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Resumo

A sindrome de heterotaxia, frequentemente denominada como
isomerismo, designa um grupo de patologias em que a habitual dis-
posigdo dos orgdos toracicos e abdominais estd alterada. No iso-
merismo direito, a par de cardiopatia congénita grave, € frequente a
auséncia de bago, conferindo a esta entidade uma gravidade acresci-
da pela vulnerabilidade a infecgdes. Os autores apresentam o caso
clinico de um recém-nascido com isomerismo direito e asplenia
fazendo, a propésito, a revisdo das medidas profilacticas a tomar
nesta situagfo. Numa época em que as técnicas cirurgicas permitem
a sobrevida de situagdes antes fatais, a adopgdo precoce das medidas
indicadas permite melhorar significativamente o progndstico desta
patologia.
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Summary

Asplenia:
The Neglected Risk of Heterotaxy Syndrome

The term heterotaxy syndrome, or isomerism, includes a group
of diseases in which the usual arrangement of thoracic and abdomi-
nal organs is changed. In right isomerism there is usually asplenia
and increased risk for infections, apart from complex congenital
heart disease. The authors present the case of a newborn with asple-
nia and right isomerism, and review the required prophylactic mea-
sures in this situation. Now that surgical techniques allow for an
increased survival in situations that were previously fatal, it is
extremely important to adopt adequate prophilaxys to further
improve the prognosis of these diseases.
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Introducio

O termo heterotaxia (ou situs ambiguus) refere-se a
uma disposi¢éo particular dos orgdos {impares toracicos e
abdominais’, com perda da respectiva assimetria, opondo-
-se a situs solitus — orientagfo habitual e a situs inversus,
que define o arranjo em espelho destes orgos.

Esta designagdo engloba um grupo de patologias divi-
dido classicamente em isomerismo direito e esquerdo. No
isomerismo direito as duas auriculas tém morfologia direi-
ta, a ramificagfo brénquica ¢ alta, encontrando-se o bron-
quio principal sobre a artéria pulmonar do mesmo lado, a
aorta e a veia cava inferior localizam-se a esquerda da co-
luna e nfo se identifica bago; no isomerismo esquerdo as
duas auriculas tém morfologia esquerda, a divisdo bron-
quica € baixa, existe polisplenia e a veia cava inferior é
interrompida, continuando-se habitualmente pela 4zigos?.

Esta patologia tem um prognéstico reservado, com
uma mortalidade de cerca de 30 a 50% no primeiro ano de
vida**, Para isto contribuem néo sé a presenga de doenga
cardiaca congénita grave como também outras anomalias
associadas destacando-se, pela gravidade, a asplenia.

Numa altura em que os avangos na cirurgia cardiaca
permitem resolver situa¢Ses antes fatais, o progndstico €,
em grande parte, determinado pelas patologias concomi-
tantes. Assim, o diagndstico precoce de asplenia permite
aumentar a esperanga de vida destes doentes através da
implementagdo de medidas preventivas, tais como vaci-
nag¢do e antibioticoterapia profiléctica.

Os autores apresentam o caso clinico de uma crianga
do sexo feminino, com o diagndstico de isomerismo direito
efectuado no 1° dia de vida.

Caso Clinico

A Inés é uma crianga do sexo feminino, raga caucasiana,
3 filha de pais ndo consanguineos. Os antecedentes fami-
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liares sdo irrelevantes.

E fruto de gesta¢do vigiada que decorreu sem compli-
cacOes; as serologias para toxoplasmose, sifilis, virus da
imunodeficiéncia humana e hepatite B foram negativas e a
serologia para rubéola revelou imunidade. As 3 ecografias
obstétricas realizadas foram consideradas normais. O
parto, eutdcico, teve lugar as 40 semanas de gestagdo no
Hospital Distrital de Faro, com um indice de Apgar de 9 e
10, respectivamente ao primeiro e 5° minuto. Apresentava
um peso de 3625g, comprimento de 50 cm e perimetro
cefalico de 33 cm.

As 4 horas de vida foi internada na Unidade de
Cuidados Intensivos Neonatais por quadro de cianose
grave, com saturagdo transcutanea de O, (SatO,) de cerca
de 45-50%.

Por suspeita de cardiopatia congénita, foi contactado o
Servigo de Cardiologia Pediatrica do Hospital de Santa
Cruz, (HSC) fazendo-se, por telemedicina, o diagndstico
de cardiopatia complexa grave: isomerismo direito,
conexdo auriculo-ventricular do tipo univentricular, com
valvula auriculo-ventricular tnica, ventriculo direito domi-
nante, comunicagdo interauricular tipo ostium primum,
atrésia da valvula pulmonar e canal arterial patente. Iniciou
terapéutica com prostaglandinas em perfusdo endovenosa
(0,1 mecg/Kg/min), com o intuito de manter permeavel o
canal arterial, e foi transferida para aquele servigo.

A entrada, apresentava-se polipneica, com cianose
central discreta e SatO2 de 80%; a auscultacdo cardiaca era
audivel S1 normal, S2 unico e sopro sistélico III/VI na area
précordial. Do restante exame objectivo hé a referir opaci-
dade da cornea e irregularidade do contorno pupilar a
esquerda, bem como sinéquia dos pequenos labios. A aus-
cultagdo pulmonar, palpagdo abdominal e inspecgdo dos
membros eram normais.

Realizou ecocardiografia transtoracica que confirmou
isomerismo direito, conexdo auriculo-ventricular univen-
tricular para um ventriculo dominante tipo direito, em
posi¢do anterior; ventriculo posterior rudimentar. Atrésia
da vélvula pulmonar com artérias pulmonares confluentes.
Retorno venoso sistémico para a auricula localizada a direi-
ta e retorno venoso pulmonar para a auricula a esquerda.
Comunicacdo inter-auricular tipo ostium primum, com
vélvula auriculo-ventricular Unica, e canal arterial patente,
com fluxo continuo.

Ao 3° dia de vida foi realizado um shunt de Blalock-
-Taussig modificado a direita, altura em que suspendeu a
perfusdo de prostaglandinas.

O pds-operatorio (PO) imediato decorreu sem compli-
cagdes verificando-se, ao 6° dia PO, deiscéncia da sutura.
O exame bacterioldgico do exsudado da ferida revelou a
presenga de staphylococcus epidermidis meticilina sensi-
vel; iniciou terapéutica com flucloxacilina, verificando-se
cicatrizag@o progressiva da ferida, por segunda inteng3o.

O diagnéstico de isomerismo direito obrigou ao
despiste de asplenia, confirmada por gamagrafia hepato-
-esplénica com 99mTc, pelo que iniciou profilaxia com
amoxicilina, na dose de 20mg/Kg/dia, dividida em duas
tomas.

A sinéquia dos pequenos labios foi libertada na
Consulta de Cirurgia Pediatrica do H. Santa Maria e foi
programada consulta de Oftalmologia, a realizar em ambu-
latério.

A crianga teve alta com SatO, a variar entre 85 e 92%
e a aumentar lentamente de peso, programando-se iniciar
vacinagdo anti-pneumocécica e anti-meningococica aos
dois meses de idade.

Discussio

A asplenia pode ser anatéomica (congénita ou pos-
-cirargica) ou funcional (Quadro I)°.

Quadro I
Causas de asplenia

Causas de asplenia

Anatémica
Congénita
Pés-cirargica

Funcional
Anemia de células falciformes
Malaria
Radiagdo
Doenga metabdlica
Outras

A asplenia congénita associa-se a alteracdes da dis-

-posicdo dos orgdos tordcicos e abdominais estando, na

grande maioria dos casos, associada a isomerismo direito.
A etiologia é discutivel, existindo autores® que defendem
varias formas de transmissdo genética: autossomica reces-
siva, autossomica dominante, ligada ao X. Existe alguma
evidéncia de que defeitos da linha média embriondaria pos-
sam estar, também, envolvidos’.

A imagiologia tem um papel fundamental neste dia-
gndstico dado que, embora a presenga de corpos de
Howell-Jolly seja descrita como indicadora de asplenia, é
muito pouco especifica: ocorre na presenga de bagos rudi-
mentares, em prematuros e recém-nascidos de termo, bem
como em algumas doengas hematoldgicas®. A ecografia é
um método simples e fidvel no diagndstico de isomerismo,
principalmente no que diz respeito a posigdo dos vasos
abdominais ®, podendo ser necessaria a confirmagdo por
tomografia computorizada ou ressondncia magnética'. A
radiografia do térax, ainda que util e permitindo o dia-
gnostico quando a morfologia de ambos os brénquios é do
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tipo direito, tem um valor limitado na pratica clinica.

O exame mais especifico para o diagnéstico de asple-
nia ¢ o estudo radioisotopico, embora nem sempre seja
necessario®. No nosso caso, este foi o exame de primeira
linha atendendo a idade precoce da crianga e a disponibi-
lidade da técnica no H.S.C.

O diagnostico de asplenia, frequentemente esquecido
em face da gravidade das alteragdes cardiacas que lhe estdo
associadas, assume extraordindria importancia, atendendo
ao risco acrescido de infecgdo grave a que estas criancas
estdo sujeitas: M. Telo et al', na tnica série de doentes com
isomerismo publicada até hoje em Portugal, relatam que
numa série de 20 casos de isomerismo direito, 30% (6 em
20) dos doentes sofreram doenga infecciosa grave.

Estd descrita uma susceptibilidade aumentada a
infecedo por bactérias capsuladas, nomeadamente AH.
influenzae e S. pneumoniae’, sendo para este ultimo de 20
a 100 vezes maior em criangas com asplenia funcional ou
anatomica, relativamente a criangas saudaveis . Este risco
aumentado ¢ ainda mais expressivo até aos dois anos de
idade.

No caso aqui apresentado ndo se registou nenhuma
infecgdo invasiva grave mas podemos questionar em que
medida a deiscéncia da sutura (complicagdo com incidén-
cia inferior a 1% no nosso servigo) ndo serd, de algum
modo, manifestagdo de imunodeficiéncia.

As normas de profilaxia de infecgdo em criangas
asplénicas compreendem a vacinag@o (anti-H.influenzae,
anti-pneumocdcica e anti-meningocdcica) e a quimioprofi-
laxia """, Apesar de estabelecidas, estas regras s@o fre-
quentemente esquecidas: num inquérito realizado em 1991
a 50 cardiologistas pediatricos no Reino Unido, 33% dos
40 que responderam ndo tomavam qualquer medida pro-
filactica contra infec¢des pneumocdcicas em criangas com
isomerismo direito .

Os pais destas criangas também devem ser alertados
para a potencial gravidade de qualquer infecgdo, devendo
recorrer aos servigos de saude ao primeiro sinal de doenga
infecciosa.

A vacina anti-H.influenzae ja faz parte do Plano
Nacional de Vacina¢es (PNV), devendo iniciar-se aos
dois meses de idade.

Até hd pouco tempo, a vacina anti-pneumocécica
disponivel era constituida por 23 antigénios capsulares
polissacaridos (23PS), indicada a partir dos dois anos de
idade. Actualmente, ainda que ndo fazendo parte do PNV,
existe uma vacina pneumococica conjugada (VPC7), acti-
va contra os sete serotipos mais frequentes, cujos estudos
demonstraram seguranga e imunogenicidade em criangas a
partir dos dois meses®. O esquema de administragdo estd
descrito no Quadro II. Para criangas que iniciem o esque-
ma de vacinagdo mais tarde, existem cronologias alternati-
vas.

Quadro II
Esquema de vacinacdo anti-pneumocdcica para criangas em alto
risco de infec¢io pneumocdcica .

Esquema de vacinagio anti-pneumocécica - Alto risco

Vacina heptavalente (VPC7)
« 3 doses iniciais: 2, 4 e 6 meses
* 4" dose: 12-15 meses

Vacina polissacarida 23 (PS23)
* 1 dose aos 24 meses, pelo menos 6 a 8 semanas ap6s tltima dose de VPC7.
+ 1 dose 3 a 5 anos apds a primeira dose de PS23

A vacina contra a Neisseria meningitidis actualmente
disponivel ¢ uma vacina conjugada com toxoide tetdnico
ou diftérico, activa contra o serotipo C. Deve ser admi-
nistrada em trés doses, aos 2, 4 e 6 meses de vida.

Para a profilaxia antibidtica, a iniciar tdo precocemente
quanto o diagnéstico for feito, estd recomendada a peni-
cilina V oral ou, em alternativa, amoxicilina, na dose de
20mg/Kg/dia, em duas tomas; neste caso, fomos obrigados
a optar pela tltima, dado o facto de a penicilina V nfo estar
comercializada em Portugal.

A associa¢do de heterotaxia a anomalias de outros
orgdos ou sistemas estd descrita, em casos esporadicos.
Todavia, ndo encontramos qualquer referéncia a lesdes
oculares (existentes na nossa doente) na revisdo bibliogra-
fica que fizemos.

Conclusio

A sindrome de heterotaxia constitui, ainda hoje, um
grupo de patologias mal definido, cujo prognéstico
depende ndo s6 das malformagdes cardiacas como também
de eventuais anomalias associadas.

A presenga ou auséncia de bago € um factor determi-
nante no diagnostico de heterotaxia, pelo facto de permitir
classificar o isomerismo como esquerdo ou direito, ¢ um
factor prognostico importante pelo risco associado de
infec¢do bacteriana na asplenia.

Apesar de o diagndstico de asplenia ser relativamente
facil, é fundamental um alto indice de suspei¢do de modo
a que a profilaxia anti-infecciosa possa ser iniciada preco-
cemente.
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