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Ahead of DOI

A sirenomelia € uma anomalia congénita rara e fatal da regido caudal do corpo, caracterizada
por graus variaveis de fusdo dos membros inferiores. E geralmente associada a outros defeitos
congénitos. O presente caso relata uma sirenomielia diagnosticada na ultrassonografia (US)
gestacional. O recém-nascido apresentava iliacos displasicos, fémur e tibia Gnicos, tornozelo e
pés nao formados, além de alteracdes renais bilaterais e hipoplasia pulmonar. O 6bito foi
constados algumas horas apos nascer.

Historico Clinico

Recém nascido pré termo (33 semanas 5 dias), sexo masculino, nascido por parto cesareo
devido a desproporcao cefalo-pélvica. Foram identificadas malformacdes nos exames


http://bradcasesold.brad.org.br/pt/Cases/CaseDetails/178

ultrassonograficos do pré-natal, alteracfes renais bilaterais (cistos bilaterais), anidramnio e
hipoplasia pulmonar, sendo essas alteracdes congenitas incompativeis com a vida. A idade
materna era de 17 anos, a mae ndo possuia doengas crbnicas, nem apresentou quadro
infeccioso durante a gestacao. Este foi o primeiro parto, sem outras gestacdes e sem historico
de aborto. Foi realizado pré natal adequado, totalizando 6 consultas, com sorologias maternas
negativas para HIV, Sifilis e hepatite B. Ao nascer, foi colocado em contato pele a pele (por
vontade materna), a respiracao era irregular, frequéncia cardiaca menor que 100 batimentos
por minuto, ténus fraco e cianose central. Progressivamente a frequéncia cardiaca foi
diminuindo. ApGs um tempo em contato com a mae, foi orientado que o bebé seria levado para
0 berco aquecido até o 6bito (para prover calor e conforto em seus ultimos minutos de vida). O
Obito foi constatado algumas horas ap6és o parto e foi realizada uma radiografia de esqueleto no
plano frontal pos mortem.

Achados Radiolégicos

Achados ultrassonograficos demonstraram a presenca de fémur Unico e agenesia do rim
esquerdo (figuras 1 e 2). Achados da radiografia de esqueleto realizada "post mortem"
evidenciaram (figura 3): duas vértebras sacrais semelhantes as vértebras lombares; dois
pequenos ossiculos imediatamente inferiores as vértebras sacrais, provavelmente
representando o sacro displasico; lliacos displasicos, medializados, aparentemente fundidos na
linha média; fémur Unico (esquerdo); tibia Unica, displasica, terminando em coto arredondado; e
tornozelo e pés nao formados.

Discussao

A sirenomelia (sindrome da sereia) € uma anomalia congénita rara da regido caudal do corpo,
caracterizado por graus variaveis de fusdo dos membros inferiores. Anomalias genito-urinarias,
gastrointestinais, do tubo neural e vertebrais sdo encontradas na maioria dos casos [1,2,3]. A
sindrome foi primeiramente descrita por Rocheus em 1542 e Palfyn em 1553 e 0 home remete
a sereia da mitologia grega e romana, que foi descrita como tendo a cabeca e a parte superior
do corpo de um humano e a cauda de um peixe [2]. A doenca é geralmente fatal dentro de um
ou dois dias ap6s o nascimento, devido a complicacdes associadas a anormalidades funcdo do
sistema urinario. Tem uma incidéncia que varia entre 1 / 24.000 e 1 / 67.000 nascimentos e
ocorre trés vezes mais no sexo masculino do que no feminino, sendo 100 vezes mais provavel
de ocorrer em gémeos idénticos do que em nascimentos unicos. [3,4,5]. A sua patogénese nao
€ bem estabelecida e as hipoteses envolvem alteracfes vasculares primarias, que alteram a
perfusdo da parte caudal do embrido, defeito mesodérmico axial, ou defeitos teratogénicos
associados a doencas maternas, como principal exemplo o diabetes mellitus [3,4]. Postula-se
gue o insulto que leva as alteracBes ocorre em torno da terceira semana de vida intrauterina [5].
A classificacdo de Stocker e Heifetz estratifica os casos de sirenomelia, de acordo com a fuséo
e/ou agenesia dos 0ssos dos membros inferiores, em sete tipos. No tipo |, ndo ha alteracbes no
namero dos 0ssos, apenas fusdo de partes moles, enquanto no tipo VII, esta presente um
fémur Unico, sem visualizacdo da tibia e fibula[5]. Os exames de imagem séo fundamentais
para o diagndstico da sirenomielia, sendo a combinacdo das imagens ultrassonograficas do
pré-natal e o estudo por imagem apés o0 nascimento complementares para o estabelecimento
do diagndstico definitivo. O paciente aqui apresentado era do sexo masculino, corroborando
com os dados da literatura de maior nimero de casos em homens. Além de apresentar fémur e
tibia Unicos (classificacdo do tipo VI Stocker e Heifetz), o recém-nascido exibia malformacdes
de trato urinario, representadas por rins multicisticos, hipoplasia pulmonar e outras alteracdes
Osseas: duas vértebras sacrais semelhantes as vértebras lombares, dois pequenos ossiculos



imediatamente inferiores as vértebras sacrais, provavelmente representando o sacro displasico.

Lista de Diferenciais

- sindrome da regresséo caudal
- hipoplasia dos membros inferiores

Diagndstico

. sirenomielia

Aprendizado

O relato agrega as informacdes necessarias para familiarizar os profissionais da saude,
sobretudo os radiologistas, quanto as manifestacdes radioldgicas da sirenomielia. O
diagnosticos pode ser realizado ainda intra-Utero através da visualizacdo de estigmas da
sindrome, podendo ainda ser visualizadas malformacdes associadas. A radiografia de
esqueleto traz ainda informacdes complementares, com melhor delineamento da anatomia
0ssea, sendo necessaria para avaliar outras alteracdes associadas.
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Figura 2. US obstétrica demonstrando rim direito com multiplos cistos e rim esquerdo com cisto
dominante.



Figura 3. Exame radioldgico realizado "post mortem" no plano frontal. Cranio rodado para a
esquerda, de morfologia normal, sem anomalias aparentes. Claviculas, esterno e membros
superiores sem anormalidades aparentes. Térax rodado para a esquerda. Doze costelas
pareadas de aspecto normal. Doze vértebras toracicas de aspecto normal. Coluna lombar
rodada para a direita. Cinco vértebras lombares de aspecto normal. Duas vértebras sacrais
semelhantes as vértebras lombares. Dois pequenos ossiculos imediatamente inferiores as
vértebras sacrais, provavelmente representando o sacro displasico. Bacia rodada para a direita.
lliacos displasicos, medializados, aparentemente fundidos na linha média. isquios pareados,
medializados. Fémur Unico (esquerdo), de aspecto normal. Tibia Unica, displasica, terminando
em coto arredondado. Tornozelo e pés ndo formados. Os achados caracterizam sirenomelia do
tipo VI na classificagédo de Stocker e Heifetz.

Videos

Nenhum resultado econtrado



