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RESUMO

As anomalias da lateralizagéo séo si-
tuagdes raras e muitas vezes complexas,
podendo constituir uma anomalia isolada
ou integrar sindromes complexos.

Os autores apresentam dois casos
clinicos de recém-nascidos de termo com
anomalias da lateralizagao.

O primeiro tratava-se de um caso
de Situs Inversus Totalis diagnosticado
no periodo neonatal na sequéncia de
episodio de dificuldade respiratéria do
recém-nascido. O segundo, um caso de
Situs Ambiguus com diagnéstico ecogra-
fico pré-natal.

Com a apresentagdo destes ca-
sos os autores pretendem alertar para
a importancia do diagnodstico precoce e
discutir a metodologia de estudo destas
anomalias que nao é consensual no seio
da comunidade cientifica.

Palavras-chave: discinésia ciliar
primaria, heterotaxia, malrotagao intesti-
nal, situs.
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INTRODUCAO

O termo Situs significa posi¢do ou
localizagado. Situs Solitus refere-se a dis-
posicao normal das auriculas cardiacas e
dos érgédos abdominais, correspondendo
a organizacao habitual dos 6rgados tora-
cicos e abdominais Situs Inversus Totalis
refere-se a inversdo em espelho da loca-
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lizacdo habitual dos 6rgéos toracicos e
abdominais. Qualquer alteracéo na orga-
nizacao destas estruturas, que ndo seja
um Situs Solitus ou um Situs Inversus,
denomina-se Situs Ambiguus!"? ou hete-
rotaxia.

As anomalias da lateralizagdo es-
tdo associadas a um largo espectro de
alteracdes das quais se destaca: doenga
cardiaca congénita; malrotagéo intestinal,
discinésia ciliar primaria (DCP) e sindro-
mes de asplenia/poliesplenia. O principal
objectivo do seu estudo é o diagndstico
de patologia associada e a detecgéo pre-
coce de complicagdes.

Quando o diagnéstico é pré-natal
€ mandatério a realizagado de ecocardio-
grama fetal para diagnéstico de patologia
cardiaca estrutural e /ou anomalias do
ritmo. A incidéncia de cardiopatia con-
génita associada a Situs Inversus Totalis
varia de 3 a 5% e na heterotaxia de 50 a
100%?. Esta também indicado a reali-
zacao de estudo citogenético fetal.

No estudo pods-natal estdo indica-
dos a radiografia toracoabdominal, o
ecocardiograma e a tomografia computa-
dorizada toracoabdominal, para clarificar
a anatomia e detectar anomalias asso-
ciadas®*%, Qutros exames complemen-
tares de diagnéstico podem justificar-se
pela associagcdo a patologias como por
exemplo malrotagéo intestinal ou DCP.
A realizacéo de estudos gastrointestinais
contrastados para a detecgdo de malro-
tacdo, pelo risco aumentado de vélvulo
e isquemia intestinal, ndo é consensual.
Para alguns autores este estudo deve ser
efectuado®*® e se concluir haver malro-
tacdo os pacientes devem ser submeti-
dos ao Procedimento de Ladd?** Para ou-
tros esta avaliagdo s6 é necessaria se 0s
pacientes desenvolverem sintomatologia
sugestiva®.

CASOS CLINICOS

Caso 1

Recém-nascido do sexo masculino,
filho de pais jovens, saudaveis e ndo con-
sanguineos.

Gestacéo vigiada, sem intercorrén-
cias e com ecografias no periodo préna-
tal sem alteragdes descritas.

Parto as 39 semanas, cesariana por
estado fetal ndo tranquilizador, com indi-
ce de Apgar 9/10 e antropometria ade-
quada a idade gestacional.

Internamento as 24 horas de vida na
Unidade de Cuidados Intensivos Neona-
tais por quadro de dificuldade respiratoria
ligeiro. Efectuou rastreio séptico que foi
negativo e radiografia de torax (Figura 1)
que mostrou silhueta cardiaca invertida e
com apex coincidente com a camara gas-
trica. Realizou ecografia abdominal que
confirmou a existéncia de Situs Inversus
Totalis e presenca de dois bagos acesso-
rios e sem outras alteragées.

Figura 1 - radiografia de térax com silhueta
cardiaca e camara gastrica a direita



Boa evolugao clinica durante o in-
ternamento sem necessidade de oxigé-
nio suplementar. Alta ao quarto dia de
vida orientado para consulta externa.

Na segunda semana de vida iniciou
quadro de tosse produtiva com periodos
de exacerbagéo.

Internamento aos 30 dias de vida
por quadro compativel com bronquiolite
mas sem identificagdo de virus nas se-
crecdes nasofaringeas.

Foi orientado para a consulta externa
onde efectuou sequencialmente exames
complementares de diagndstico abaixo
descritos: TAC toracico que revelou duas
atelectasias e uma area de «air trapping»;
teste do suor que foi negativo, estudo imu-
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nolégico que ndo mostrou alteracbes e
biopsia nasal que ndo foi conclusiva. Os
exames estéo descritos no Quadro .

Manteve infecgbes respiratorias
nomeadamente bronquiolite, rinosinusi-
te, otite média aguda. Iniciou, aos 6 me-
ses, terapéutica com corticoide inalado e
broncodilatador em fases de agudizagao
e efectua cinesioterapia respiratéria duas
a trés vezes por semana. Foi recomenda-
da a prescrigao precoce de antibioterapia
nas infecgdes respiratérias.

Actualmente com 21 meses, man-
tém infecgbes respiratérias muito fre-
quentes. A evolugao estatoponderal tem
sido normal.
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Caso 2

Recém-nascido do sexo feminino fi-
lho de pais jovens, saudaveis e ndo con-
sanguineos. Gravidez vigiada diagndstico
pré-natal de alteragéo da lateralidade vis-
ceral — Situs Ambiguus, sendo referido na
ecografia obstétrica: («...cAmara gastrica
em posi¢cdo oposta a ponta cardiaca. Ve-
sicula biliar do mesmo lado das camaras
cardiacas.»). Foi realizado ecocardiograma
fetal que revelou levocardia com levoapex
e interrupgao da veia cava inferior com con-
tinuidade &zigus-veia cava superior.

Parto eutécico, as 40 semanas,
recém-nascido com Indice de Apgar 9/9
e antropometria adequada & idade ges-

tacional.

ro | - Exames complementares de diagndstico no Caso 1

Exame Complementar de Diagndstico

Resultado

Tomografia computorizada térax

Atelectasia na vertente porterior do lobo inferior direito;
atelectasia subsegmentar no lobo inferior esquerdo;
area de «air-trapping» na vertente medial do lobo superior direito

Teste de suor

Negativo

Estudo imunologico*

Sem alteragdes

Broncofibroscopia

Secregdes mucopurulentas bilateralmente mais a nivel dos basais, que apresentam sinais inflamatorios.

Lavado brénquico-microbiologico

Haemophilus influenzae

Biopsia nasal

Inadequada para avaliag&do estrutura segmentar por metaplasia pavimentar

* Imunoglobulinas ; C3 e C4; subpopulagdes linfocitarias;
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; doseamento de a 1 antitripsina; testes multialergéneos alimentares e inalatorios.

ro Il: Exames complementares de diagndstico no Caso 2

Exame Complementar de Diagndstico

Resultado

Radiografia de Térax

silhueta cardiaca a esquerda e camara gastrica a direita

Ecografia abdominal

Situs Inversus abdominal; um bago acessorio.

Ecocardiograma

Sem alteragdes além de interrupgdo da VCI* intrahepatica e continuidade azigos — VCS**

Tomografia computadorizada
toracoabdominal

levocardia sem alteragdes morfo-estruturais valorizaveis. Figado localizado a esquerda... Pancreas

e bago com topografia invertida registando-se a presenca de bago acessorio pericentimétrico. Aorta
abdominal localizada a esquerda e de normal calibre. Auséncia do segmento intra-hepatico da VCI,
processando-se a drenagem para a VCS através do sistema azigus. Estdmago a direita. Intestino delgado
e grosso com topografia invertida, sem outras alteragdes

Clisteres opacos

1° - topografia anémala do célon ascendente que apresenta orientagdo obliqua para a esquerda,
situando-se o cego em posi¢éo alta e a esquerda da linha média, aspectos que fazem pressupor a
existéncia da malrotacdo intestinal. 2° - ndo se confirma malrotagdo apresentando o intestino configuragéo
normal mas invertida

*VCI - veia cava inferior; ** VCS - veia cava

superior
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O recém-nascido manteve-se sem-
pre clinicamente bem.

Apds o nascimento efectuou o se-
guinte estudo: radiografia de térax e
ecografia abdominal que confirmaram a
existéncia de Situs Ambiguus, ecocardio-
grama que confirmou a anomalia venosa
sistémica descrita no periodo pré-natal,
TAC toracoabdominal que descreveu
toda a anatomia e dois clisteres opacos
que excluiram malrotagéo intestinal. Os
exames estdo descritos no Quadro II.

Os achados mencionados s&o com-
pativeis com sindrome de poliesplenia.

Actualmente com dois anos de ida-
de, apresenta evolugéo estatoponderal
e desenvolvimento normais. Até a data,
nao manifestou sintomas clinicos de obs-
trugdo intestinal.

DISCUSSAO

As alteragdes do Situs séo raras e
complexas e podem ser um diagnéstico
isolado ou fazer parte de sindromes mais
complexos com repercussdes importan-
tes na morbilidade e mortalidade dos pa-
cientes.

No periodo pré-natal perante uma
suspeita de anomalia da lateralizagéo o
ecocardiograma fetal é essencial. Em-
bora as anomalias cromossémicas n&o
sejam frequentes esta indicado o estudo
citogenético fetal.

No periodo pos-natal perante uma
suspeita diagndstica de anomalia da la-
teralizagcédo o estudo imagiolégico com
radiografia toracoabdominal, TAC toraco-
abdominal e ecocardiograma permitem
afirmar o diagndstico. Em casos mais
dificeis de caracterizar anatomicamente
ou no pré operatério de patologia cardi-
aca associada, a ressonancia magnética
pode estar indicada para completar o es-
tudo®.

Perante um recém-nascido com di-
ficuldade respiratéria inexplicada e Situs
Inversus o diagndstico de DCP deve ser
fortemente considerado™®. Apenas 50%
dos individuos com DCP apresentam Si-
tus Inversus e s6 25% dos que tém Situs
Inversus apresentam DCP"®, O desen-
volvimento de rinosinusite precocemente,
broncospasmo, tosse produtiva recorren-
te, e infeccgdes das vias aéreas superio-
res e inferiores irdo corroborar o diagnés-
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tico. O teste do o6xido nitrico exalado tem
alta especificidade e sensibilidade, mas
nao é conclusivo porque pode estar al-
terado em outras patologias”, mas pode
ser considerado um teste de exclusdo
poque niveis altos de oxido nitrico exa-
lado ndo sdo compativeis com DCP®). A
biopsia ciliar com observagao de defeitos
especificos dos cilios por microscopia
electrénica é o teste diagnostico apesar
de poder ndo apresentar alteragoes®%. A
suspeita ou o diagnostico de DCP séo in-
dicagado de monitorizagédo da funcgao res-
piratoria, tratamento precoce e agressivo
das infecgdes respiratérias e cinesiotera-
pia respiratéria para compensar a altera-
da fungao ciliar. A antibioterapia precoce
pode prevenir ou atrasar o desenvolvi-
mento de bronquiectasias, o factor mais
importante na afectagdo da qualidade de
vida®.

No primeiro caso apresentado a
suspeita levantou-se no periodo neona-
tal e a evolugdo clinica foi compativel.
Para alguns autores pacientes com Situs
Inversus e com infecgOes respiratérias
recorrentes e/ou crénicas ndo necessi-
tam de estudos adicionais previamente a
realizagao de biopsia®. No nosso caso a
biopsia foi realizada apenas aos 16 me-
ses de idade. As medidas preconizadas
foram instituidas precocemente e foram
excluidas outras patologias que clinica-
mente mimetizam DCP, como a fibrose
quistica e imunodeficiéncias. A biopsia
nasal ndo foi conclusiva o que néo exclui
o diagnostico.

O sindrome de heterotaxia esta fre-
quentemente associado a anomalias da
rotagéo intestinal que podem predispor
a volvulo e isquemia. Tal como mencio-
nado anteriormente ndo é consensual o
rastreio destas anomalias, neste contex-
to assim como a sua correcgado no caso
de estarem presentes: O procedimento
de Ladd parece ser seguro e eficaz na
prevengao do volvulo e de obstrugao?*5.
No segundo caso apresentado apds o
diagnostico de Sindrome de Heterotaxia
foi efectuado estudo de anomalias da ro-
tacéo intestinal e dado o &ngulo duodenal
apresentar configuragéo normal ndo exis-
te risco aumentado de vélvulo pelo que
nao esta programada cirurgia. Este caso

€ compativel com sindrome de poliesple-
nia. Para alguns autores, os sindromes
de asplenia/poliesplenia dada a grande
variabilidade de alteragdes passiveis de
serem encontradas, a terminologia a usar
sera de sindrome de heterotaxia seguido
da descricdo das alteragdes (ex: inter-
rupgao veia cava inferior, dextrocardiaca,
poliesplenia, entre outras)®.

Dado a elevada taxa de associa-
¢ao entre alteragao do situs e cardiopatia
congénita, o seu diagnostico é urgente,
crucial e consensual, ao contrario do res-
tante estudo a efectuar.

ANOMALIES OF LATERALIZATION
TWO CASES REPORT

ABSTRACT

The anomalies of lateralization are
rare and often complex, and may be iso-
lated or integrate complex syndromes.

The authors present two clinical
cases of full-term infants with anomalies
of lateralization.

Case 1: situs inversus totalis diag-
nosed in the neonatal period following an
episode of respiratory distress. Case 2:
situs ambiguous diagnosed by prenatal
ultrasound.

The Authors emphasize the impor-
tance of an early diagnosis and discuss
strategy of these anomalies, still a matter
of controversy within the scientific com-
munity.

Keywords: primary ciliary dyski-
nesia, heterotaxy, intestinal malrotation,
situs.
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