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Sindrome de Regressao Caudal com Malformacao Pélvica Grave

Severe Pelvic Malformations in Caudal Regression Syndrome
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A sindrome de regressdo caudal é uma malformacao
congénita rara (1-5/100000 recém-nascidos), que com-
promete o normal desenvolvimento da metade inferior
do corpo. Geralmente, associa-se a aplasia ou hipoplasia
do sacro e/ou da coluna lombar, a alteracdes gastroin-
testinais, geniturindrias e/ou dos membros inferiores.
A sua etiopatogenia é desconhecida, presumivelmente
multifatorial, resultante de fatores ambientais, gené-
ticos e/ou vasculares. O risco de aparecimento parece
ser maior nas gestacdes de maes com diabetes insulino-
-dependente. Reporta-se o caso de uma lactente com
o diagndstico pré-natal de rim esquerdo poliquistico e
detecdo de imperfuragdao anal ao nascer. Na investiga-
¢do imagioldgica inicial identificou-se agenesia do sacro
(Fig. 1) e presenca de rim esquerdo poliquistico. Foi
submetida a colostomia por laparotomia no primeiro
dia de vida. Na exploragdo cirurgica e perineal eviden-
ciou-se malformagdo anorretal com fistula vestibular
de localizagdo muito baixa, auséncia de canal vaginal
individualizado (Fig. 2) e Utero unicérneo esquerdo
com anexos homolaterais. Apesar de, frequentemente,
se observarem alteragGes uroldgicas na sindrome de
regressdo caudal, as malformagdes genitais sdo raras,
mas potencialmente muito graves, podendo existir
agenesia genital. Como diagndstico diferencial, devem
ser considerados outras sindromes polimalformativas,
em particular a sindrome de Currarino e a associagao
VACTERL. O progndstico depende da magnitude das
malformacGes associadas. Nos casos graves pode cursar
com morte no periodo neonatal.

Figura 1. Radiografia lombo-sagrada: Agenesia do sacro e coccix (seta).
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Figura 2. Imperfuragdo anal. Fistula retal no introito com auséncia de

canal vaginal individualizado.
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O QUE ESTE CASO ENSINA

* Nem todas as malformagdes graves sdo identificadas no rastreio
ecografico durante a gravidez.

e Perante um recém-nascido com anomalia anorretal devem ser
excluidas outras malformagdes, nomeadamente dsseas, gastroin-
testinais e geniturinarias.

* O seguimento por uma equipa multidisciplinar é fundamental para
orientagdo diagndstica e terapéutica.
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