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IMPORTANCIA DO DIAGNOSTICO FETAL DE ATRESIA DE ESOFAGO
PARA A SUSPEICAO CLINICA DE SINDROME DE EDWARDS

Luciano Vieira Targa, Rafael Fabiano Machado Rosa, Rosilene da Silveira Betat,
Jorge Alberto Bianchi Telles, Paulo Renato Krahl Fell, André Campos da Cunha,
Aline Weiss, lldo Betineli

A gestante veio inicialmente a consulta na medicina fetal com 24 semanas
de gravidez. Possufa ultrassom (US) fetal com polidramnio, artéria umbilical
Gnica e ndo visualizagdao da bolha gastrica (figura 1). Ela apresentava 28 anos e
estava em sua terceira gestacdo. A avaliacdo através da ressondncia magnética
(RM) fetal, realizada com 25 semanas de gravidez, evidenciou a presenca de
uma estrutura similar a uma bolsa dilatada ao nivel toracico, na topografia da
porcao proximal do es6fago, o que confirmou o diagnéstico de atresia de es6fago
(figura 2). Neste momento, suspeitou-se do diagnéstico de cromossomopatia,
em especial, de sindrome de Edwards. Contudo, o exame de cari6tipo ndo pode
ser realizado no momento. A ecocardiografia fetal realizada logo ap6s mostrou
uma tetralogia de Fallot. A crianca nasceu de parto cesareo, com 33 semanas
de gestagcdo, pesando 1460 g. Observou-se na sua avaliacdo dismorfolégica a
presenca de fendas palpebrais pequenas, hipertelorismo, orelhas pequenas e
baixo implantadas, sobra de pele na nuca, esterno curto, camptodactilia dos
dedos das maos, unhas hipoplasicas, hipoplasia dos grandes labios, calcaneos
proeminentes e hipertonia (figura 3). A avaliagdo cariotipica evidenciou uma
trissomia livre do cromossomo 18 (47,XY,+18), o que confirmou a suspeita de
sindrome de Edwards. Os exames complementares também confirmaram a
presenca de atresia de es6fago com fistula traqueoesofagica. A crianca evoluiu
com piora clinica e foi a 6bito com 6 dias de vida.

A sindrome de Edwards é uma anormalidade cromossémica relativamente
comum caracterizada por um espectro clinico bastante amplo e uma
limitada sobrevida (1-3). Polidramnio e artéria umbilical Gnica sao achados
ultrassonogréficos frequentes em gestacdes de fetos com esta condicdo (3-5). A
RM fetal, por sua vez, tem o potencial de complementar a avaliacao realizada
pelo US na elucidagdao de algumas malformacées maiores fetais, tal como a
atresia de esdfago (com a demonstracado, no caso, do sinal da “bolsa superior” no
esofago proximal, tal como observado em nosso paciente) (6,7). Estas possuem o
potencial de serem marcadores para anormalidades cromossomicas, tal como a
sindrome de Edwards.
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Diagnostico fetal de atresia de es6fago

Figura 1 - Perfil da face (A) e auséncia de bolha
gastrica (B) ao US com 24 semanas de gravidez.

Figura 2 - RM fetal realizada com 25 semanas de gravidez mostrando imagem sugestiva de m&o com punho cerrado/
camptodactilia (A — ver seta) e presenca de uma estrutura similar a uma bolsa dilatada ao nivel toracico, na topografia da
porcdo proximal do esdfago (B, ver seta).
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