIGURA 36-2 PM. Polo cefalico Unico, encefalocele, duas faces.



FIGURA 36-3 PM. Polo cefélico com trés olhos, dois narizes e
duas bocas, sendo uma com fenda.

PM: gemelidade incompleta com encefalocele, polo cranial tinico e duas
faces (olhos: trés; nariz: dois; boca: duas, sendo uma com fenda).

Divisdo incompleta de gestacdio gemelar monocorionica e
monoamniotica.

Diagnostico diferencial: malformacao do sistema nervoso central.
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CASO 37

7 [ ] [ ] r [ J
Hérnia diafragmatica
José Antonio de Azevedo Magalhdes e Luciano Ferraz Schopf

CASO: durante a ultrassonografia houve identificacio de wviscera
abdominal junto ao coracdo e respectiva auséncia na sua cavidade.
Polidramnio. (Fig. 37-1)

CORACAO

FIGURA 37-1 Ultrassonografia com Doppler colorido mostrando a
area cardiaca e o estbmago (bolha gastrica) no mesmo plano.

Pode ser suspeitada no I trimestre por aumento da translucéncia nucal.
Realizar biopsia de vilosidades corionicas (BVC) ou amniocentese para
cariotipo fetal pela possibilidade da associacdo com aneuploidias. E



ecocardiograma para pesquisar malformacao cardiaca.

Considerar cirurgia experimental (baldo intratraqueal) para tentativa de
correcao.

Diagnéstico diferencial: malformacdo adenomatoide cistica pulmonar,
sequestro pulmonar, cisto broncogénico, derrame pleural.
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CASO 38

Herpes

Raquel Camara Rivero e José Anténio de Azevedo Magalhdes

CASO: gestacdio com 33 semanas apresentando ao ultrassom
ventriculomegalia, polidramnio, CIUR, disformologia cerebelar. (Fig. 38-1)

FIGURA 38-1 Dilatagdo do sistema ventricular e calcificagbes
periventriculares.

Evolucdo: RN com espasticidade, apgar 1/1/6. Neomorto.

No I trimestre IgG e IgM negativos para herpes simplex tipo II. Ao
nascimento: IgG e IgM positivos.

Estudo PM: microcalcificacOes difusas no SNC, encefalomielite cronica,
nédulos gliais periventriculares, neurdnios calcificados, necrose tubular
renal, necrose hepatica macica tipo herpes virus.



Diagnéstico diferencial: infeccGes pré-natais tipo toxoplasmose, CMYV,
rubéola e outras; hidrocefalia, malformacdes de SNC.
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CASO 39

Heterotaxia

José Antbnio de Azevedo Magalhdes e Vicente Monteggia

CASO: identificacdo do estomago fetal (bolha gastrica) a direita no
abdome superior. Em corte longitudinal ao ultrassom nao se identifica no
mesmo plano coracao e bolha gastrica. (Fig. 39-1)

CORAGAO

ESTOMAGO

MI(1.5)

FIGURA 39-1 Coracao e estdbmago fetal apenas identificados em
corte obliquo.

Este arranjo pode ser desordenado e variavel. Situs corporal anormal.
Alteracdo na topografia visceral em corte transversal do abdome.

Pesquisar outras alteracOes de posicdo visceral e malformacdes,
especialmente cardiacas (ecocardiograma fetal).
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CASO 40

Hidranencefalia

José Anténio de Azevedo Magalhdes e Leonardo Modesti Vedolin

CASO: ao ultrassom; auséncia dos hemisférios cerebrais e completa ou
quase completa do cortex cerebral e ganglios da base. Presentes: tronco
cerebral, talamo (podendo ser atréfico) e cerebelo. Os tecidos ausentes sao
preenchidos por liquido cerebrospinal. Primeiro exame ultrassonografico no
IIT trimestre. (Figs. 40-1 e 40-2)

FIGURA 40-1 Polo cefalico com auséncia de tecido cerebral, na
ultrassonografia, no Il trimestre.



FIGURA 40-2 RMF do mesmo caso. A imagem branca representa
liquido cerebrospinal ndo sendo identificados os hemisférios
cerebrais. Macrocefalia.

A sobrevida pode se dar pela presenca do tronco cerebral.
Diagnostico diferencial, hidrocefalia, cisto porencefalico,
holoprosencefalia alobar.
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CASO 41

Hidrometrocolpos

José Antoénio de Azevedo Magalhdes, Carlos Roberto Maia e Maria Teresa Pedrazzi Chaves

CASO: encaminhamento por ultrassonografia com 34 semanas de idade
gestacional apresentando lesdo expansiva volumosa no abdome fetal que se
estende até a pelve. (Figs. 41-1 a 41-4)
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FIGURA 41-1 Ultrassonografia pré-natal. Lesédo abdominal
volumosa na linha média que se estende a pelve fetal.
Hipoecogénica e de limites imprecisos.



FIGURA 41-2 RMF. Lesao bem delimitada. Limite superior no
abdome fetal e terminando ao nivel da vulva.
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FIGURA 41-3 Ultrassonografia neonatal. Lesdo volumosa
abdominal.



FIGURA 41-4 RN. Vulva com himen imperfurado, identificando-se
liguido esbranquicado abaulando-o. Eliminagéo de mecénio,
demonstrando integridade de intestino terminal.

Como ndo houve precisa identificagdo na ultrassonografia optou-se pela
RMF.



RMF: lesdao bem delimitada de linha média e, com conteido homogéneo,
aspecto piriforme estendendo-se do abdome a pelve. Como se tratava de um
feto feminino identificou-se o utero, o colo uterino e até a vulva.

Diagnoéstico neonatal definitivo a ectoscopia: himen imperfurado e
hidrometrocolpos.

Diagnéstico diferencial: tumores abdominais, associacdo a malformacoes
cloacais, renais e sindromes genéticas.
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CASO 42

Hidronefrose

Tiago Elias Rosito e José Antonio de Azevedo Magalhdes

CASO: ultrassom de II trimestre identifica dilatacdo das pelves renais
bilateralmente (hidronefrose), diminuicio do parénquima e perda da
arquitetura corticomedular. Liquido amniotico virtualmente ausente. Nao se
visibilizou a imagem vesical. (Figs. 42-1 a 42-5)
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FIGURA 42-1 Ultrassom. Hidronefrose bilateral.
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FIGURA 42-2 Hidronefrose bilateral e liqguido amniético ausente.



FIGURA 42-3 PM. Atresia ureteral direita.
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FIGURA 42-4 PM. Atresia ureteral esquerda.
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FIGURA 42-5 PM. Rins, ureteres atrésicos e bexiga. Hidronefrose
bilateral e parénquima renal reduzido.

Condicao letal por hipoplasia e hipertensao pulmonar.

Diagnostico neonatal PM (neomorto, 3.100 g, a termo): atresia ureteral
bilateral proximal e diminuicdo do parénquima renal. Anomalia urolégica
obstrutiva alta.

Pesquisar causas genéticas. Pode ser uni ou bilateral.

Diagnostico diferencial: outras causas obstrutivas mecanicas (valvula de
uretra posterior, ureterocele, atresia uretral), sindrome de refluxo.
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CASO 43

Higroma cistico cervical

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Rejane Gus

CASO: com uma idade gestacional de 14 semanas identificou-se
higroma cistico cervical e hidropisia fetal nao imune. Biopsia de vilosidades
corionicas para caridtipo fetal normal: 46,XY. Evolucdo a 6bito espontaneo
em uma semana. (Figs. 43-1 e 43-2)

FIGURA 43-1 Ultrassonografia. Higroma cistico cervical (sinbnimo:
linfangioma difuso) e hidropisia fetal ndo imune.



FIGURA 43-2 PM. Pele redundante de higroma cistico cervical
roto.

Diagnostico diferencial: higroma cistico e sindrome de Turner,

cefalocele, outras causas de hidropisia fetal ndao imune, aneuploidias,
meningocele.
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CASO 44

Higroma cistico dorsal

José Anténio de Azevedo Magalhdes e Carlos Roberto Maia

CASO: com uma idade gestacional de 38 semanas identificou-se lesao
cistica, superficial e de localizacdo dorsal alta de partes moles, medindo
8,4 cm % 7,9 cm, isolada, ao ultrassom. (Figs. 44-1 a 44-3)
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FIGURA 44-1 Ultrassonografia. Cisto dorsal superficial.
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FIGURA 44-2 Cisto dorsal superficial.




FIGURA 44-3 RN. Cisto dorsal superficial estendendo-se a regido
axilar (higroma cistico isolado).

RN: cariétipo normal.
Diagnostico diferencial: meningocele.
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CASO 45

Hipospadias

CASO: No III trimestre gestacional ao ultrassom identificou-se genitalia
masculina com pénis aparentemente menor e com sua por¢ao terminal mais
alargada e com miccao para baixo. (Figs. 45-1 e 45-2)
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FIGURA 45-1 Ultrassonografia. Pénis com porgéo distal alargada.



FIGURA 45-2 Pénis aparentemente pequeno.

Diagnostico pré-natal de suspeicao.
Diagnostico neonatal de confirmacao. Malformacao isolada.
Pesquisar associagao com doengas genéticas tipo sindrome de Roberts.
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CASO 46

Holoprosencefalia

Leonardo Modesti Vedolin e Ana Liicia Letti Miiller

CASO: identificado durante a ultrassonografia defeito de linha média no
polo cefalico com fusionamento dos talamos, isolado. Idade gestacional de
13 semanas. Desenvolvimento de hidrocefalia nos II/III trimestres.
(Figs. 46-1 e 46-2)

FIGURA 46-1 Ultrassonografia. Auséncia da linha média no polo
cefalico, ventriculo Unico, | trimestre. Corte transversal.



FIGURA 46-2 Ultrassonografia. Ventriculo Unico.
Holoprosencefalia.

Cariotipo fetal e ecocardiograma normais. Procurar outros defeitos
anatomicos.

Diagnéstico diferencial: anomalias cromossomicas como trissomia 13 ou
genéticas.
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CASO 47

Malformacao adenomatoide cistica

congenita pulmonar (MAC I) ou
forma macrocistica

José Antonio de Azevedo Magalhdes, José Carlos Soares de Fraga e Ana Licia Letti Miiller

CASO: Ultrassonografia — imagem cistica de localizacdo toracica com
21 semanas de idade gestacional. Liquido amniotico de volume normal.
Unilateral. (Figs. 47-1 e 47-2)

IR1E G673 1C4

3:0BSTET

FIGURA 47-1 Ultrassonografia. Corte longitudinal com grandes
cistos toracicos.
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FIGURA 47-2 Ultrassonografia. Corte transversal com imagem
cistica, volumosa, toracica.

Pode permanecer estavel, involuir ou determinar desvio do mediastino,
insuficiéncia cardiaca e hidropisia fetal. Neste ultimo caso permite-se a
tentativa de passar um shunt toracoamnioético. Pode haver polidramnio.

Conduta inicial expectante.

Afastar previamente cromossomopatia e cardiopatia.

Diagnostico diferencial: sequestro pulmonar, cisto broncogénico, hérnia
diafragmatica.
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CASO 48

Malformacao adenomatoide cistica

congenita pulmonar (MAC II) ou
forma mista

CASO: lesdao pulmonar formada em parte por cisto e area ecogénica
(solida) ao redor, de aproximadamente 3,0 cm no maior diametro. Lobo
superior direito. Ultrassonografia. (Figs. 48-1 e 48-2)
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FIGURA 48-1 Ultrassonografia de Il trimestre, corte transversal
com lesd@o pulmonar de area cistica central e imagem
hiperecogénica ao redor.



FIGURA 48-2 TC do pulm&o/RN: estrutura multicistica com efeito
de massa no segmento posterior do LSD do pulmé&o, medindo
3,5cmx 3,2cm.

Ecocardiograma e cariétipo fetal foram normais.

Evolucao assintomatica.

Tratamento cirurgico neonatal: lobectomia. Alta no quarto PO.

Diagnostico diferencial: hérnia diafragmatica, cisto broncogénico,
sequestro pulmonar, outras formas de doenca cistica pulmonar.
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CASO 49

Malformacao adenomatoide cistica

congenita pulmonar (MAC III) ou
forma microcistica

CASQO: lesao pulmonar de aspecto hiperecogénico (solido) medindo 7,4
cm % 5,3 cm, ocupando todo o hemitérax direito e hidropisia fetal nao
imune (derrame pleural, ascite). Ndo se identificando vascularizacao, no III
trimestre, ao ultrassom. (Figs. 49-1 e 49-2)

FIGURA 49-1 Ultrassonografia. Corte longitudinal. Extensa lesédo
pulmonar de aspecto solido e derrame cavitario.



FIGURA 49-2 Ultrassonografia. Corte obliguo. Massa expansiva
torécica e ascite.

Como ha maultiplos microcistos menores de 5 mm o0 aspecto
representativo € de aumento da ecogenicidade (solido).

Por compressao toracica houve desvio do mediastino e coracao,
determinando insuficiéncia cardiaca e ébito.

Diagnostico diferencial: hérnia diafragmatica, sequestro pulmonar,
obstrucao alta da via aérea superior, enfisema lobar congeénito.
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CASO 50

Malformacao ossea isolada de
membro superior

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Maria Mercedes Cardoso da Fonseca

CASO: no II trimestre gestacional foram identificados ao ultrassom
hipoplasia dos cinco digitos da mao esquerda e encurtamento do antebraco.
Achado isolado, sem outra alteracdo morfologica fetal. (Figs. 50-1 a 50-4)

FIGURA 50-1 Ultrassonografia. Antebraco E mais curto que o
direito (A e B).



FIGURA 50-2 Ultrassonografia. Hipoplasia dos cinco dedos da mao
E.



FIGURA 50-3 RN. Mao D normal e E com hipoplasia.



FIGURA 50-4 RN. Mao esquerda hipoplasica.

Confirmagdo neonatal.
Diagnostico  diferencial: sindrome da banda  amniotica,
osteocondrodisplasias.
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CASO 51

Megauretra

Maria Mercedes Cardoso da Fonseca e José Antonio de Azevedo Magalhdes

CASO: ao ultrassom identifica-se dilatacdo uretral isolada sem
identificacao precisa do sexo fetal. (Figs. 51-1 e 51-2)
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FIGURA 51-1 Ultrassonografia. Dilatacao uretral sem definicdo do
sexo fetal. Liquido amniético normal.



FIGURA 51-2 Ultrassonografia. Megauretra.

Diagnostico diferencial: valvula de uretra posterior, genitalia ambigua.
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CASO 52

Microtia

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Carlos Roberto Maia

CASQO: ultrassonografia — microtia unilateral e polidramnio com 18
semanas de idade gestacional. (Figs. 52-1 a 52-3)

Dist A

FIGURA 52-1 Microtia unilateral e polidramnio.



FIGURA 52-2 Pavilhdo auricular normal contralateral.



FIGURA 52-3 Pavilhdo auricular muito diminuido (microtia).

Diagnodstico neonatal: assimetria facial, microtia unilateral, defeito do
ouvido interno, hemivértebra (sindrome de Goldenhar ou espectro
vertebral-auriculo- ocular).

Diagnostico diferencial: aneuploidias, associacado CHARGE, sindrome de
Beckwith-Wiedemann, sindrome de Pallister-Killian.
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CASO 53

Mucolipidose 11

CASO: no rastreamento de I trimestre identificou-se uma translucéncia
nucal de 6,3 mm e osso nasal presente. (Fig. 53-1)

FIGURA 53-1 Ultrassonografia. Translucéncia nucal aumentada.

Caridtipo através de biopsia de vilosidades corionicas normal.
Ecocardiograma fetal normal.
STORCH materno negativo para infec¢oes agudas.



Pesquisa de erros inatos do metabolismo positivo para Mucolipidose II.
Padrdo de herancga autossomico recessivo.

Diagnéstico diferencial: aneuploidias, cardiopatias, infeccGes, outros
erros inatos do metabolismo e causas que possam determinar hidropisia
fetal ndo imune.
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CASO 54

Neuroblastoma

CASO: ultrassonografia demonstrou lesdo solida com areas de
calcificacdo localizada na glandula adrenal (aumentada de volume) no III
trimestre gestacional. (Figs. 54-1 e 54-2)

W Smm

FIGURA 54-1 Ultrassonografia. Lesdo solida bem definida e com
areas de calcificagéo localizada na regido adrenal, medindo 2,8 cm x
1,65 cm.



FIGURA 54-2 Ultrassonografia. A mesma imagem em outro plano,
medindo 2,4 cm.

Tumor que pode ser solido, cistico ou complexo. Ver vascularizagao.

Diagnostico cirtargico neonatal.

Diagnostico diferencial: hemorragia (hematoma) com ou sem trombose
da veia renal, sequestro infradiafragmatico, cisto hepatico, esplénico ou de
adrenal.
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CASO 55

Obstrucao congenita das vias
aéreas superiores

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Raquel Camara Rivero

CASO: dilatacdo da traqueia fetal no II trimestre. Acompanhada de
pulmdes hiperecogénicos, polidramnio, inversao da ctpula diafragmatica,
ascite, derrame pleural, edema de subcutaneo (hidropisia fetal ndao imune).
Apos tentativa sem sucesso de fetoscopia. (Figs. 55-1 a 55-4)

A

TRAQUEIA =

FIGURA 55-1 Ultrassonografia. Dilatacdo da traqueia, pulméao
hiperecogénico, inversao das cupulas diafragmaticas.



OBETETRICO

PULMOES

FIGURA 55-2 Ultrassonografia. Pulmdes hiperecogénicos e
coracao compresso, derrame cavitario.

FIGURA 55-3 PM, peca: pulmdes e coragdo comprimido.



FIGURA 55-4 PM: feto hidropico.

Ecocardiograma: coragao compresso, insuficiéncia cardiaca.

Ou CHAOQS (congenital high airway obstruction) ou atresia de laringe.

Estudo PM: ectasia da traqueia, dilatacdo dos bronquios principais,
lobares e segmentares. Hipertrofia do musculo diafragmatico. Obstrugao da
via aérea superior na altura da transicao da traqueia com a laringe. HFNI.

Diagnostico diferencial: outras causas de hidropisia fetal ndo imune,
hérnia diafragmatica, hidrotérax congénito, sindromes genéticas, MAC III.
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CASO 56

Onfalocele

José Antonio de Azevedo Magalhdes, Luciano Ferraz Schopf e José Carlos Soares de Fraga

CASO: defeito de fechamento da parede abdominal ao nivel da
emergéncia do cordao umbilical com conteudo eviscerado e revestido por
uma membrana peritonio-amniotica. Podendo apresentar no seu interior
alcas intestinais, figado, estdbmago, baco e bexiga. (Figs. 56-1 e 56-2)

FIGURA 56-1 Ultrassonografia. Defeito de fechamento da parede
abdominal com conteudo visceral e revestimento (onfalocele), |
trimestre.



FIGURA 56-2 RN com onfalocele.

Pesquisar associacao com aneuploidias, principalmente a trissomia do
cromossomo 18 através do estudo do cariotipo fetal.

Pode ser diagnosticada no I trimestre apds 12 semanas.

Diagnostico diferencial: gastrosquise, cisto ou edema de corddo
umbilical, sequéncia de disrupcdo da linha média (pentalogia de Cantrell),
sindrome de Beckwith-Wiedemann e outras herniacdes abdominais.
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CASO 57

Osteogenese imperfeita

Maria Teresa Vieira Sanseverino e José Antonio de Azevedo Magalhdes

CASO: ultrassonografia de gestacdo pré-termo apresentando
encurtamento de todos os ossos longos e deformacdo do fémur, torax
constrito. (Figs. 57-1 e 57-2)

FIGURA 57-1 Ultrassonografia. Fémur curto e encurvado.



FIGURA 57-2 Estudo radiolégico do RN. Fémures curtos e
encurvados. Hipomineralizacdo dos ossos do cranio.

Diagnéstico neonatal: fragilidade éssea, hipomineralizacdao do cranio,
esclera azulada. Osteogénese imperfeita (OI) tipo II.

Pode ser classificada em subtipos. Letal ou nao letal.

O padrao de heranca pode ser autossomico dominante ou recessivo.

Diagnéstico diferencial: outros tipos de osteocondrodisplasia.
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CASO 58

Parvovirose

José Anténio de Azevedo Magalhdes, Raquel Camara Rivero e Rejane Gus

CASO: ascite fetal e edema de subcutaneo em ultrassom com idade
gestacional de 26 semanas. Auséncia de qualquer sintoma materno prévio.
(Figs. 58-1 e 58-2)

FIGURA 58-1 Feto hidrépico: edema de tecido celular subcutaneo
e derrame cavitério.



FIGURA 58-2 Ascite fetal.

Amniocentese para caridtipo fetal: normal. Pesquisa de infec¢oes/PCR:
positivo para parvovirus B-19. Erros inatos do metabolismo: negativo.
Confirmacdo no RN.

Diagnostico diferencial: aneuploidias, outras infec¢Ges pré-natais,
cardiopatias e demais causas de hidropisia fetal ndo imune.
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CASO 59

Pentalogia de Cantrell

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Patricia Martins Moura Barrios

CASO: extensa herniacdao toracoabdominal identificada com 15 semanas
de idade gestacional. Incluindo ectopia cordis e onfalocele. Polidramnio. A
ultrassonografia. (Figs. 59-1 e 59-2)

FIGURA 59-1 Defeito extenso de fechamento da parede
toracoabdominal. Corte longitudinal.



FIGURA 59-2 Area cardiaca identificada dentro da herniacéo
através do Doppler.

Ou sequéncia de disrup¢ao de anomalias da linha média.

Defeitos do esterno distal, diafragma anterior e pericardio diafragmatico.

Ocorréncia esporadica com variantes.

Diagnostico diferencial: ectopia cardiaca isolada ou com sindrome da
banda amnio6tica. Ou ainda com anomalia de Body Stalk.

OceanofPDF.com


https://oceanofpdf.com/

CASO 60

Peritonite meconial

CASO: com 32 semanas de gestacdo ao ultrassom identifica-se imagem
cistica abdominal e contetido hiperecogénico, polidramnio e calcificacoes
dentro do peritonio. Com 34 semanas roprema. (Figs. 60-1 e 60-2)

08:00:13

3.5
PHR: 100%

FIGURA 60-1 Ultrassonografia. Imagem cistica abdominal
(dilatagéo de alga intestinal) e polidramnio.
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FIGURA 60-2 Alga intestinal dilatada e calcificagcdes
intraperitoniais.

Diagnostico neonatal cirurgico: tor¢ao de alca intestinal com perfuracao e
peritonite meconial, malformacdao da artéria mesentérica, resseccao de
5,0 cm de intestino delgado.

Pesquisar fibrose cistica e infec¢oes congénitas.

Diagnostico diferencial: teratoma, hemangioma, calcificacGes de outra
causa, estenose, atresia e intussuscepcao intestinal.
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CASO 61

Porencefalia

CASO: ultrassonografia com 23 semanas normal. Com 32 semanas: polo
cefalico no percentil 95 e apresentando cavidades cisticas dentro do
parénquima cerebral e aumento do liquido cerebrospinal com comunicacao
ventricular, bilateral e assimétrica. Historico de hemorragia materna prévia
nesta gestacao. (Figs. 61-1 a 61-4)

FIGURA 61-1 Ultrassonografia de Il trimestre demonstrando
aumento do polo cefalico com lesBes destrutivas cisticas no seu
parénquima e comunicagdo com o sistema ventricular.
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FIGURA 61-2 RMF com imagem pesada em T2, corte axial
visibilizando diversas cavidades cisticas dentro do parénquima
cerebral.



FIGURA 61-3 Ultrassonografia. Cavidades cisticas e perda de
parénquima cerebral.

FIGURA 61-4 RMF. O mesmo caso apresentando lesbes

destrutivas cisticas intraparenquimatosas e dilatacdo do sistema
ventricular.



Diagnostico diferencial: hidrocefalia, cisto aracnoide, aneurisma,
neoplasia, hemorragia ou teratoma cerebral.

O estudo com RMF sem contraste pode melhorar a acuidade diagnostica
em lesoOes do sistema nervoso central.
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CASO 62

[ ] 7 ® 7 [
Quilotorax primario
José Antonio de Azevedo Magalhdes, Rejane Gus e Raquel Camara Rivero

CASQO: gestacao de III trimestre com feto hidropico (hidropisia fetal ndo
imune), identificando-se derrame pleural bilateral (hidrotérax). (Figs. 62-1
e 62-2)
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FIGURA 62-1 Ultrassonografia. Corte longitudinal. Quilotorax.



FIGURA 62-2 Aspirado de derrame pleural: liquido amarelo citrino
com grumo de gordura.

Realizada toracocentese e drenados 30 ml a direita e 25 ml a esquerda
(liquido citrino).

Cariétipo fetal realizado no liquido do derrame pleural e ecocardiograma
normais.

Analise bioquimica do derrame pleural: presenca de linfocitos > 70% e
gordura.

Passado shunt toracico bilateralmente sem resolucao do quadro
hidrépico.

Diagnostico diferencial etiologico: infeccoes pré-natais (STORCH e
Parvovirose), sindrome de Down, Turner, Noonan, doencas metabdlicas,
isoimunizacdo Rh, anemia hemolitica ndo imune, alteracdes cardiacas
(estruturais ou de ritmo), sequestro broncopulmonar, hérnia diafragmatica,
linfangiectasia.
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CASO 63

Rabdomioma

Patricia Martins Moura Barrios e José Anténio de Azevedo Magalhdes

CASO: nodulos sdlidos cardiacos identificados durante ultrassonografia
de rotina. Sem outra repercussao circulatoria no momento. (Figs. 63-1 e 63-
2)

FIGURA 63-1 Ultrassonografia. Tumores intracardiacos em corte
de quatro camaras.



FIGURA 63-2 Tumores intracardiacos. Corte obliquo.

Tumores cardiacos sélidos multiplos ou isolados. Podem apresentar
descompensacdo hemodinamica com o desenvolvimento de hidropisia fetal
ndo imune ou arritmia. Possivel associacdo com esclerose tuberosa. Podem
também apresentar regressao espontanea.

Realizar ecocardiograma fetal. E RMF para tentar identificar outros
orgdos que podem, também, apresentar lesdo como os do SNC.

Diagnostico diferencial: outras causas de hidropisia fetal ndo imune,
arritmia cardiaca ou ainda outros tumores. Nao deve ser confundido com o
golf ball.
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CASO 64

Rins displasicos ecogenicos tipo
doenca renal policistica infantil

CASO: rins aumentados de volume, hiperecogénicos com perda da
arquitetura corticomedular. Bilateralidade. Oligodramnio. (Figs. 64-1 e 64-
2)



FIGURA 64-1 Imagens renais com aumento muito acentuado de
volume e extensédo ao abdome, perda da definicdo do parénquima.
Ultrassonografia.



aumentados de volume e ocupando todo o abdome. Exame PM.

Bem identificado no III trimestre.

Letalidade por hipoplasia pulmonar.

Pode estar associado a sindrome de Meckel-Gruber, sindrome de
Beckwith-Wiedemann, VACTERL, aneuploidias.

Diagnostico diferencial: rim displasico multicistico, tumor ou hematoma
de adrenal, variante normal.
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CASO 65

Sequencia de sirenomelia

José Antoénio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Adriani Oliveira Galdo

CASQO: ultrassonografia com 30 semanas demonstra a presenca de
membro inferior tinico e malformado (pé torto com implantacdo anémala e
agenesia 6ssea). Porcdo superior do corpo normal. (Figs. 65-1 e 65-2)
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FIGURA 65-1 Ultrassonografia. Um membro inferior Unico e
malformado com pé torto.



FIGURA 65-2 RN. Agenesia de um membro inferior e o outro
malformado: pé torto com implantacao anémala.



Diagnostico de comprovacdo neonatal com estudo radiologico. Os casos
serao sempre de apresentacao diversa.

Diagnéstico diferencial: malformacdes ou agenesias 6sseas isoladas dos
membros inferiores.
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CASO 66

Sequestro broncopulmonar
extralobar

CASO: com 32 semanas de idade gestacional identificou-se massa
hiperecogénica no abdome fetal, infradiafragmatica e junto ao mesmo, a
esquerda, medindo ao ultrassom 2,8 cm % 1,9 cm. Seguimento nao
demonstrou expansdo ou efeito compressivo. Estomago no abdome. Lesao
isolada. (Figs. 66-1 e 66-2)



FIGURA 66-1 Ultrassonografia. Abdome fetal com imagem
hiperecogénica infradiafragmética medindo 2,8 cm x 1,9 cm.
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FIGURA 66-2 Ultrassonografia do RN com a mesma imagem
medindo 3,0 cm x 1,9 cm.



Pesquisar malformacGes associadas.

Ecocardiograma normal.

Confirmacdo no RN a termo. Exérese cirtirgica neonatal.
Diagnostico diferencial: tumor renal ou de adrenal.
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CASO 67

Sequestro broncopulmonar
intralobar

CASO: identifica-se area hiperecogénica no toérax fetal medindo 2,0 cm
X 1,2 cm, préxima ao coragao. Circunscrita e sem efeito compressivo local
ou sistémico, no III trimestre. Com suprimento vascular da mesma. Nao
houve evolucdo até o final da gestacdao. Estbmago em posicdo habitual.

(Figs. 67-1 e 67-2)
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FIGURA 67-1 Ultrassonografia. Area hiperecogénica junto ao
coracdo fetal.



FIGURA 67-2 Doppler. Irrigacdo sanguinea da leséo.

Confirmacdo diagnéstica apos o nascimento.
Diagnostico diferencial: hérnia diafragmatica, doenca adenomatosa
cistica pulmonar ou MAC III.
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CASO 68

Sifilis

CASQO: ascite, derrame pleural, hepatomegalia e edema placentario
(hidropisia fetal ndao imune) com 29 semanas, identificados durante
ultrassonografia. Gestante Rh positivo. (Figs. 68-1 e 68-2)
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FIGURA 68-1 Ultrassonografia. Hepatomegalia, ascite e derrame
pleural.
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FIGURA 68-2 O mesmo caso também demonstrando
espessamento da placenta (edema) e aumento do volume hepético.

STORCH materno revelou VDRL positivo e um titulo de 1/128.
Confirmado no RN.

Cariotipo fetal e ecocardiograma normais.

Diagnostico diferencial: outras infeccOes pré-natais como toxoplasmose,
rubéola, CMYV, parvovirus, herpes e condicoes que também causem
hidropisia fetal imune ou ndao imune (anasarca fetoplacentaria). Entre mais
de cem causas, além das infeccOes as mais frequentes estdao associadas as
aneuploidias e as cardiopatias.
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CASO 69

Sindrome da banda amniotica

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Ana Lucia Letti Miiller

CASO: identificacdo ultrassonografica de extensa encefalocele e
multiplos defeitos de face no III trimestre, aparentemente aderidos a uma
banda amnidtica. LesOes assimétricas. Historia obstétrica de sangramento
vaginal com nove semanas. (Figs. 69-1 a 69-3)
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FIGURA 69-1 Ultrassonografia. Encefalocele volumosa junto a
banda amnidtica ou complexa disrupcao amniotica.




FIGURA 69-2 Banda amnibtica identificada ao ultrassom.

|

F
h:
\F
F.
F;
I‘
G
F
F

i

—
e | [

—

o ==chéhm

n

Ja) Ca)

O

-
ak

S T



FIGURA 69-3 RN. Encefalocele extensa recoberta por pele e
multiplas malformacdes de face por banda de constricdo congénita.

Diagnostico diferencial: septacdes, sinéquias uterinas, outras causas de
encefalocele ou malformacdes diversas, defeitos congénitos da linha média.
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CASO 70

Sindrome da delecao do
cromossomo 18p (18p-)

CASO: translucéncia nucal - 1,2 mm com 11 semanas. E
ultrassonografia com 19 semanas identificou ventriculos laterais com
12 mm. Também ossos longos curtos, crescimento intrauterino restrito
grave. Com 23 semanas ventriculomegalia de 13 mm e disgenesia do corpo
caloso. Oligodramnio e hidrocefalia com 25 semanas (> 15 mm). Ultrassom
com 27 semanas constatou FM. (Figs. 70-1 a 70-4)
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FIGURA 70-1 Ultrassonografia. Ventriculomegalia bilateral, 23
semanas.
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FIGURA 70-2 RMF. Ventriculomegalia bilateral.



FIGURA 70-3 Ceérebro com ventriculomegalia. Exame PM
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FIGURA 70-4 Poliesplenismo (cinco bagos). Exame PM.



Diagnostico: cariotipo fetal (amniocentese): 18p- (delecdao do braco curto
do cromossomo 18).

Diagnostico diferencial: outras anomalias cromossomicas.

RMF: Ventriculomegalia simétrica. Disgenesia do corpo caloso.

Exame PM: hidrocefalia, micrognatia, disgenesia do corpo caloso,
poliesplenismo com cinco bagos.

Indicado caridtipo para os pais para descartar alteracdo cromossomica
balanceada familiar.
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CASO 71

Sindrome da trissomia do
cromossomo 22

CASO: encaminhamento por TN aumentada (3,5 mm) com 13 semanas
de idade gestacional. E osso nasal ausente, ducto venoso com onda a
reversa. Com 17 semanas identificou-se higroma cistico. Em exames
posteriores: fenda facial, mdo com defeito esquelético, agenesia de artéria
umbilical e polidramnio. (Figs. 71-1 a 71-5)
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FIGURA 71-1 Ultrassonografia com 13 semanas. Translucéncia
nucal de 3,5 mm.
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FIGURA 71-3 Ultrassonografia Il trimestre. Fenda facial.
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FIGURA 71-4 Ultrassonografia. M&o: defeito esquelético.
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FIGURA 71-5 Ultrassonografia. Agenesia de artéria umbilical.

Diagnostico por amniocentese (cariotipo fetal): trissomia do cromossomo
22. Neomorto.

Diagnostico diferencial: trissomias 21, 18, 13, sindrome de Turner,
cardiopatias, outras doencas genéticas e malformacodes estruturais.
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CASO 72

Sindrome de Apert

José Anténio de Azevedo Magalhdes e Maria Mercedes Cardoso da Fonseca

CASO: encaminhamento por ultrassom alterado. Dismorfologia do polo
cefalico com aspecto de trevo. Malformacdo de maos e pés. Edema de
subcutaneo e polidramnio. (Figs. 72-1 a 72-4)

FIGURA 72-1 Ultrassonografia. Polo cefalico com alteracéo do
contorno, tipo folha de trevo (deformidade craniana).



FIGURA 72-2 Ultrassonografia. Edema de subcutéaneo.

FIGURA 72-3 PM. Cranio e face dismorfolégicos (acrocefalia).



FIGURA 72-4 PM. Malformacéo de extremidade.

Diagnostico neonatal de comprovacao. Doenca autossomica dominante.
Porém, a maioria dos casos é esporadica. Neomorto (malformacao cardiaca
e do SNC).

Diagnéstico diferencial: sindromes genéticas como Crouzon, Carpenter,
Pfeifer.
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CASO 73

Sindrome de Down por trissomia
do cromossomo 21

José Antoénio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Rejane Gus

CASO: no exame ultrassonografico de I trimestre com 13 semanas de
idade gestacional ndo se identificou osso nasal, e a medida da translucéncia
nucal foi de 3,9 mm. Além de regurgitacao tricispide, ducto venoso com
onda a reversa, defeito septal atrioventricular cardiaco. (Figs. 73-1 a 73-4)
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FIGURA 73-1 Ultrassonografia. Translucéncia nucal aumentada e
auséncia do osso nasal.
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FIGURA 73-2 Doppler. Regurgitagéo tricuspide.
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FIGURA 73-3 Doppler. Ducto venoso com onda a reversa.



FIGURA 73-4 Ultrassonografia. Defeito septal atrioventricular.

Confirmacao por estudo do cariotipo fetal através da coleta de
vilosidades corionicas: trissomia 21.

Diagnéstico diferencial: outras doencas cromossomicas, cardiopatias e
doencas genéticas.
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CASO 74

Sindrome de Edwards (trissomia
do cromossomo 18)

CASO: translucéncia nucal aumentada no I trimestre. Morfologica: maos
crispadas, pés tortos, cardiopatia (DSAV), cabeca em forma de morango,
afastamento entre o primeiro e segundo dedos do pé, polidramnio, CIUR.
(Figs. 74-1 a 74-7)
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FIGURA 74-1 Ultrassonografia. Translucéncia nucal aumentada.



FIGURA 74-2 Ultrassonografia. Polo cefalico em forma de
morango.



FIGURA 74-3 Ultrassonografia. M&o crispada e polidramnio.
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FIGURA 74-4 RN: detalhe, méo crispada.

FIGURA 74-5 Ultrassonografia. Afastamento entre o primeiro e
segundo dedos do pé.
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FIGURA 74-6 RN: detalhe, afastamento dos dedos do pé.



f
FIGURA 74-7 Ultrassonografia. Cardiopatia: DSAV.

Cariotipo fetal: trissomia livre do cromossomo 18.

Sindrome polimalformativa, na qual ja foram descritos mais de 130
marcadores. Quanto maior o numero de alteracOes anatomicas encontradas
maiores as probabilidades de ocorréncia dessa sindrome.

Diagnostico diferencial: outras doencas cromossomicas, genéticas e
cardiopatias.
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CASO 75

Sindrome de Ellis-van Creveld

CASO: no I trimestre: TN de 1,2 mm. Com 25 semanas ultrassonografia:
micromelia em MS e MI; medidas dos ossos longos abaixo do P 2,5;
polidactilia pos-axial; arcos costais curtos; térax em sino; displasia mitral
leve. (Figs. 75-1 a 75-4)

POLIDACTILIA POS-AXIAL

FIGURA 75-1 Ultrassonografia/3D. Micromelia e polidactilia.



MICROMELIA

FIGURA 75-2 Ultrassonografia. Micromelia em 0ssos longos.



ARCOS COSTAIS CURTOS

FIGURA 75-3 Ultrassonografia. Arcos costais curtos.



TORAX EM SINO

FIGURA 75-4 Ultrassonografia. Térax em sino (hipoplasia
toracica).

Diagnostico de confirmacao neonatal. Doenca AR. RN a termo: 2.640 g.
Seguimento: na infancia — baixa estatura e inteligéncia normal.

Diagnostico diferencial: sindrome da costela curta tipos 1, 2 e 3 e outras
osteocondrodisplasias.
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CASO 76

Sindrome de Fanconi

Maria Teresa Vieira Sanseverino e Rejane Gus

CASQO: aplasia radial, atresia de duodeno, polidramnio, artrogripose
(movimentos em bloco ao ultrassom). (Figs. 76-1 a 76-4)

5:TRANSY

FIGURA 76-1 Ultrassonografia. Malformacg&o de membro superior
(aplasia radial).



FIGURA 76-2 Ultrassonografia. Sinal da dupla bolha (atresia de
duodeno).



FIGURA 76-3 PM. Malformacao de membro superior.



FIGURA 76-4 PM. Disseccéo de esbfago, estbmago e duodeno,
este com stop.

Cariétipo fetal normal.

Diagnostico neonatal.

Diagnostico  diferencial: ~ aneuploidias,  distrofias  musculares,
malformacgoes intestinais, associacdio VACTERL.
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CASO 77

Sindrome de Klippel-Trenaunay-
Weber

CASO: hipertrofia de membro inferior unilateral ao ultrassom. (Figs. 77-
1e77-2)

FIGURA 77-1 MI apresentando aumento de volume isolado ao
ultrassom.



FIGURA 77-2 PM. Multiplos hemangiomas e edema em Ml isolado.

Correspondente a malformacdes vasculares de capilares, veias e
linfaticos.

Ocorréncia esporadica. Pode haver outras malformacoes vasculares
concomitantes.

Diagnostico diferencial: linfangioma e sindrome proteus.
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CASO 78

Sindrome de Larsen

CASO: translucéncia nucal — 3,8 mm com 12 semanas. (Figs. 78-1 e 78-
2)
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FIGURA 78-1 Flexao das articulagdes sustentada no inicio do Il
trimestre. Ultrassonografia.



FIGURA 78-2 Face plana, pés tortos, artrogripose, hipertelorismo.
Exame PM.

Ultrassom morfolégico (suspeicdo): acinesia, flexao sustentada, desvio
das articulacdes, face aplanada, prega nucal aumentada, hipoplasia da
fibula, pés tortos, dolicocefalia, artrogripose (contratura dos tecidos moles
que causam deformidades fixas das articulacoes), CIUR.

Cariétipo: normal.

Oligodramnio grave com 28 semanas.

Natimorto. Peso: 900 g.

Exame PM: articulacOes fixas e displasias 6sseas, malformacao de coluna
vertebral, hipertelorismo, hipoplasia pulmonar, CIUR.

Neste caso, desenvolvimento de forma letal rara.

Diagnostico diferencial: patologias que cursem com artrogripose como
desordens neurologicas, musculares ou sindrome do pterigeo multiplo. Ou
ainda com associacdo a oligodramnio.
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CASO 79

Sindrome de Marfan

CASO: ao ultrassom pés tortos com dedos alongados, hérnia
diafragmatica, escoliose, polidramnio. (Figs. 79-1 a 79-4)
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FIGURA 79-1 Ultrassonografia. Pé torto, dedos alongados e
polidramnio.
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FIGURA 79-2 Ultrassonografia. Hérnia diafragmatica e polidramnio.

FIGURA 79-3 RN. Pulso e polegar caracteristicos.



FIGURA 79-4 RN. Pé torto com dedos alongados.

Cariétipo fetal normal.
Diagnostico neonatal.
Diagnostico diferencial: trissomia 18.
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CASO 80

Sindrome de Meckel-Gruber

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Rejane Gus

CASO: encefalocele occipital, rins bilateralmente aumentados de volume
e com perda da diferenciacdao corticomedular, polidactilia, identificados
durante ultrassonografia. (Figs. 80-1 a 80-7)

:OBSTET

FIGURA 80-1 Encefalocele occipital, | trimestre, ultrassonografia,
corte longitudinal.



FIGURA 80-2 Encefalocele occipital. Corte transversal.
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FIGURA 80-3 Rins aumentados de volume e com aspecto
displasico bilateral.
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FIGURA 80-4 RMF. Identifica-se encefalocele occipital e aumento
do volume renal ocupando todo o abdome.



FIGURA 80-5 RN. Polidactilia.



FIGURA 80-6 Exame PM. Rins muito aumentados de volume e
ocupando a cavidade abdominal.



FIGURA 80-7 PM. Abertura dos rins com aspecto displasico
bilateralmente, aumentados de volume e hipoplasia de bexiga e
ureteres.

Realizada RMF. Diagnostico no I trimestre, portanto, com liquido
amniotico em quantidade normal para o periodo (producdao das membranas
ovulares e ndo renal).

Doenca autossomica recessiva.

Diagnostico diferencial: outros defeitos de fechamento do tubo neural,
displasia renal tipo policistica infantil, trissomia 13.
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CASO 81

Sindrome de Neu-Laxova

Maria Teresa Vieira Sanseverino,

Julio César Loguercio Leite, Sandra Leistner-Segal e José Antonio de Azevedo Magalhdes

CASO: no II trimestre gestacional identifica-se edema de subcutaneo,
mados e pés tortos, polidramnio, microftalmia bilateral, polo cefalico
dismorfologico, microcefalia, CIUR. (Figs. 81-1 a 81-4)

3: DOPPLE
FIGURA 81-1 Ultrassonografia. Pé torto bilateral.



FIGURA 81-2 Ultrassonografia. Microftalmia bilateral.



FIGURA 81-3 FM. Face tipica, mados e pés malformados.



FIGURA 81-4 Reconstrucao da imagem de RMF do caso por
impressora 3D.

Cariotipo fetal: 46,XX (normal).



Diagnostico neonatal: Edema generalizado, especialmente das
extremidades, hipodesenvolvimento, microftalmia bilateral, maos e pés
tortos, sindactilia de todos os digitos, artrogripose, face tipica, membros e
pescoco curtos, microcefalia (Neu-Laxova).

Estudo molecular po6s-natal confirmou uma mutagdo em homozigose no
gene PHGDH.

Doenca autossomica recessiva. Consanguinidade.

Diagnéstico diferencial: todas as sindromes que se acompanham de
microcefalia ou lisencefalia, sindrome de Norman-Roberts.
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CASO 82

Sindrome de Patau (trissomia do
cromossomo 13)

José Antonio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Rejane Gus

CASO: holoprosencefalia, hérnia diafragmatica, pielectasia bilateral,
cardiopatia e polidactilia no II trimestre ao ultrassom. (Figs. 82-1 a 82-6)

FIGURA 82-1 Ultrassonografia. Holoprosencefalia (ventriculo
anico).
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FIGURA 82-2 RMF. Holoprosencefalia (tAlamos fusionados).
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FIGURA 82-3 Ultrassonografia. Hérnia diafragmatica (estbmago no
mesmo plano cardiaco).



FIGURA 82-4 Ultrassonografia. Polidactilia.

FIGURA 82-5 Ultrassonografia. Pielectasia bilateral.
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FIGURA 82-6 Ultrassonografia. Comunicacao interventricular
cardiaca grande.

Diagnéstico: trissomia livre do cromossomo 13 (cariotipo fetal).

Sindrome polimalformativa.
Diagnostico diferencial: outras anomalias cromossomicas, genéticas e

malformacoes cardiacas.
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CASO 83

Sindrome de Roberts

José Antoénio de Azevedo Magalhdes, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Maria Mercedes Cardoso
da Fonseca

CASO: ultrassonografia: micrognatia, polidramnio, CIUR, hidrocefalia,
microcefalia, malformacdao de membros superiores e inferiores com
acometimentos variados (aplasia radial e hipomelia). Cariotipo normal:
46,XY. (Figs. 83-1 a 83-4)

HPen
Gn 87
58

_.1 ...." 3 .._-' ..]

FIGURA 83-1 Ultrassonografia. Face: micrognatia. Polidramnio.



FIGURA 83-2 Ultrassonografia. Micrognatia e hidrocefalia.
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FIGURA 83-3 Ultrassonografia. Malformacdo de membro inferior:
hipomelia.
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FIGURA 83-4 Ultrassonografia. Malformac&o de membro superior

mais grave que a de membro inferior, ao nivel cubital (redug&o de
membros).

Confirmacdao neonatal. Malformagoes de
Sinonimo: sindrome da pseudotalidomida.

Diagnostico diferencial: osteocondrodisplasias, aneuploidias, focomelia

por talidomida, sindrome de Grebe e sindrome TAR (aplasia radial e
trombocitopenia).

distribuicdo assimétrica.
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CASO 84

Sindrome de Robinow

CASQO: hipertelorismo. Ossos longos curtos, 2 a 3 desvios padroes
abaixo. Maos fletidas e sustentadas com clinodactilia do quinto dedo.
(Figs. 84-1 e 84-2)
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FIGURA 84-1 Ultrassonografia. Aumento da distancia interorbitaria
(hipertelorismo).
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FIGURA 84-2 Mao com dedos fletidos e sustentados e quinto dedo
inclinado.

Displasia esquelética ndo letal. Forma autossomica dominante.
Diagnostico neonatal.
Diagnostico diferencial: osteocondrodisplasias, craniossinostose.
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CASO 85

Sindrome de triploidia

José Antoénio de Azevedo Magalhdes, Rejane Gus e Maria Teresa Vieira Sanseverino

CASO: com 12 semanas de idade gestacional identificou-se ao ultrassom
uma placenta volumosa com aspecto molar e imagem fetal com batimentos
cardiacos presentes. Realizado cariotipo fetal por biopsia de vilosidades
corionicas: 69,XXX. (Fig. 85-1)
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FIGURA 85-1 Gestacéo de | trimestre com imagem fetal e
placentaria com areas de degeneracao trofoblastica.

Seguimento: interrupcao espontanea da gestacao.



Diagnostico diferencial: outras sindromes genéticas polimalformativas.
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CASO 86

Sindrome de Turner

Rejane Gus e José Antonio de AzevedoMagalhdes

CASO: com uma idade gestacional de 15 semanas identifica-se ao
ultrassom higroma cistico cervical e hidropisia fetal ndo imune.
Amniocentese para caridtipo fetal: 45,X. (Figs. 86-1 a 86-3)

FIGURA 86-1 Lesao cistica cervical volumosa e septada (higroma
cistico) na ultrassonografia.



FIGURA 86-2 Hidropisia fetal ndo imune ou anasarca
fetoplacentaria no mesmo caso.



FIGURA 86-3 PM. Higroma cistico cervical com sinais de
maceracgao por 6bito ha 12 dias.

Pode ser suspeitada com translucéncia nucal aumentada no I trimestre.

A sindrome de Turner ndo aumenta com a idade materna. E, também, nao
ha incremento com o passado obstétrico desta monossomia. Diminui com a
evolucdo da gravidez pela possibilidade de abortamento espontaneo.

A identificacdo de aumento de liquido na regido cervical no II ou III
trimestres (edema nucal ou higroma cistico) esta associada principalmente a
esta sindrome.



Diagnostico diferencial: aneuploidias, higroma cistico isolado, outras
causas de hidropisia fetal ndo imune, cefalocele, meningocele.
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CASO 87

Sindrome de Walker-Warburg

Maria Teresa Vieira Sanseverino, Rejane Gus e José Antonio de Azevedo Magalhdes

CASQO: translucéncia nucal: 2,5 mm. Cariétipo fetal: 46,XY. No III
trimestre: discinesia, CIUR, malformacdo cerebelar, colpocefalia, dilatacdo

da fossa posterior, agenesia do corpo caloso, microcefalia, microftalmia.
(Figs. 87-1 a 87-3).
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FIGURA 87-1 Ultrassonografia. Microftalmia, 1l trimestre.



FIGURA 87-2 Ultrassonografia. Malformacé&o cerebelar.



09:11:40

6.0
PHR: 100%

R1O G56 C4%

FIGURA 87-3 Ultrassonografia. Dilatacdo do sistema ventricular.

RMF/RN: lisencefalia, agiria. Distrofia muscular congénita. Doenca
autossomica recessiva.

Diagnostico diferencial: outras sindromes genéticas como Neu-Laxova e
Miller-Dieker.
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CASO 88
Sindrome do coracao esquerdo

hipoplasico

CASQO: corte de quatro camaras cardiacas ao ultrassom com marcada
assimetria dos ventriculos. (Fig. 88-1)

FIGURA 88-1 Ultrassonografia/3D. Corag¢do com corte de quatro
camaras: marcada reducgédo do ventriculo esquerdo.

Ecocardiograma fetal: hipoplasia ventricular esquerda com atresia adrtica
e hipoplasia mitral.



Defeitos extracardiacos devem ser pesquisados.
Diagnostico diferencial: defeitos ventriculares isolados, ventriculo direito
hipoplasico e malformacdes endocavitarias.
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CASO 89

Sindrome do Pterygium multiplo
letal

CASO: aumento da TN no I trimestre. E, em exames posteriores,
auséncia de movimentos amplos dos membros superiores e inferiores.
Movimentos corporais macicos, tipo em bloco. Auséncia de flexao/extensao
dos membros. Articulacoes congeladas. Hipomobilidade. (Figs. 89-1 e 89-
2)

FIGURA 89-1 Ultrassonografia. Articulag&o fixa (cubital).



FIGURA 89-2 PM. Articulacdes congeladas (artrogripose). Edema
nucal.

Cari6tipo normal.

Diagnostico neonatal. Sindrome recessiva autossomica.

Diagnostico diferencial: aneuploidias graves, sequéncia de acinesia fetal
e outras sindromes genéticas.
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CASO 90

Talipes isolado

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Maria Mercedes Cardoso daFonseca

CASO: em ultrassom de II trimestre identificou-se pé torto (talipes)
bilateral. Nao foi visibilizada outra alteracdao morfologica fetal. Liquido
amniotico em quantidade normal. (Fig. 90-1)
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FIGURA 90-1 Pé torto bilateral (a,b).

Diagnostico neonatal de confirmacao: talipes equinovarus ou “clubfoot”.



Esta deformidade pode ainda estar associada a anomalia cromossomica,
neuromuscular ou outras alteracdes anatomicas fetais.
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CASO 91

Teratoma sacrococcigeo

CASO: encaminhamento por achado de imagem cistica na regido
terminal da coluna lombossacra, sugerindo mielocele. Ultrassom
morfoldgico: junto a extremidade distal da coluna fetal identifica-se massa
mista, predominantemente cistica, medindo 6,7 cm % 4,7 cm X 4,3 cm,
sugestiva de teratoma sacrococcigeo. Nao ha evidéncia de defeito de
fechamento do tubo neural. Realizou ultrassonografias seriadas para
acompanhamento do crescimento tumoral e sinais de descompensacao fetal.
Dopplervelocimetria da artéria cerebral média ndao demonstrou anemia fetal.
Com 38 semanas de idade gestacional media 16,0 cm % 10,0 cm %X 7,4 cm.
(Figs. 91-1 a 91-6)
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FIGURA 91-1 Ultrassonografia. Leséo expansiva mista com
predominio do componente cistico. Corte transversal.
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FIGURA 91-2 Ultrassonografia. A mesma massa volumosa.
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FIGURA 91-3 RN com teratoma ja puncionado (antes da ligadura
do cordéo, volume de 850 ml de liquido citrino).



FIGURA 91-4 Aspecto do volumoso teratoma sacrococcigeo
puncionado.



FIGURA 91-5 Detalhe da pele que recobria o tumor
superficialmente roto.
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FIGURA 91-6 Imagem tumoral ap0s seccao.
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O teratoma sacrococcigeo ¢ uma doenca tumoral.

Planejamento cirurgico neonatal prévio e seguimento oncologico.
AP da peca: teratoma maduro sacrococcigeo.

Diagnéstico diferencial: mielomeningocele.
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CASO 92

Toxoplasmose

CASO: feto hidropico com ascite, derrame pleural, ventriculomegalia,
calcificacGes intracranianas, principalmente periventriculares, intestino
hiperecogénico, no III trimestre. (Figs. 92-1 a 92-4)
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FIGURA 92-1 Ultrassonografia. Ventriculomegalia e calcificagcbes
intracranianas difusas, principalmente periventriculares.



FIGURA 92-2 Ultrassonografia. Ascite fetal.
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FIGURA 92-3 Ultrassonografia. Derrame pleural, ascite, intestino
hiperecogénico.



CALCIFICAGO

FIGURA 92-4 Ultrassonografia. Transfontanelar do RN:
calcificagdes intracranianas difusas e dilatacdo do sistema
ventricular.

Hidropisia fetal ndo imune.

Cariotipo fetal e ecocardiograma normais.

PCR especifico para infecgdes no liquido amniotico: positivo para
toxoplasmose.

Diagnostico diferencial: outras doencas infecciosas, aneuploidias e
doencas genéticas.
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CASO 93

Trissomia do cromossomo 15

Rejane Gus e Maria Teresa Vieira Sanseverino

CASO: ultrassonografia: translucéncia nucal de 3,7 mm com 12 semanas
de idade gestacional. Hipoplasia do osso nasal. Ducto venoso com onda a
reversa. Encurtamento de ossos longos, pés tortos. (Figs. 93-1 e 93-2)

FIGURA 93-1 Ultrassonografia. Pé torto.



FIGURA 93-2 Ultrassonografia. Antebraco, radio e ulna abaixo do
percentil 5 para a idade gestacional.

Caridtipo fetal: 47,XY + 15 (biopsia de vilosidades corionicas).

Pode levar a um quadro de hidropisia fetal. Pesquisar translocacoes
parentais.

Diagnostico diferencial: outras aneuploidias.
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CASO 94

Trissomia do cromossomo 16

CASO: ao exame ultrassonografico: gestacdo interrompida (abortamento
espontaneo) no I trimestre. (Figs. 94-1 e 94-2)

FIGURA 94-1 Gestacdo interrompida, | trimestre. Ultrassonografia.



FIGURA 94-2 Produto de abortamento espontaneo eliminado e que
foi estudado o cari6tipo (saco gestacional pela ultrassonografia).

Diagnostico por estudo molecular dos cromossomos em restos ovulares
(extracao de DNA): 46,XX / 47,XX + 16.

Comentario: a obtencao de um resultado do estudo cromossomico em
restos ovulares pode esclarecer a perda gestacional, do ponto de vista
etioldgico, e contribuir como apoio emocional, por ser a tnica explicacdao
obtida para a situacdo, na maioria das vezes, tao dolorosa. Sendo, portanto,
reconfortante.

Diagnostico diferencial: aneuploidias, triploidias, tetraploidias.
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CASO 95

Trissomia parcial do cromossomo 1

Rejane Gus, Maria Teresa Vieira Sanseverino e Maria Teresa Pedrazzi Chaves
]

CASO: ventriculomegalia, polidramnio, macrocrania, cardiopatia ao
ultrassom. (Fig. 95-1)
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FIGURA 95-1 Ultrassonografia. Dilatagdo do ventriculo lateral e
macrocrania.

Translocacdo cromossomica materna balanceada envolvendo os
cromossomos 1 e 4 — cariotipo materno: 46,XX,t(1;4).
Ecocardiograma: CIA, estenose pulmonar.



Caridtipo pré-natal: alteracdo estrutural no cromossomo 4 e trissomia
parcial do cromossomo 1.

Diagnéstico diferencial: aneuploidias, infeccGes pré-natais e outras
cardiopatias.
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CASO 96

Tumor cervical

CASO: ao ultrassom identifica-se lesdao expansiva cervical de natureza
mista ou com imagem solida e cistica no seu interior, medindo 4,9 cm x
4,2 cm e polidramnio. (Figs. 96-1 e 96-2)

PWUR1E
<{G-0B>07.08m35
. 11:47:13

FIGURA 96-1 Face fetal e lesé@o cervical mista sem vascularizacao
(Doppler) e circular de cordao.



FIGURA 96-2 RN ao nascimento com tumoracgéao cervical e
ventilagdo assistida.

Pode haver necessidade de se empregar o EXIT (manter o cordao
umbilical ligado a placenta até conseguir a permeabilidade da via aérea) ao
nascimento.

Diagnoéstico neonatal: tumor constituido de componente glandular,
epitelial e conjuntivo (teratoma cervical).

Diagnostico diferencial: higroma cistico, hemangioma, bdcio.
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CASO 97

Tumor de face

José Antoénio de Azevedo Magalhdes, Maria Mercedes Cardoso da Fonseca e Ricardo dos Santos
Palma-Dias

CASQO: ultrassom com 26 semanas apresentando na face fetal, corte
sagital, pequena imagem solida, tipo apendicular de 1,6 cm x 1,0 cm na
regido média e externa da ponta da mandibula e polidramnio. Ao Doppler
nao havia aumento da vascularizacao local. A imagem se manteve constante
no seguimento de III trimestre. (Figs. 97-1 a 97-3)

FIGURA 97-1 Ultrassonografia. Face, corte sagital médio com
pequena lesdo na ponta da mandibula, externa.



4

FIGURA 97-2 RN. Leséo facial de pequenas dimensdes.

L ]



FIGURA 97-3 Histologia. Tecidos glandular, muscular, adiposo e
conjuntivo: hamartoma.

Diagnostico histol6gico neonatal: tumor benigno (hamartoma).

Diagnostico diferencial: teratoma, tumor neuroepitelial,
craniofaringioma, tumor mesenquimal, retinoblastoma, hemangioma,
linfangioma, glioma, neuroblastoma, sarcoma.
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CASO 98

Ureterocele

José Antoénio de Azevedo Magalhdes e Tiago Elias Rosito

CASQO: prolapso ureteral dentro da bexiga que se apresentava com
paredes espessadas, hidronefrose com megaureter (rim D), pielectasia
contralateral, indice de liquido amnio6tico 5,0 cm no III trimestre. (Figs. 98-
1 a98-4)

FIGURA 98-1 Bexiga com prolapso ureteral (ureterocele).
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FIGURA 98-3 Rim D com hidronefrose.



FIGURA 98-4 Rim E com pielectasia.

Pela extensao da ureterocele houve repercussao bilateral.
Diagnostico diferencial: valvula de wuretra posterior e outras
malformacdes renais e de ureter.
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CASO 99

Valvula de uretra posterior

Tiago Elias Rosito, Daniela Vanessa Vettori e Raquel Camara Rivero

CASO: ultrassonografia: bexiga distendida e muito aumentada de
volume, dilatacdo do sistema urinario, oligodramnio em feto masculino.
Parede vesical com aumento da sua espessura. Com comprometimento
renal bilateral. (Figs. 99-1 e 99-2)

Riaiilins
Har high
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FIGURA 99-1 Ultrassonografia. Megabexiga com espessamento
das suas paredes (bexiga de luta) e dilatac&o da uretra posterior e
dilatac&o ureteral.
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FIGURA 99-2 Ultrassonografia. Hidronefrose bilateral e ureter
esquerdo dilatado.

Pode ser diagnosticada no inicio do II trimestre. Se identificada
precocemente deve ser realizado o cariétipo fetal e a pesquisa da funcao
renal antes de qualquer tentativa de tratamento. A apresentacdo do quadro
pode ser variavel. O volume de liquido amniotico pode ser normal ou
oligodramnio franco.

Diagnostico diferencial: megauretra, ureterocele e outras uropatias
obstrutivas baixas.
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CASO 100

Ventriculomegalia

José Antonio de Azevedo Magalhdes e Maria Mercedes Cardoso da Fonseca

CASO: no polo cefélico identifica-se dilatacdo acentuada dos ventriculos
laterais com diminuicdo do parénquima cerebral (hidrocefalia) no II/III
trimestres. (Figs. 100-1 e 100-2)
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FIGURA 100-1 Ultrassonografia. Polo cefalico — dilatagédo
acentuada dos ventriculos laterais e rarefacdo dos hemisférios
cerebrais.



FIGURA 100-2 RMF. Ventriculos laterais dilatados simetricamente
e afilamento do parénquima cerebral.

Marcador inespecifico do desenvolvimento cerebral anormal.

Realizar cariétipo fetal e ecocardiograma.

A ressonancia magnética fetal do sistema nervoso central melhora o
diagnoéstico na busca de outras alteracoes que podem estar associadas
frequentemente. Superior para a analise da fossa posterior e parénquima
encefalico.

Diagnostico diferencial: pesquisar defeitos de fechamento do sistema
nervoso central como espinha bifida, pois pode mudar a conduta obstétrica.
Ou seja, isolada ou com mielomeningocele.
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ANEXO |

Doencas cisticas renais fetais

Sammya Moura, Cathy Cluver, Fabricio da Silva Costa and
Simon Meagher
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ANEXO Il

Julio César Loguercio Leite

ECLAMC

Estudo colaborativo latino-americano de malformacdes congénitas

Andlise de malformacoes congénitas encontradas em 110 mil
nascimentos no Hospital de Clinicas de Porto Alegre — estudo ECLAMC

Periodo: 1983 a 2013



TABELA l= MALFORMAGOES
INFORME DO HOSPITAL HOS DE CLINICAS (ECLAMC A25)

PERIODO 1983-2013 HOSPITAL A25 RESTO DO ECLAMGC
ICD10-BEA DESCRIGAD WRHERD  TAMA ESP o/E mmtm P
a78.2 ONFALOCELE [41] 5.45% 32,0 1,R7 1485 2,90 +
0793 GASTROSQUISE 55 6,81 33,8 2,23 1557 3,04 +
Qoo ANENCEFALIA 91 8,26 69,4 1,31 3220 6,30
00 ESPINHA BIFIDA 121 10,89 91,4 1,32 4243 8,31 +
003 HIDRCCEFALIA 172 15,62 10'-"6 1’59 4995 '3\J T8 +
ool ENCEFALOCELE 30 2,72 25,0 1,18 1164 2,27
ooz MICROCEFALIA 33 3,50 34,2 1,25 1588 3,11
(=35 ) AN=-MICROFTALMIA 6 2,36 22' 1] 1. 17 1025 2' 09
ol AN-MICROTIA 8 4,36 50,2 0,95 2331 4,56
[rrdi] ANOMALIA COMOTRUMCAL 42 3,81 40:2 1' o4 1865 3. 65
oz1 ANGMALIA SEFTAL 125 11,35 121,0 1,03 5615 10,99
O23.4 HIPOPLASIA mﬂam ESQUERDD 11 0,99 7.9 1. 39 367 I:I' 71
£2%.0 PERSISTENCIA DUCTO ARTERIOSO s 0.8l 15.4 0,58 715 1,40
in OUTRAS CARERDIOPATIAS £3 7,54 69,8 1""3 3238 6. 34
024.9 CARDICPATIA TIPO NE 34 3,08 38,5 0,88 1788 3,50
Q358 BALATO FEHDIDO 42 3,81 41,6 1,00 1934 3,78
£35/037 LABIO LEPORING CON/SEM PAL.FEND 145 13,17 126,4 1,14 5863 11,48
039 ATRESIA ESOFAGICA 31 3,36 32,7 1,13 1518 2,97
Q8L.0 ATRESIA DE DUOJIENO 19 1,72 12,4 1,52 519 1,13
Qdl.1 ATRESIA JEJUNO-ILEO 3 0,27 5.1 0,57 240 0,47
042.2/042.3 ATRESIA ANAL 0 3,63 44,6 0,89 2071 4,08
043.3 MALROTACAQ INTESTINAL 5 0,45 3,8 1,29 179 ugg
055.4 GENITALIA AMBIGUA 24 2,18 23,5 1,01 1094 2,1
054 HIPOSBADIA 201 19,25 910 2,90 4225 &.21
e AGEMESTA REMAL S4 4,90 19,6 2,74 51 138 +
o6l RIM POLICISTICO 61 5,54 31,6 1,92 1469 2,87 +
062 HIDRONEFROSE £8 7.99% 62,3 1,41 2891 5,66
£65.0 PE EQUINOVARG M0 20,36 1798 172 9333 1633 o
G66.1 PE TALOVALGO 115 10,44 64,9 1,77 3011 1?' -+
063.2 POLIDACTILIA BOS-AXIAL 300 27,25 177.6 1,68 8240 16, $3 3
063.0 POLIDACTILIA BRE-AXIAL $3 248 310 OB8E 1udd 285
Q63,1 POLIDACTILIA, OUTROS TIFOS 16 1,45 9,8 1,62 456 0,8
Q63,9 POLIDACTILIA TIPO NHE 1 0,09 4,2 0,23 135 u'3:
Sem cédige  SINDACTILIA 2-3 DEDOS BE 33 2,99 16,9 1,84 787 1,
o7 SINDACTILIAS. OUTROS TIPOS 5 4,08 3.8 1.18 i
Q71.0/Q72.0 AMELIA 2 0,18 2,5 0,79 17 o2
Q71.2/Q72.2 AMPUTACAD 3 245 260 103 1210 2.6
©71.3/072.3 MIPOPLASIA TERMINAL 11 0,99 10,5 1,04 4
Q71.1/072.1 FOCOMELIA o 0,00 1,4 0,00 N
Q71.8/Q72.8 RED. TRANSVERSAL INTERCALAR 8§ 0,92 4,1 1.94 s
QTL.4/072.4 RED.LONGITUDIMNAL PRE=ANTIAL g9 ﬂ'sl 13"2 ﬂ' 67 551 ot
Q7L.5/Q72.5 RED.LONGITUDIMAL POS=AXIAL 7 0,63 1.9 1,77 S+
Q71.6/C72.6 RED.LONGITUDINAL AXIAL : 0,18 2.5 0,79 1 oo
Q71.8/072.8 RED. LONGITUDINAL, OUTROS TIFOS o 0,00 0,4 0,00 = I
Sem chdigo REDUCAO:TIFOS COMBINADOS 8 0,72 5.0 1.57 a2 o
0BS.3/065.4 SUBLUXACAO DO QUADRIL 163 16,62 1303 1, Sir: dine
065.5/065.6 LUXAGAO DO QUADRIL S Ues it By o nh
Q68.8/074.3 ARTROGRIPOSE i 1,81 18, e e ‘I'm
a7a.0 HERMIA DIAFRAGHATICA 48 1'35 2'9:5 e gas E.'Tl
079, 4 ANCHALIA DE PAREDE ABDOMINAL U 1,29 re i a8 i
g79.82 AMOMALIA DO PEITORAL MAIOR 2 0,18 5': e -+ A
an.e1 AMCRALER DO BEITO 2 018 .6 0,35 283 0,51
39.4 STAMESES s S nE o
7.03 CICLOPIA E IVALENTE 4 3 4 &
087.24 5meumr:unggummu:fms s 3' E: e By iet
Sem codigo  ACARDIO-ACEFALO I -
oo SINDROME DE DO 198 1838 113 0.8 L S
g;g SINDR. DE DOWN, IDADE MATESNA $19 12 5,88 u:i 2'33 agﬁg lg* 32
’ v
SINDR. DE DOWN, IDADE MATERNA 353 55 79,67 87,0 1,09 4128 72,57

IH ECLAMC A25 83-13.doc3



TABELA 2w HASCIMENTOS

PERICDO 1983-2013 HOSPITAL AZ2S RESTO DD ECLAMC
HUMERD L] HAMME RO ¥
HASCIMIENTOS 110078 5105571
HASCIDO VIVO 108614 L013647
HASCIDOD HORTO 1637 1,48 BIZ46 1,57
£19 ANOS 20381 18,51 962394 18,84
352 AROS 11523 10,83 565659 11,07

ABREVIATURAS E DEFINICOES

0% dados na Tabela 1 referem-se as malformagdes ¢ ndo as criangas malformadas. Por
exemplo, uma crianga com encefalocele e rim policistico entrard duas vezes na abela.
Portanto, ao final da abela nfio hi totais nem uma categoria diagndstica para poli
malformados ou sindromes, sendo sindrome de Down a dnica exceglio a essa regra.

A coluna ICDI0-BPA mostra o6 codigos da Classificago Internacional de
Doengas, 10" Revisio, com a extensdo do sexto digito da British Paediatric Association,
quando corresponder.

As TAXAS estio expressas por 10,000 nascimentos.

NE=Ndo Especificado

A coluna P mostra as diferengas estatisticas simbolizadas comao:
0 Sem significincia estatislica

+ Significativamente maior no hospital do que no ECLAMC

= Signilicalivemente menor no hospial do que no ECLAMC

A significiincia cstatistica foi calculada pelo método Poisson com um nivel de
significineia de p <0,01.

TH ECT.AMC AZ5 R3-13 d0e3
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ANEXO 111

Relatos de armadilhas, erros,

enganos ou variacoes da
normalidade nos exames
ultrassonograficos

José Antonio de Azevedo Magalhaes

W

. Espinha bifida oculta: ventriculomegalia de 12 mm e

mielomeningocele plana (ndo identificada).

. Atresia de esofago (ndo identificada) com estdmago presente e fistula

traqueo-esofagica. Na maioria dos casos tem essa apresentacao.

. Imperfuracdo anal (ndo identificada) com fistula retovesical.
. Definicdo do sexo fetal através da visibilidade da genitalia externa

pelo ultrassom a partir do II trimestre gestacional: quase sempre esta
correto. Porém, deve-se lembrar da possibilidade de confusao com
micropénis/ hipospadias e clitoromegalia.

. Uma estenose pequena da valva pulmonar por fusdao dos folhetos pode

ndo ser identificada no ecocardiograma fetal.

. No II trimestre gestacional, identificado o estdbmago no térax, pensou-

se em hérnia diafragmatica. Na evolucdo, estdomago
normoposicionado e diagnoéstico de sequestro pulmonar.

. Gestacdo gemelar (um feto vivo e um feto morto) identificada como

trigemelar!

. Cardiopatia: ndo identificada transposicao de grandes vasos em dois

ultrassons convencionais e ecocardiografia fetal.

. Ecocardiografia fetal normal: no RN identificados CIA e CIV

pequenas.



10.
11.
12.
13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

Ultrassom: pé torto. Ao nascimento: normal.

Idem caso anterior com oligodramnio.

Hiperecogenicidade do glomus do plexo coroide (normal) por uso
incorreto do ajuste de ganho do aparelho de ultrassom.

Trés vasos no corddao umbilical (normal) identificados como agenesia
de artéria umbilical (dois vasos).

Laudo: rins topicos. Correcdo: apenas um rim na sua loja renal (o
outro pode ser ectopico, por exemplo, pélvico ou ndo existir (agenesia
unilateral). Possibilidade da glandula adrenal ocupar o espaco do rim
ausente.

Em caso de rotura prematura das membranas, o polo ceféalico pode
apresentar-se por moldagem, encaixamento, como falso positivo para
dismorfologia do mesmo.

Variagoes da normalidade no sistema nervoso central: cavo do septo
pelucido.

Displasia esquelética ou osteocondrodisplasia pode ser confundida
com crescimento intrauterino restrito, abaixo do P3. No caso, havia
insercao velamentosa do cordao.

Espinha bifida rota pode nao ser identificada no seu sitio. Apenas
suspeitada por alteracoes no polo cefalico.

Falso positivo para lesdes cisticas toracicas: vasos cortados em planos
inadequados e ndao emprego do Doppler para diagndstico diferencial.
Falso negativo no ultrassom para coluna vertebral (espinha bifida
pequena), apenas identificada ventriculomegalia.

No ultrassom do III trimestre: gestacao gemelar. Em exame anterior:
um feto. Estudo radiolégico: gestacao tnica.

Gestacdo de sete semanas: um saco gestacional, um feto e BCF tunico.
Com 12 semanas: gemelar acardico.

No I trimestre: gestacao gemelar e dicorionica. Seguimento: gemelar
com feto acardico (monocori6nica).

No III trimestre: falso positivo para lesdo de sistema nervoso central
(cérebro, ventriculomegalia). RN normal. Por tomada de planos
incorretos nas medidas dos ventriculos.

Ecocardiografia fetal: tetralogia de Fallot (falso positivo). RN:
ecocardiografia normal.



26.

27.

28.

29.

Lembrar a possibilidade de regressao espontanea, por exemplo,
doenca adenomatosa cistica pulmonar, sequestro pulmonar,
pielectasia.

Na ecocardiografia fetal lembrar-se de que a dinamica vascular pré-
natal difere no periodo pés-natal.

Sempre que for identificada uma doenca cardiaca lembrar-se da
possibilidade de associacdo com alteragdao cromossomica.

Em casos de diastole ausente na artéria umbilical (demais vasos

normais) e 0ssos longos curtos pensar em associacao com sindrome
de Down.
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