Cartas ao Editor

Figura 1. A: Imagem de corte axial de TC de abdome na fase arterial demonstrando rim em panqueca com cistos. B: Imagem de reconstrucao 3D de TC de abdome
(fase excretora) mostrando ureter Unico. C,D: Imagens de corte axial e reconstrugéo coronal de TC de abdome (fase portal) identificando massa Unica, achatada,
mediana, ndo reniforme, na regiao da bifurcagéo aortoiliaca.

O rim em panqueca representa uma rara anomalia congénita
do trato geniturinario, cuja incidéncia exata é desconhecida.
Assim como outras anormalidades de fusio renal, é encontrado
mais frequentemente no sexo masculino, na proporcio de 2-3:1,
e pode ser diagnosticado em qualquer faixa etaria®.

Esta malformacio resulta da fusdo medial completa dos blas-
temas nefrogénicos em uma fase precoce do desenvolvimento
embriondrio e caracteriza-se pela presenca de massa tnica, ndo
reniforme e de aspecto achatado, em situa¢do mediana na cavi-
dade pélvica ou ao nivel da bifurcacdo aértica. O sistema coletor é
anteriorizado e geralmente drena por dois ureteres ou, menos fre-
quentemente, por ureter Gnico. Sua irrigacdo sanguinea também
¢é anémala, podendo ser suprido por multiplos ramos provenientes
das artérias iliacas interna e externa e/ou da aorta abdominal®.

Na maioria dos casos é assintomadtico, mas pode estar asso-
ciado a nefrolitiase, hidronefrose e refluxo vesicoureteral com in-
feccdes urinarias de repeticdo, decorrentes da anomalia de rota-
¢do do sistema coletor e ureteres curtos, que sdo propensos a es-
tase e obstrucdo, além de hipertensido renovascular, estenose da
juncdo ureteropélvica, implantacdo andomala da pelve renal e rins
policisticos'"™. Apresenta maior incidéncia de neoplasias, princi-
palmente o tumor de Wilms®.

Ha pouco mais de 20 casos descritos na literatura de rim em
panqueca e menos de 10 casos associados a ureter tinico®”, A
identificacdo precoce das anomalias renais ¢ importante para a
investigacdo de outras condi¢des associadas e para o diagndstico
diferencial de massas pélvicas, evitando lesdo ou remogao equivo-

Sindrome da trombocitopenia e agenesia de radio: diagnostico
pré-natal de uma sindrome rara

Thrombocytopenia-absent radius syndrome: prenatal diagnosis
of a rare syndrome

Sr. Editor,

Mulher tercigesta, 32 anos de idade, encaminhada para ser-
vico de pré-natal por causa de malformacao fetal identificada em
ultrassonografia de rotina. Na ultrassonografia morfolégica de se-
gundo trimestre, realizada com 21 semanas, foram identificados
os seguintes achados: derrame pericérdico leve a direita, tmeros
encurtados (percentil < 1 para a idade gestacional), auséncia de
radio, ulnas encurtadas (percentil 2 para a idade gestacional) (Fi-
gura 1A), mios em rotacdo interna (Figura 1B). Membros infe-
riores sem alteracdes. Biometria fetal compativel com a idade ges-
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cadas®®. Relatamos outro caso raro de paciente com rim em
panqueca, associado a presenca de cistos e ureter tinico, assinto-
matico, diagnosticado apés achado intraoperatério incidental.
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tacional, peso estimado de 463 gramas e indice de liquido amni6-
tico de 10,4 cm.

Foi realizada reavaliacdo ultrassonogréfica a cada quatro se-
manas, e na 31 semana a gestante apresentou trabalho de parto
pré-termo, evoluindo para parto normal sem intercorréncias. O
recém-nascido evolui com desconforto respiratério, sendo neces-
saria intubagdo orotraqueal e ventilacio mecanica. Ao exame fi-
sico, apresentava deformidade de membros superiores, sem ou-
tras alteracdes anatdomicas (Figura 2). No sexto dia de vida apre-
sentou piora nos padrdes de ventilagdo, pneumotérax, com evolu-
¢do para 6bito.

A ultrassonografia tem sido um grande avanco no diagnéstico
pré-natal de malformacdes fetais'"?. Os critérios diagnésticos para
sindrome da trombocitopenia e agenesia de radio (TAR) sdo age-
nesia radial bilateral com preservagio do primeiro dedo e plaque-
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Figura 1. Achados ultrassonogréficos na 212 semana de feto apresentando sindrome TAR. A: Plano axial na regido da medida da circunferéncia abdo-
minal mostrando encurtamento das ulnas e auséncia dos radios (setas). B: Plano sagital na regido da medida do comprimento do Umero demonstrando

rotagéo interna da mao (seta). AB, antebraco; B, brago.

Figura 2. Imagem do recém-nascido identificando o encurtamento do antebraco
(seta branca) e a rotagado interna da mao (seta preta).

topenia. A plaquetopenia pode se manifestar desde o periodo pré-
natal até a vida adulta®. Em associacdo com a sindrome TAR,
sdo observadas malformagdes craniofaciais, cardiacas, digestivas,
urogenitais e psiquidtricas, além de intolerancia ao leite de vaca™.

O diagnéstico se baseia em achados ultrassonograficos, co-
leta de sangue fetal por cordocentese para determinacdo do nu-
mero de plaquetas, e pode ser realizado teste genético confirma-
tério por meio de células fetais coletadas por bigpsia de vilo corial,
amniocentese ou cordocentese. O teste genético consiste na de-
tec¢do de microdelecdio na banda cromossomica 1q21.1, afetando
ambos os alelos do gene RBMSA®). Nio h4 evidéncias sobre o
papel da translucéncia nucal no rastreamento da sindrome, po-
rém ja foram relatados casos de aumento da translucéncia nucal
e higroma cistico em gestacdes com sindrome TAR®,

Os principais diagnésticos diferenciais em relacdo a sindrome
TAR sao: sindrome ATRUS, sindrome de Holt-Oram, sindrome
de Roberts, anemia de Fanconi, embriopatia da talidomida e as-
sociacio VACTERL®. Diante do diagnéstico da sindrome TAR,
deve-se realizar transfusdo intrauterina de plaquetas, além de pla-
nejar a via de parto mais adequada para preven¢io de hemorragias
peripart0(6).

O tratamento consiste em suporte conforme o grau de pla-
quetopenia, interveng¢des ortopédicas quando necessdrias e evitar
introducdo de leite de vaca. Nio é indicagido absoluta de trans-
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plante de medula 6ssea, uma vez que a plaquetopenia tende a se
resolver espontaneamente até a idade escolar. A evolucio é favo-
ravel ap6s passado o perfodo critico de plaquetopenia, contudo, ha
relatos de evoluciio com leucemia linfoide e mieloide agudas”.

Em sintese, a sindrome TAR, apesar de rara, tem apresenta-
¢do muito particular e seu diagnéstico é possivel no periodo pré-
natal por meio da ultrassonografia. O tratamento inicial e a pre-
venc¢do de complicagdes decorrentes de hemorragias podem ser
feitos ainda intrattero, e procedimentos invasivos na gestacdo
permitem ainda o diagnéstico genético da sindrome, possibilitando
adequado aconselhamento genético.
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