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RESUMO

Introducéo: asanomalias congéni-
tas gastrintestinal e da parede abdominal
anterior constituem um grupo frequente
de patologias em cuidados intensivos,
sendoresponsaveis por elevadas morbili-
dade e mortalidade neonatais.

Objectivos: caracterizacéo e ava-
liagdo da importancia destas anomalias
numa unidade de cuidados intensivos
neonatais.

Material emétodos: estudo retros-
pectivo das referidas anomalias con-
génitas, diagnosticadas em 142 recém-
nascidos admitidos na Unidade de Cui-
dados Intensivos do Servi¢o de Neonato-
logia do Hospital de Sdo Jodo, entre 1 de
Janeiro de 1997 e 31 de Dezembro de
2001.

Resultados: a amostra estudada,
106 casos de anomalia gastrintestinal e
36 de defeito da parede abdominal
anterior, representou 5% (142/2717) do
total de admissdes da unidade e 25%
(142/566) de todos os recém-nascidos
com anomalia(s) congénita(s). A ano-
malia congénita "per s/" foi 0 motivo do
internamento em 123 (87%) casos.

Foramidentificados possiveis facto-
res de risco em oito (6%) casos e o
diagnostico pré-natal correcto foi efec-
tuado em 37 (26%) casos.
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Em nove (6%) casos verificou-se
associacao a anomalia cromossémica.
Foram também, identificados dois sin-
dromas, trés casos de associagdo VA-
TER e uma sequéncia malformativa.

O tempo de internamento médio foi
de 17,6 dias. Faleceram nove (6%)
recém-nascidos.

Conclus8es: as anomalias con-
génitas gastrintestinais e da parede
abdominal representam um grupo de
patologias com importancia significativa
numa unidade de cuidados intensivos
neonatais, ndo apenas pelas elevadas
frequéncia, morbilidade e mortalidade,
mas também pela complexidade de
alguns casos exigindo apoio multidis-
ciplinar. O diagnéstico pré-natal é de
fundamentalimportancia, permitindo pro-
por, nalguns casos, a interrupcdo da
gestacdo ou orientar o parto para centros
com cuidados perinatais diferenciados.

Palavras-chave: anomalia con-
génitagastrintestinal; anomalia congénita
da parede abdominal anterior; neona-
tologia; cirurgia neonatal.
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INTRODUCAO

As anomalias congénitas do apa-
relho digestivo podem resultar de lesGes
intra-abdominais ou de defeitos de encer-
ramento da parede abdominal anterior.*

No Registo de Anomalias Con-
génitas do Centro de Estudos Peri-natais
existem informacdes relativamente a
1.311 casos de anomalias congénitas,
ndo associada a anomalia cromos-
sO6mica, diagnosticadas nos anos de 1992
a 1994 na zona centro de Portugal,
referentes a 56.043 nascimentos. Neste
registo, os 73 casos de anomalia con-

génita envolvendo o aparelho digestivo
representaram 1,30 por mil recém-
nascidos (RN) 2. Os dados do Centro de
Estudos e Registo de Anomalias Con-
génitas do Instituto Nacional de Saude
Dr. Ricardo Jorge, com uma cobertura
nacional de 75%, nos anos 1997-1999,
referentes a um total de 251.148 nasci-
mentos, demonstraram uma prevaléncia
de anomalias gastrintestinais de 9,9 /
10.000 nados vivos e de 1,95 e 2,18 /
10.000 nados vivos, para os onfalocelos
e gastrosquisis, respectivamente 3.

O diagnéstico pré-natal das ano-
malias digestivas e da parede abdominal
é de extrema importancia, permitindo
prop6r, nalguns casos a interrupgdo da
gestacdo ou orientar o nascimento para
um centro com cuidados perinatais dife-
renciados. *°.

Na nossa unidade de cuidados
intensivos neonatais (UCIN), o trata-
mento de RN com anomalia(s) con-
génita(s), nomeadamente envolvendo o
aparelho digestivo, faz parte da activi-
dade diaria. Esta patologia “malforma-
tiva”, embora rara individualmente, no
seu conjunto torna-se relativamente
frequente e exige geralmente umaequipa
multidisciplinar, incluindo neonatologista,
cirurgido pediatrico, geneticista, radiolo-
gista e nutricionista. O apoio de um
geneticista nem sempre é possivel,
cabendo ao neonatologista a responsa-
bilidade do estudo e orientacdo do caso
e familia.

Este estudo teve por objectivos a
caracterizacéo das anomalias congénitas
gastrintestinais e da parede abdominal
anterior, bem como a avaliacdo da sua
importancia no Servigo de Neonatologia
do Hospital de Sao Jodo (HSJ).



MATERIAL E METODOS

Foi feito o estudo retrospectivo das
anomalias congénitas gastrintestinais e
da parede abdominal anterior, diagnos-
ticadas nos RN admitidos na UCIN do
Hospital de Sao Joéo, entre 1 de Janeiro
de 1997 e 31 de Dezembro de 2001.

Foi utilizado o registo clinico infor-
matico do Servigo de Neonatologia para
identificar os casos descritos. Foram
analisados dadosreferentes agestagao,
incluindo a existéncia de factores de
risco e diagndstico pré-natal, e ao RN,
incluindo aantropometriaao nascimento,
anomalias congénitas, motivo de admis-
sdo, tempo de internamento e evolucédo
neonatal. A idade gestacional (IG) foi
calculada a partir da data da Ultima
menstruacéo e/ou ecografia obstétrica.
Na auséncia de indices obstétricos foi
usada a escala de Ballard modificada
(vantagem sobre a Dubowitz em RN
ventilados e com IG inferior a 27 se-
manas)®. Foram considerados com res-
trico de crescimentointra-uterino (RCIU)
0os RN com peso ao nascer inferior a
menos dois desvios padrdo da média
paraalG "8,

O diagnéstico das anomalias con-
génitas foi feito e/ou confirmado com
base no exame clinico, recursoatécnicas
de imagem (telerradiografias simples e
contrastadas, ecografia, tomografia axial
computorizada, ressonancia magnética
e cintilograma com radioisétopos),
técnicas cirdrgicas, anatomia patoldgica
e exame post-morten. Exceptuando
alguns casos de anomalia congénita
isolada, todos os RN efectuaram estudo
citogenético cromossomico.

Foram identificados os casos de
sindroma (conjunto reconhecido de
anomalias que ocorrem associadas),
sequéncia (duas ou mais anomalias que
ocorremem consequénciade um defeito
inicial, seja ele uma malformacéo, uma
disrupcdo ou uma deformacdo) e de
associag¢do (conjunto de anomalias,
aparentemente ndo relacionadas, que
ocorrem com uma frequéncia superior &
do acaso e cuja causa nao esta estabe-
lecida) 2.

RESULTADOS

No periodo considerado de cinco
anos, foram admitidos na UCIN 142 RN
apresentando uma anomalia gastrin-
testinal ou defeito da parede abdominal
anterior. A distribuicdo das anoma-
lias diagnosticadas encontra-se no
Quadro I.

A distribuicdo anual e a percen-
tagem do total de internamentos foram:
1997 = 21 (4%); 1998 = 36 (6%); 1999 =
17 (3%); 2000 = 36 (7%) e 2001 = 32
(7%). Sessenta (42%) RN foram
transferidos de outras unidades hospi-
talares.

Todos os RN eram de raca cau-
casiana, 85 (60%) do sexo masculino e
57 (40%) do sexo feminino. O peso a
nascenca (PN) médio foi de 2794 g (850
- 4560) sendo cinco (4%) RN de muito
baixo peso (PN < 1500 g). Vinte (14%)
RN apresentaram restricdo de cres-
cimento intra-uterino (RCIU). A mediana
da IG foi de 37 semanas (25 - 42),
incluindo 36 (25%) prematuros.

A idade materna média foi de 28
anos (15 - 44), sendo inferior a 18 anos
em 4 (3%) casos e igual ou superior a 35
anos em 17 (12%).

Tratou-se duma primeira gestacéo
em 70 (49%) casos e de maior ordemem
72 (51%). Em sete (5%) casos ndo houve
vigilancia durante a gravidez. Sete (5%)
RN resultaram de gestagdo mdltipla,
sendo gemelar em seis e tripla num
caso, sendo os restantes 135 (95%) RN
de gestacgdo Unica. Nos casos de ges-
tacdo multipla, s6 um dos RN apresentou
anomalia congénita.

Foramidentificados alguns factores
de risco, que poderdo ter relagdo com
a(s) anomalia(s) apresentada(s) (Quadro
).

Em 37 (26%) RN tinha sido feito
diagnéstico pré-natal. No Quadro | en-
contram-se discriminados 0s casos com
diagnéstico pré-natal. N&o foi possivel
obter outros dados relacionados com o
seguimento pré-natal.

A anomalia congénita constituiu
motivo de admissao na UCIN para 123
(87%) RN. O motivo de internamento
nos restantes casos (estenose hiper-
tréficado piloro =11; doenca de Hirschs-
prung = 2; malformacéo ano-rectal = 2;
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situs inversus abdominal = 2; artéria
umbilical Gnica = 2) relacionou-se princi-
palmente com a necessidade de vigi-
lanciano periodo pés-operatorio, prema-
turidade, dificuldade respiratéria e sépsis.

O tempo de internamento médio,
dos RN cujo motivo de internamento na
UCIN foi a anomalia congénita, foi de
17,6 dias (1-40). O tempo de interna-
mento médio de todos os RN admitidos
na UCIN no periodo considerado de cinco
anos foi de 9,8 dias.

Faleceram 9 (6%) RN durante o
periodo neonatal: atrésia do eséfago
isolada (n=1), por complicacdes
infecciosas apds correccao cirlrrgica;
atrésia do es6fago em RN com anomalia
cromossémica (n=2, trissomia 18 e
trissomia parcial do cromossoma4) apos
correcgdo cirlrgica; onfalocelo (n=4,
sendo um RN com trissomia 13) por
complicagBes no pos-operatorio; gastros-
quisis (n=1) e Pentalogia de Cantrell
(n=1) falecidos apds tentativa de cor-
recgao cirurgica.

DISCUSSAO

Este estudo foi efectuado numa
UCIN nivel 1ll, um dos centros de refe-
réncia do norte do pais para RN com
patologia do foro cirrgico. Trata-se,
portanto, dumaUCIN com caracteristicas
particulares, o que, de certo modo, explica
0s 21% (566 / 2717) de RN admitidos
comanomalia(s) congénita(s) sendo 25%
(142/566) destas gastrintestinais ou da
parede abdominal anterior.

Uma grande parte dos casos
ocorreu numaprimeira gestacao de casal
jovem, saudavel e sem factores de risco.
Este facto realca a necessidade de
seguimento cuidadoso de todas as
gestantes e do diagnoéstico pré-natal
correcto das anomalias detectadas, no
sentido de poder oferecer uma inter-
rupcao dagravidez, quando clinicamente
indicado, ou de programar o nascimento
em centros com cuidados diferenciados.

Neste estudo retrospectivo, ndo nos
foi possivel saber em que casos foi
oferecida a interrupcéo de gravidez.

Na&o nos foi possivel concluir acerca
do contributo para o prognostico do
nascimento num centro sem cuidados
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Quadro |
Anomalias Congénitas

Gastrintestinais (n = 106)

atrésia do esofago (22; DPN=2) (com fistula TE = 20)
estenose hipertréfica do piloro (11)
atrésia duodenal (13; DPN=7)
estenose duodenal (3; DPN=2)
atrésia jejuno (12; DPN=2)

estenose do jejuno (1; DPN=0)
atrésia ileal (6; DPN=1)

atrésia do sigmoide (2; DPN=0)
doenca de Hirschsprung (13; DPN=2)
malrotacao intestinal (3)

duplicacéo do sigmoide (1; DPN=0)
diverticulo Meckel (1; DPN=0)
malformacao ano-rectal (16; DPN=0)
situs inversus abdominal (2; DPN=0)

Parede Abdominal Anterior (n = 36)

onfalocelo (16; DPN=8)
gastrosquisis (16; DPN=12)
artéria umbilical Unica (2; DPN=0)
extrofia da cloaca (1; DPN=0)

ectopia cordis / pentalogia de Cantrell (1; DPN=1)

Legenda: DPN - diagnéstico pré-natal; TE - traqueo-esofagica.

Quadro Il
Factores de risco e anomalias encontradas no RN

FACTORES DE RISCO ANOMALIAS

Mé&e com DMID e duas mortes fetais anteriores | Onfalocelo, defeito septal IV

Fertilizag&o in vitro Atrésia esofago

Mé&e com cardiopatia congénita S. Down com tetralogia Fallot e atrésia duodenal

Pai com uropatia malformativa Estenose duodenal, hipospédias, malformag&o vertebral

Pai com atrofia espinal Defeito septal IA, anomalia Ebstein, D. Hirschsprung

Irméo falecido com coarctagao da aorta Malformacao ano-rectal

Alcoolismo Malformacao ano-rectal

Alcoolismo

Estenose hipertréfica do piloro

Legenda: DMID - diabetes Mellitus insulino-dependente; IA - inter-auricular; 1V - inter-ventricular.

perinatais diferenciados e da necessi-
dade de transporte, devido a grande
variedade de anomalias com diferentes
prognosticos e presencade outros facto-
res de risco, como a prematuridade e a
associacdo a outras anomalias con-
génitas.

Anomalias Congénitas Gastrintes-
tinais

1 - Atrésia do esotfago: ocorre
geralmente esporadicamente, em 1: 800-
5000 nados vivos. Em 90% dos casos
associa-se a fistula traqueo-esofagica.
A detecgdo pré-natal € possivel geral-
mente apos as 22 semanas de ges-
tagdo. *°
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Neste estudo foram diagnosticados
22 casos de atrésia do eséfago. A IG
média foi de 36,7 semanas (35 - 40), a
idade materna média de 29,5 anos (21 -
35) e o tempo de internamento médio de
21,7 dias (10 - 55).

Em 20 (91%) havia fistula traqueo-
esofagica, sendo um caso com duas
fistulas, proximal e distal. Tinha sido
feito diagnostico pré-natal em dois (9%)
casos (incluindo um caso de sindroma
de Down). Ocorreu isoladamente em 10
(45%) casos, estando associadaaoutras
malformacdes em 12 (55%), incluindo
um caso de associa¢do VATER, dois de
sindroma de Down, um de Trissomia 18
e um com trissomia parcial do cromos-
soma 4. Amortalidade foide 14% (n=3),
ocorrendo num RN com atrésia do
esofago isolada, noutro com trissomia
18 e num caso de trissomia parcial do
cromossoma 4.

2 - Estenose hipertréfica do
piloro: geralmente ocorre espontanea-
mente, com predominio no sexo
masculino #°. Os 11 casos deste estudo
ocorreram isoladamente e foram admiti-
dos na UCIN por necessidade de
vigilancia no pds-operatorio.

3 - Atrésia e estenose do duo-
deno: sdo as causas mais frequentes de
obstrucéo congénitado intestino delgado,
ocorrendo esporadicamente em 1: 5-
10.000 nados vivos, geralmente na
segunda ou terceira por¢do do duodeno.
O diagnostico pré-natal é sugerido pela
imagem de dupla bolha gastrica frequen-
temente associada a hidramnios. 4°

Neste estudo foram diagnosticados
13 casos de atrésia duodenal, isolada
em quatro (31%) e associada a outras
anomalias em 9 (69%) (sindroma de
Down = 6; sindroma de Townes = 1;
cardiopatia congénita = 1; malrotagdo
intestinal = 1). Aidade materna média foi
de 29,8 anos (19 - 37), a IG média de
35,4 (29 - 40) semanas e o tempo de
internamento médio de 24,8 dias (10 -
52). Em sete (54%) casos tinha sido feito
o diagndstico pré-natal, taxa inferior a
descrita na literatura.

Foram diagnosticados trés casos
de estenoseduodenal. Estaocorreude
forma isolada num (34%) caso e asso-
ciada a outras anomalias (tetralogia de



Fallot = 1 e clinodactilia =1) em dois
(66%), nos quais havia sido feito o
diagnostico pré-natal. A idade materna
média foi de 27 anos, a IG média de 39
semanas e 0 tempo de internamento
médio de 26 dias.

N&o se verificaram Obitos nestes
doentes.

4 - Atrésiae estenosedo jejuno e
ileo: ocorrem em 1: 5.000 nados vivos e
apresentam baixa taxa de associa¢do a
outras anomalias congénitas e hidra-
mnios, uma vez que sdo geralmente
resultantes de hipoperfuséo intestinal
apds aembriogénese. O diagndstico pré-
natal é possivel, sendo frequentemente
dificil de distinguir de rim poliquistico,
hidroureter e quisto do ovario. 4°

Neste estudo foram documentados
12 casos de atrésiado jejuno, 11 (98%)
de ocorréncia isolada e um (8%)
associado a ictiose congénita. Em dois
(17%) casos havia diagnostico pré-natal.

Um caso de estenose jejunal foi
documentado num RN, no qual se veio a
diagnosticar, posteriormente, uma
doenca de Hirschsprung, sem diagnos-
tico pré-natal.

Os seis casos de atrésia ileal
ocorreram isoladamente e apenas num
(17%) havia diagndstico pré-natal.

Neste grupo de RN, aidade materna
média foi de 27,6 anos (15 - 38), a IG
média de 35,9 semanas (28 - 41) e 0
tempo de internamento médio de 23,4
dias (9 - 99).

N&o se verificaram Obitos nestes
casos de atrésia e estenose do jejuno e
ileo.

5-Obstrucéo do célon: ocorreem
1:20.000 nados vivos. A obstrucdo
funcional, doenca de Hirschsprung,
ocorre em 1: 5-8.000 nados vivos, com
predominio no sexo masculino. E a
principal causa de obstrugdo intestinal
baixa do RN. O diagnostico pré-natal de
obstrucéo do colon € possivel apds as 20
semanas de gestagdo e implica segui-
mento cuidadoso pelo risco de perfu-
racéo. 4910

Neste estudo foram documentados
dois casos de atrésia do cdélon que
ocorreram isoladamente, sem diagnos-
tico pré-natal e com boa evolugdo. A
idade materna médiafoide 22 anos, alG

média de 36 semanas e o tempo de
internamento médio de 8 dias.

Foi feito o diagnéstico de doenca
de Hirschsprung em 13 RN, 11 (85%)
do sexo masculino, dois (15%) com
suspeita pré-natal de obstrugdointestinal.
Ocorreu isoladamente em nove (69%)
casos e associado a outras anomalias
em quatro (31%) (hidronefrose = 2;
cardiopatia congénita =1; estenose do
jejuno = 1). Aidade materna média foi de
26,8 anos (19 - 33), a IG média de 38,6
semanas (33 - 40) e o tempo de interna-
mento médio de 12,6 dias (1 - 32). Ndo
se verificou mortalidade neonatal nestes
casos.

6 - Malrotacdo intestinal: é uma
causa de obstrugdo geralmente alta,
sendo dificil o diagndstico pré-natal (4).
Ocorreu em trés doentes deste estudo,
isoladamente num (33%), associada a
atrésia duodenal e genitdlia ambigua
noutro e associada a atrésia duodenal,
sem diagnostico pré-natal em dois casos
e numa gestagdo nédo vigiada. A idade
materna média foi de 34 anos, a IG
média de 39,5 semanas e o tempo de
internamento médio de 15,5 dias. Os
trés casos tiveram evolugéo favoravel.

7 - Duplicagdo do sigmdéide: é
uma causa rara de obstrucao intestinal
10, Neste estudo ocorreu isoladamente
num RN de termo, sem diagnostico pré-
natal e com evolucao favoravel *.

8 - Diverticulo de Meckel: é a
anomalia congénita gastrointestinal mais
frequente ocorrendo em 2% a 3% dos
RN (4). Neste estudo foi identificado
num RN de 30 semanas de IG, sem
outras anomalias congénitas, admitido
por perfuracdo intestinal, com boa
evolucéo apds cirurgia.

9- Situs inversus abdominal: fre-
guentemente ocorre associado a cardio-
patias estruturais, ao contrario do situs
inversus total, que geralmente é uma
situacdo clinica com bom progndstico
sem associacdo a outras anomalias
congénitas. O diagnéstico pré-natal é
possivel quando ha especial atencéo a
orientagdo espacial dos orgdos abdo-
minais e toracicos. *

Neste estudo, ocorreu em dois RN,
associado a cardiopatia estrutural, sem
diagnostico pré-natal e comboa evolugéo
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clinica. A idade materna média foi de
34,5 anos (28 - 41), a IG média de 38
semanas e o0 tempo de internamento
médio de 18,5 dias.

10 - Malformagdo ano-rectal: a
atrésiaano-rectalisoladae o anusimper-
furado ocorremem 1:2.500-3.300 nados
vivos e raramente se associam a dila-
tacdo intestinal e hidrAmnios, tornando
dificil o diagnostico pré-natal. E frequente
a associacdo a outras anomalias e
sindromas “°.

Neste estudo ocorreu em 16 RN,
tratando-se de imperfuragcdo anal com
fistula em 12 (75%) casos. Ocorreu
isoladamente em seis (38%) casos, sem
diagndstico pré-natal e com evolugdo
favoravel. Ocorreu associada a outras
anomalias congénitas em 10 (63%) RN
(cardiacas = 5 nefro-uroldgicas = 5,
digestivas = 3, malformacdes esquelé-
ticas = 3), sem diagndstico pré-natal e
comevolucao favoravel. Aidade materna
médiafoide 28 anos (17 - 34), alG média
de 37,6 semanas (30 - 42) e o tempo de
internamento médio de 17,8 dias (4 - 46).

Defeitos da Parede Abdominal Ante-
rior e Corddo Umbilical

Ocorrem com uma prevaléncia de
1:6-8.000 RN, sem diferenca entre os
sexos. O diagnostico pré-natal € possivel
na maioria dos casos por ecografia e
elevagdo da a-fetoproteina sérica ma-
terna. 5°

1-Onfalocelo: é o defeito estrutural
da parede abdominal anterior mais
frequente, com uma incidénciade 1 a 3:
10.000 RN e resulta da faléncia do intes-
tinoemvoltar paraacavidade abdominal,
apos a herniacéo fisiolégica para a base
do cord@o umbilical durante a embrio-
génese. O diagnéstico pré-natal é
possivel apés as 12 semanas de ges-
tacdo, por ecografia. A _-fetoproteina
sérica materna esta elevada em 89%
dos casos. *°

Neste estudo foram diagnosticados
16 casosdeonfalocelo.Ocorreuisolada-
mente em oito (50%) RN, associado a
cardiopatia estrutural em quatro (25%),
a hipospadias num (6%), num (6%) caso
de pentalogia de Cantrell e integrando
um (6%) sindroma malformativo. Aidade
materna média foi de 26,4 anos (15 - 43),
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a |G média de 37,4 semanas (35-41) e
o tempo de internamento médio de 11,8
dias. Oito (50%) RN tinham diagnéstico
pré-natal e quatro (25%) faleceram, o
gue representa umataxa de mortalidade
inferior a descrita na literatura.

2 - Gastrosquisis: resulta dum
defeito na parede abdominal, geralmente
adireita da insercdo do corddo umbilical
e pensa-se ser secundario a ruptura
duma porcdo isquémica desta. O
mecanismo patofisioldgico da leséo
intestinal ainda ndo esta esclarecido.
Pensa-se que o contacto prolongado
com o liquido amniético, havendo evi-
dénciacrescente de que acontaminacao
deste com meconio, por defecagao fetal,
pode seraexplicacédo 22, O diagnostico
pré-natal é geralmente possivel apds as
13 semanas e o uso de Doppler permite
distinguir os vasos umbilicais de intestino
fetal. A a-fetoproteina sérica materna
encontra-se elevada, bem como no
onfalocelo, embora com valores mais
altos no gastrosquisis pela auséncia de
cobertura. 59

Neste estudo foram documentados
16 casos de gastrosquisis, 14 (88%) de
ocorréncia isolada, associado (13%) a
dedo supra-numerario num caso e labio
leporino noutro. A idade materna média
foi de 23,6 anos (18 - 31), a IG média de
37,3 semanas (35 - 39) e o tempo de
internamento médio de 19,8 dias (9 - 49).
Em 12 (75%) RN havia diagnostico pré-
natal e um (6%) faleceu no pés-opera-
torio.

3 - Artéria umbilical Unica: deve
ser observada nas ecografias pré-natais
“derotina”. Pode resultar de ndo formagao
ou de atrofia de vaso pré-formado. Em
20% a 50% dos casos associa-se a
outras anomalias fetais, que podem
ocorrer em qualquer orgdo ou sistema,
implicando uma avaliacdo fetal cuida-
dosa. Na presenca de outras anomalias,
tem indicagdo a realizagao de cari6tipo
fetal. ®

Neste estudo ocorreu num caso de
associacdo VATER e noutro associado
amiocardiopatia hipertrofica, ambos sem
detecgdo pré-natal.

4 - Extrofia da cloaca: ocorre em
1:200.000 nascimentos, com igual
distribuic&o entre os sexos. O diagndstico
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pré-natal é dificil, principalmente quando
ndo se associa a onfalocelo, e pode
haver ascite urinaria ou hidronefrose por
obstrucdo. O volume de liquido amniético
pode ser normal ou diminuido e é fre-
guente a associa¢do a outras malfor-
magoes. >°

Neste estudo foi documentada
numa crian¢a do sexo feminino, resul-
tante de gestacdo gemelar de 34
semanas, com estudo citogenético nor-
mal. N&o tinha diagndstico pré-natal e o
irm&o gémeo ndo apresentava anomalias
congénitas.

5 - Pentalogia de Cantrell: inclui
defeito esternal com ectopia cordis,
frequentemente associado a defeitos da
parede abdominal anterior, diafragmatico
anterior e intra-cardiacos . E uma
patologia extremamente rara (1:
100.000), de ocorréncia esporadica,
estando descritos alguns casos asso-
ciados a aneuploidia (Trissomias 13, 18
e 21). Amaioria dos RN afectados morre
nos primeiros meses de vida, no entanto,
algumas criancas sobreviveram durante
a infancia ap6s correcgéo cirdrgica. O
diagndstico pré-natal é possivel por
ecografia apés as 10-11 semanas e
aumento da o-fetoproteina sérica ma-
terna. Estdo indicados um ecocar-
diograma fetal, amniocentese para
cariotipo, doseamento de a-fetoproteina
e acetilcolinesterase para possivel
detecgdo dum defeito do tubo neural ndo
detectado por ecografia. ®

Neste estudo ocorreu num RN de
termo, com diagndstico pré-natal, falecido
apés correccdo cirdrgica.

Sindromas, Sequéncias Malforma-
tivas, Associacbes e Anomalias Cro-
mossomicas

As anomalias congénitas frequen-
temente se combinam formando sindro-
mas, sequéncias e associac¢des. Nalguns
casos o estudo citogenético permite
detectar anomalia cromoss6mica. Neste
estudo foram identificados algumas
destas situagdes.

1-Sindromade Down (trissomia
21): foram documentados seis casos
com atrésia duodenal.

2 - Sindroma de Edward (trisso-
mia 18): foi documentado um RN com

trissomia 18, apresentando atrésia do
esofago e defeito do septo interven-
tricular. Sem factores de risco conhe-
cidos, ndo apresentava diagnéstico pré-
natal e faleceu no periodo neonatal.

3-Sindromade Patau (trissomia
13): RN de sexo masculino, com 34
semanas de IG, sem diagnéstico pré-
natal. Mae de 43 anos. Apresentava
onfalocelo, encefalocelo parietal, fenda
palatinacompleta, criptorquidia bilateral,
displasia renal bilateral e pés botos com
polidactilia. Faleceu no sétimo dia de
vida.

4 - Sindroma de Townes: RN do
sexo masculino, 33 semanas de IG, com
diagnodstico pré-natal de atrésia duo-
denal, apresentou também malformacgéao
ano-rectal e defeito do septo inter-ven-
tricular.

5 - Pentalogia Cantrell: RN com
ectopia cordis, onfalocelo, defeito do
septo inter-ventricular e comunicagao
inter-auricular tipo ostium secundum,
defeito diafragmatico e external, faleceu
apods correccao cirdrgica.

6 - Trissomia parcial do cromos-
soma 4 (46, XX, dup (4)q): RN do sexo
feminino, com RCIU, dismorfia cranio-
facial e atrésia do eséfago com fistula
traqueo-esofégica, falecido aos 55 dias
de vida.

7 - Sequéncias malformativas
identificadas neste estudo: ruptura
amniética e extrofia da cloaca - RN do
sexo feminino com extrofia da cloaca e
zonas alopécia cicatricial.

8 - Associa¢des encontradas
neste estudo: VATER - trés RN com
defeitos vertebrais, imperfuracdo anal,
atrésia do es6fago com fistula traqueo-
esoféagica, defeito septalinter-ventricular
e hipoplasia dos polegares.

Em concluséo, podemos dizer que
as anomalias congénitas gastrintestinais
e da parede abdominal anterior consti-
tuem, no seu conjunto, um grupo fre-
quente de patologias, representando uma
parcela importante do internamento
numa UCIN, apesar das taxas de morbi-
lidade e mortalidade serem semelhantes
ou até inferiores, em alguns casos, as
descritas na literatura. Tal reflecte o bom
nivel assisténcial proporcionado a este



grupo de doentes, embora exija uma
grande quantidade de recursos humanos
e econémicos. Representam, também,
um grande peso familiar, social e
individual, principalmente nos casos
associados a outras anomalias congéni-
tas ou cromossémicas compativeis com
a vida.

Um achado gastrintestinal ou da
parede abdominal anterior anormal em
ecografia pré-natal deve incluir consi-
deragdes quanto a localizag&o da leséo,
tamanho, forma, ecogenicidade, relacdo
com estruturas adjacentes, presenca de
outras anomalias e sexo fetal. A classi-
ficacdo correcta e o diagnostico etiolégico
preciso das anomalias congénitas pre-
sentes no feto e RN ou diagnosticadas
numa situacdo de morte fetal sdo indis-
penséveis para informar os pais das
suas causas, probabilidade de recor-
réncia e possibilidade de prevencéo. Nos
casos de anomalias congénitas multiplas
€ necesséria a realizacdo de serologias
para confirmar ou excluir infeccdes
congénitas e um estudo citogenético,
sendo muitas vezes Util realizar ecogra-
fias e uma telerradiografia do esqueleto
parapesquisade anomalias associadas.
A necessidade de estudos bioquimicos
oumolecularestera de ser decidida caso
a caso em funcéo do quadro clinico 2. O
diagndstico pré-natal torna-se deste
modo de extremaimportancia, permitindo
propor uma interrup¢ao da gestacao nos
casos associados a outras anomalias
congénitas ou cromossomicas incompa-
tiveis com a vida, ou orientar o nasci-
mento para centros com cuidados perina-
tais diferenciados.

CONGENITAL ANOMALIES OF THE
GASTROINTESTINAL TRACT AND
ABDOMINAL WALL

ABSTRACT

Introduction: congenital anoma-
lies of the gastrointestinal tract and ante-
riorabdominal wall, afrequently observed
group of diseases in neonatal intensive
care units, contribute to high morbidity
and mortality among newborn infants.

Objectives: to characterize and
estimate the contribution of these ano-

malies to the admission to a neonatal
intensive care unit.

Populationand methods: aretros-
pective chart review was carried out in
142 newborns, presenting with congenital
anomalies of the gastrointestinal tract or
anterior abdominal wall, admitted to Hos-
pital de S&o Jodo Neonatal Intensive
Care Unit, between 01/01/97 and 31/
12/01.

Results: a total of 106 gastroin-
testinal and 36 anterior abdominal wall
defects were reviewed, representing 5%
(142/2717) of the overall admissions and
25% (142/566) of the newborns presen-
ting with a congenital anomaly. The
anomaly was directly related to the hospi-
talization in 123 (87%) of the cases.

Possible risk factors were identified
in eight (6%) newborns and correct
prenatal diagnosis was carried out in 37
(26%) pregnancies.

Nine (6%) cases were associated
with a chromosomal anomaly. Two
syndromes, three VATER association
and a sequence were identified.

Mean hospitalization length was
17,6 days and nine (6%) newborns died.

Conclusions: congenital anoma-
lies of the gastrointestinal tract and
anteriorabdominal wall representagroup
of diseases of great concern in neona-
tology, not only because of their fre-
quency, morbidity and mortality rates,
but also because of the complexity of
some cases, imposing a multidisciplinary
approach. Prenatal diagnosis is of great
importance, making pregnancy interrup-
tion possible in some cases, or to direct
births into a secondary or tertiary care
center.

Key-words: congenital anomaly of
the gastrointestinal tract; congenital
anomaly of the anterior abdominal wall;
neonatology; neonatal surgery.
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