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Heterotaxy syndrome: a case report
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Resumo

Abstract

Síndrome heterotáxica é definida como um arranjo anormal de alguns órgãos e vasos em associação a dismorfismo. Descrevemos o

caso de uma paciente com síndrome heterotáxica diagnosticada incidentalmente durante avaliação por imagem (tomografia computa-

dorizada e radiografia contrastada do intestino delgado) de condição patológica não relacionada.

Unitermos: Síndrome heterotáxica; Poliesplenia; Anomalia de rotação intestinal; Agenesia parcial da veia cava inferior; Agenesia do corpo

e cauda do pâncreas.

Heterotaxy syndrome is defined as an abnormal arrangement of some organs and vessels in association with dysmorphism. The authors

describe the case of a patient with heterotaxy syndrome with poliesplenia incidentally diagnosed during imaging evaluation (computed

tomography and small bowel barium study) of unrelated pathological condition.

Keywords: Heterotaxy syndrome; Polysplenia; Disorders of intestinal rotation; Partial inferior vena cava agenesis; Dorsal pancreas

agenesis.
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Neste relato apresentamos o caso de uma paciente de 36
anos de idade com síndrome heterotáxica com poliesplenia
diagnosticada incidentalmente durante avaliação por imagem
de condição patológica não relacionada – nefrolitíase.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 36 anos, com diagnóstico
incidental de síndrome heterotáxica com poliesplenia há
quatro anos, quando realizou tomografia computadorizada
(TC) de abdome para investigação de litíase renal. Nesse
exame foram constatadas poliesplenia, agenesia do pâncreas
dorsal com hipertrofia da cabeça e do processo uncinado,
anomalia de rotação intestinal (o intestino grosso localiza-
va-se à esquerda da linha média e o intestino delgado à di-
reita) e agenesia do segmento suprarrenal da veia cava infe-
rior (VCI) com drenagem para o sistema ázigo (Figuras 1 e
2). Havia nódulo com densidade de partes moles, de 1,8 cm
de diâmetro, no braço medial da glândula suprarrenal es-
querda. A paciente foi submetida a ressecção do nódulo, cujo
resultado histopatológico foi hiperplasia nodular. Foi reali-
zado estudo tomográfico de tórax, diante da possibilidade
de alterações torácicas em pacientes com síndrome hetero-
táxica com poliesplenia, o qual demonstrou apenas aumento
do calibre da veia ázigo. A paciente procurou atendimento
médico há 20 dias queixando-se de dor abdominal difusa e
distensão abdominal. O estudo radiológico do intestino del-
gado revelou ausência de rotação intestinal (Figura 3).

DISCUSSÃO

O termo situs significa posição ou localização. O situs

solitus representa o arranjo usual dos órgãos e vasos. O situs

Caren Meneghetti Gonçalves1, Julia Noschang2, Armidio Celeste Bertani da Silva3, Renato José Kist de Mello1,

Sandra Jungblut Schuh4, Antonio Carlos Maciel5

INTRODUÇÃO

Anomalias de situs ou posição são raras, complexas e con-
fusas. A síndrome heterotáxica ou situs ambiguus é definida
como um arranjo anormal de órgãos e vasos associado a dis-
morfismos, sendo que envolve um grande número de anor-
malidades não apresentando um conjunto fixo de caracterís-
ticas presentes em todos os casos. Pode-se classificar essa
síndrome em duas subcategorias principais: síndrome hete-
rotáxica com poliesplenia e síndrome heterotáxica com as-
plenia(1,2). A síndrome heterotáxica com poliesplenia carac-
teriza-se por um arranjo anormal dos órgãos torácicos e ab-
dominais associado à presença de múltiplos baços. A sín-
drome heterotáxica com asplenia é caracterizada por locali-
zação ambígua dos órgãos abdominais e torácicos e ausên-
cia do baço(2).
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mente. Assim, a nomenclatura que melhor reflete a inespe-
cificidade dos achados dessa síndrome consiste em não clas-
sificá-la, mas sim chamá-la de síndrome heterotáxica seguida
de uma descrição específica da anatomia.

A síndrome heterotáxica pode associar-se a cardiopatia
congênita, interrupção da VCI com continuação para o sis-
tema ázigo, múltiplos baços, má rotação intestinal e altera-
ções pancreáticas(1–3).

Embora a síndrome heterotáxica com poliesplenia seja
associada com múltiplos baços na maioria dos pacientes,
alguns pacientes podem se apresentar com apenas um baço
lobulado ou mesmo um baço normal(3).

Os pacientes com síndrome heterotáxica apresentam
prevalência de doença cardíaca congênita em 50–100% dos
casos(4,5). A síndrome heterotáxica com asplenia está asso-
ciada a doença cardíaca congênita em 99–100% do casos e
normalmente é de maior gravidade quando comparada à
síndrome heterotáxica com poliesplenia. Dessa forma, ex-
plica-se a maior frequência de diagnósticos de síndrome
heterotáxica com poliesplenia realizados incidentalmente na
idade adulta(5).

É frequente a associação de poliesplenia com anormali-
dades de rotação intestinal(1). As mais importantes anomalias
de rotação e fixação intestinal são: não rotação, má rotação
e rotação inversa. A não rotação intestinal, como foi encon-
trada na paciente, é geralmente assintomática(6). Em uma
série de casos, anomalias de rotação intestinal foram obser-
vadas em sete de oito pacientes com poliesplenia. Nenhum
paciente dessa série teve história pregressa de obstrução in-
testinal relacionada com a rotação anômala do intestino(2).

A agenesia da porção suprarrenal da VCI (segmento
hepático) com continuação pelo sistema ázigo, por meio de
uma veia supracardinal direita persistente, é uma anomalia
rara, com prevalência de 0,10%(7). A veia ázigo, nesses casos,

inversus totalis refere-se à inversão em espelho da localiza-
ção habitual dos órgãos torácicos e abdominais. Qualquer
alteração na organização das estruturas torácicas e abdomi-
nais, que não seja situs solitus ou situs inversus, denomina-se
situs ambiguus ou heterotaxia. Além disso, a síndrome hete-
rotáxica é classificada em síndrome heterotáxica com poli-
esplenia e síndrome heterotáxica com asplenia. As síndro-
mes heterotáxicas estão associadas a um amplo espectro de
alterações. Apesar de a classificação de síndrome heterotá-
xica com poliesplenia e síndrome heterotáxica com asplenia
sugerir alterações anatômicas típicas de cada classe, ambas
envolvem grande número de achados, os quais muitas vezes
se sobrepõem. Dessa forma, alguns autores sugerem que os
laudos radiológicos devem descrever os casos individual-

Figura 1. TC do abdome mostra agenesia do segmento hepático da veia cava
inferior com drenagem para o sistema ázigo.

Figura 2. TC do abdome, em corte axial. A: Agenesia do pâncreas dorsal com hipertrofia do processo uncinado e cabeça do pâncreas. B: Identificam-se múltiplos
baços, agenesia da porção hepática da veia cava inferior e veia ázigo com aumento do calibre.
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drena para a veia cava superior. Nessas situações existe ape-
nas um curto segmento hepático da VCI, cranial à confluên-
cia das veias hepáticas, desembocando normalmente no átrio
direito. Em geral, os pacientes são assintomáticos. Todavia,
podem existir associações entre este achado e síndrome hete-
rotáxica, sendo que na síndrome heterotáxica com poliesple-
nia a VCI interrompida é um dos achados mais frequentes(8).

Anomalias do pâncreas são bem conhecidas na síndrome
heterotáxica com poliesplenia. No desenvolvimento embrio-
lógico normal, o pâncreas resulta de um broto ventral (pro-
cesso uncinado e cabeça) e um dorsal (corpo e cauda). Na
maioria das vezes, ocorre agenesia da porção dorsal. O pân-
creas dorsal e o baço desenvolvem-se no mesentério dorsal,
assim, anomalias concomitantes podem ser esperadas(9).

CONCLUSÃO
 Embora a síndrome heterotáxica seja uma desordem

congênita rara, o reconhecimento radiológico da extensa
variedade de apresentações, bem como a sua descrição ade-
quada, representam a forma mais indicada para se avaliar os
casos com alto risco de complicações decorrentes das alte-
rações anatômicas.
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Figura 3. Radiografia contrastada do intestino delgado (meio de contraste: sulfato de bário). A: As alças do jejuno situam-se no hemiabdome direito. Presença de
clipes metálicos – ressecção da glândula suprarrenal esquerda. B: Observa-se ausência de rotação intestinal. As alças do intestino delgado encontram-se à direita e
o intestino grosso à esquerda.


