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SEQUENCIA DEFORMATIVA ASSOCIADA A HIPOCINESIA

OU ACINESIA FETAL

CARO |.; COHEN A.; ANA TERESA M.; BISCAIA I.; TORREZAO |.; CORREIA J.

INTRODUGAQ

Em 1974 foi descrito pela primeira vez o Sindrome
de Pena-Shokeir em dois fetos falecidos com multiplas
contracturas articulares, alteragBes cranicfaciais e
hipoplasia pulmonar. Posteriormente, varios subtipos
foram descritos por numerecsos autores, com similares
manifestagbes clinicas, mas com achados histolégicos
diferentes’.

Em 1986, Hall, sugeriu gue o Sindrome descrito por
Pena e Shokeir era um fenotipo secundario a diminuigio
ou auséncia de movimentos fetais in Gtero j4 que o
padréo das anomalias estruturais era semelhante as
alteractes encontradas por Moessinger em 1983 em
ratos que foram curarizados in Gtero?.

Estes dois autores (Moessinger e Hall) propuseram
a designagao de “Sequéncia Deformativa de Acinésia
Fetal” (SDAF) para este grupo de alteragdes.

Quadro 1

A SDAF faz referéncia a um fenotipo caracteristico,
resultante de um grupo heterogéneo de situagdes que
levam a restrigAo de movimentos fetais “in-Gtero”. O
envolvimente das articulagdes, misculo e tecido
conjuntivo, conduz ao aparecimento dum quadro clinico
tipico que sera tanto mais grave quanto mais precoce
for a suainstalagéo.

A sua incidéncia esta estimada em 0,03% dos nados
vivos®.

Alguns autores descreveram casos detectados
precocemente, entre as 11 e as 14 semanas, com
transfucéncia da nuca aumentada*>8 este Gltimo
trabalho refere uma prevaléncia de sindrame de Pena
Sokeir, entre os fetos com TN aumentada, maior que a
esperada para a populagéo em geral.

O parto pre-termo ocorre em cerca de 30-40% dos
casos, quer devido ao hidramnios ou iatrogénicamente
numa suspeita de sofrimento fetal por ACIU.

1 -=Causas intrinsecas

2 —Causas extrinsecas i

A. Anomalias do tecido muscular
Distrofia

Miopatias

Auséncia congénita de misculo

B. Altera¢gdes Nervosas
Malformagdes do SNG

Neuropatias Congenitas

Lesdes téxicas na formagdo da mielina
C. Alteragdes do tecido conjuntivo
Tenddes

Osso

Cartilagem

Tecido articular

Limitacdes mecanicas uterinas
Fibromiomas

Oligodmnios

Banda Amnidtica

Sinequias uterinas

Gestagdo multipla :
Utero bicorneo ‘
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Os multiplos factores etiolégicos podem ser divididos
em intrinsecos e extrinsecos’

A imobilidade fetal pode ser total ou parcial, neste
caso, podendo atingir apenas um membro ou um grupo
muscular, bem como absoluta ou progressiva®.

O quadro clinico é determinado pela disfungio neuro-
muscular, e pode compreender as seguintes manifes-
taghes:

Deformacéo das extremidades com prevaléncia
dos musculos extensores, nos membros inferiores, e
dos flexores, nos membros superiores. O processo
inicia-se com uma diminui¢do da actividade fetal que
se for mantida conduz a multiplas contraturas e a
posteriores defeitos de posigéo.

ACIU por hipofungao, tante mais grave quanto mais
precoce for a restricio dos movimentosS.

Rigidez facial por hipofuncéo da articulagao
temporo-maxilar, com auséncia dos movimentos activos
de abertura e encerramento da boca®.

Hipoplasia pulmonar e hidramnios por redugao
dos movimentos do diafragma e dos musculos
intercostais, associado a diminuigio da degluti¢&o.

O cordao umbilical curto resulta da restricdo dos
movimentos fetais que normalmente constituem um
estimulo para o crescimento e desenvolvimento do cordao.

MATERIAL E METODOS

Os autores fazem uma revisdo dos casos de SDAF
diagnosticados na Unidade de Ecografia da Materni-
dade Dr. Aliredo da Costa entre 1998 e 2002.

Foram seleccionadas as situagBes em que foi
possive! obter dados da informagéo clinica apés
interrupcéo da gravidez (IG). Foi feito o registo do motivo
de envio & unidade, da idade gestacional no momento
do diagndéstico, das anomalias ecogréficas encontradas,
do cariofipo e da descrigio do exame apés |G ou parto.

RESULTADOS

De um total de 10 casos, foram seleccionados 8,
dado que em 2 néo foi possivel obter registo de exame
fetopatolégico.

Aidade gestacional média do diagnostico foi de 23
semanas.

Com excepgdo dum caso que realizou a primeira
ecografia na nossa unidade as 35 semanas, as
restantes situagbes optaram pela IG.

Sete casos foram referenciados por anomalia
ecografica, havendo uma situagdo detectada em
ecografia de rotina &s 22 semanas.

Todos 0s casos apresentaram diferentes graus de
hipomobilidade; e em 5 casos foram detectadas
anomalias associadas a deformagido dos membros.

Quatro situagdes acompanhavam-se de ACIU.

S6 num caso foi identificada ecograficamente uma
anomalia do sistema nervoso central (ventriculomegaiia).

Em relagdo as causas provaveis , verificou-se a
existencia de:

Causa extrinseca: 2 casos (Fibromiomas uterines
e brida amnidtica)

Disfungéo do Sistema Nervoso Central: 3 casos

Sem causa especifica: 3 casos

Em todas as situagdes foi realizado estudo
cromossomico, tendo sido diagnosticado um mosai-
cismo, sendo os restantes cariotipos normais.

Os resultados da autdpsia permitiram confirmar e
melhorar a avaliagio da deformagéo das extremidades,
acrescentando ao diagnéstico ecografico outras
anomalias tais como uma Tetralogia de Fallot. Num
caso permitiu efectuar o diagnostico sindrémico de
Sindrome de Aicardi.

Como complicagdes da 1G sdo de sublinhar dois
casos: uma retencdo placentaria que realizou
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N®processo Motivo do Achados Resultado
| Ano .LG. CDPN ecograficos Cariotipo Autépsia
290761 23s ACIU precoce Hipomobilidade fetal 46 XY Hidroldrax bilateral
{2002) em ECO de rotina ACIU Mé&cs em flexao
Hidramnios Pés em posicio varus
Edema face Hipoplasia Pulmonar
Cotovelos em flex&o fixa Rotagdo incompleta dos intestinos
Punhos em flexao fixa Sindactilia, 2¢-3? dedos das maos
Joelhos em flexdo fixa
Pés em posigdo varus
Derrame pleural esquerdo
291332 19 Achado ECOnoSU  Hipomobilidade fetal 46 XY Punhos e méos em flexdo
(2002) (por hemorragias) Multiplos miomas Pés em posigdo varus
Punho+méo dta.em flexdo Edema do membro inferior direito
Pés em posigcio varus Edema do pescogo
Edema da nuca
Escoliose cervical
284538 22 ACIU grave ACIU Mosaicismo Microftalmia
{2002) Agenesia do Corpo  Hipomobilidade fetal 46XX-14,+4r Nariz adunco «
| caloso Micrognatia 45XX-14 Pavilhoes auriculares, impl. baixa
Maos em flexdo Pescogo curto e largo
Agenesia Corpo Caloso Campodactilia dos 2°-32 dedos das
Defeito septal méos sobre 32 e 42
| Ventriculomegalia Pés equinovarus
Agenesia renal Agenésia total do Corpo Caloso
| Displas. renal multiqu. PII Dilatagéo tetraventricular
LA diminuido Arncld-Chiari
Tetralogia de Fallot
Hipeplasia pulmonar bilateral
Hipoplasia renal
‘ Utero bicérneo
Cordéo curto
251335 35 ACIU grave 33s Hipomobilidade fetal 46XY Colocboma esquerdo
(2000) ACIU (autdpsia) Desvio cubital das maos
Edema da face Sindactilia 2°,32 dedos dos pés
AlteragGes cristalino Agenesia das bolsas escrotais
Membros curtos Dilat. cavidades card. esquerdas.
BMN: C. Caloso atréfico
Dolicocefalia
| Padrdo hipomielinizagéo
| SD. de AICARDI
(raro case de sobrevivéncia xy)
| 231433 24 Hipomobilidade Hipomobilidade fetal 46XY Measomelia dos membros sup. e inf.
(1999) Punhos em flex&o fixa Hipoplasia radial bilateral
Pés em posigdo varus Pé direito equinovarus
Pé esquerdo varus
228433 24 Hipomobilidade Hipomobilidade fetal 46XY Face dismdrfico
{1999) Cotovelos em extenséo Micrognatia

Punhos em flexiio fixa
Joelhos em flexdo fixa
Pés em posigéic varus

Pescogo curto e largo

Pterygia axilar bilateral
Hipoplasia das bolsas escrotais
Membros superiores em ext. Fixa
Punhos em flexao

Membrana interdigital nas 12 artic
falangicas

Flex&o fixa dos joelhos

Pés em posigio varus
Estrangulamento 1/3 médio coxa esq
{brida amnidtica)
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N processo Motivo do Achados Resultado
Ano 1.G. CDPN ecograficos Cariotipo Autdpsia
235307 17 Gastrosquisis - Hipomobilidade fetal 46XX Micrognatia
(1999) Cotovelo direito flex.fixa Pavilhdes auric. baixa implantagéo
Punho esqu. flexdo fixa Cotovelo esquerdo extenséo fixa
Ambos joelhos flexo fixa Punho esquerdo em flex&o
Pés em posigdo varus Mao esquerda em flexdo
Laparosquisis Cotovelo direito flexio fixa
Punho direito em flex&o
Membros inferiores em flexéo
Pés em posi¢do varus
Pterygia axilar e popliteal bilateral
Gastrosquisis
Hipoplasia puimonar bilateral
218576 22 ECO de rotina ACIU 46 XY Rigidez articular
(19928) Hipopl. e hipomobilidade Pés em posicio varus
dos m. Infericres Maos em garra
Punhos em flex&o fixa
Pés em posiglo varus
dequitadura manual; outro com hemarragia grave apos BIBLIOGRAFIA

expulsdo do feto e da placenta, numa mulher com
multiplos fibromiomas.

COMENTARIO

Devido & heterogeneidade das causas que podem
conduzir ao aparecimento da SDAF é l6égico pensar
que os diferentes casos devem ser investigados
individualmente, ja que as diversas situagtes implicam
aconselhamentos futuros particularizados.

Aimportancia e a gravidade das manifestagfes clinicas
& muito variavel e depende da causa subjacente, da idade
gestacional ,bem como do grau de atingimento do feto.

Deve no entanto ser feito um esforgo maximo para gue
a caracterizagio das situagBes seja possivel. Ha poucos
casos descritos na literatura com diagndstico etioldgico
“‘in-Uterc”. A RMN e a execuc&o da bidpsia muscular fetal
podem dar um contributo precioso neste campo.
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