DIAGN PRENAT.2013;24(4):148-153

Diagnostico
Prenatal

Diagnostico
Prenatal

www.elsevier.es/diagnprenat =z

Original

Higroma quistico - Diagnéstico pré-natal, prognostico
obstétrico e pediatrico™

Rita Marquez Passarinho®*, Maria Geraldina Pereira da Silva Castro®,
Miguel Pedro da Rocha Branco?, Lina Maria Jesus Ferreira Cardoso Ramos®,
Ana Isabel Gongalves Antunes Rei” e Euldlia Maria Bento Galhano*

@ Servico de Ginecologia e Obstetricia, Maternidade Bissaya Barreto, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal
b Servigo de Pediatria e de Genética,, Maternidade Bissaya Barreto, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal

INFORMAQAO SOBRE O ARTIGO RESUMO
Historial do artigo: Introdugdo: O higroma quistico (HQ) é uma malformacdo congénita diagnosticada durante a
Recebido a 12 de agosto de 2012 gravidez pela demonstra¢do ecografica de uma estrutura quistica na regido occipitocervical.
Aceite a 15 de janeiro de 2013 Pode surgir isolado ou em associagdo a anomalias cromossémicas, malformacgoes fetais ou
On-line a 15 de margo de 2013 sindromes genéticas, com prognéstico global reservado.

O objetivo deste trabalho foi avaliar a conduta obstétrica e os resultados pediatricos dos
Palavras-chave: sobreviventes com higroma quistico (HQ).
Higroma quistico Material e métodos: Estudo retrospetivo descritivo de 224 gravidas com HQ fetal, diagnostica-
Malformacéo congénita linfatica das ou referenciadas ao Centro de Diagnéstico Pré-Natal da nossa instituicdo, entre janeiro
Aneuploidia fetal de 1991 e julho de 2011.

Resultados: A idade gestacional média ao diagnéstico foi de 13 semanas, 77,7% dos casos
diagnosticados no primeiro trimestre. Ecograficamente, 66 casos estavam associados a
hidrépsia. O cariétipo fetal foi determinado em 206 casos, com detecdo de 107 anoma-
lias cromossémicas. O cariétipo foi normal em 99 casos, tendo sido detetados 12 casos de
doencas genéticas e 18 de malformacoes estruturais fetais. A interrup¢do médica de gravi-
dez foi a opgao de 111 pacientes, registaram-se 39 casos de morte in utero e 61 nados-vivos.
O tempo médio de seguimento dos sobreviventes foi de 75 meses, tendo-se verificado um
desenvolvimento psicomotor adequado em 30 casos.
Conclusdo: Perante o diagnéstico de HQ, é essencial esclarecer a etiologia, de modo a definir
o prognostico e orientar corretamente a gravidez. Existe uma forte correlacdo entre o diag-
néstico de HQ com aneuploidia fetal, conferindo-lhe pior prognéstico em comparacdo com
os casos de HQ sem evidéncia de alteracoes cromossémicas ou malformacoes estruturais
fetais, geralmente com bons resultados neonatais e pediatricos.
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ABSTRACT

Introduction: Fetal cystic hygroma (CH) is a congenital malformation prenatally diagnosed by
the demonstration of a cystic structure in the occipitocervical region on ultrasound. It may
appear isolated or in association with chromosomal abnormalities, fetal malformations or
genetic syndromes, with a poor overall prognosis.

The main purpose of this work was the evaluation of the obstetric management and
paediatric outcome for the survivors of CH.
Material and method: Retrospective analysis of 224 pregnant women with fetal CH, diagnosed
or referred to our prenatal diagnosis centre, from January 1991 to July 2011.
Results: The mean gestational age at diagnosis was 13 weeks and 77.7% of cases were
diagnosed in the first trimester. On ultrasound, 66 cases were associated with hydrops.
Fetal karyotype was obtained in 206 cases, and chromosomal abnormalities were found
in 107. Fetal karyotype was normal in 99 cases, detected 12 cases of genetic diseases and
18 cases of fetal malformations. Elective pregnancy termination was undertaken by 111
patients. There were 39 cases of spontaneous fetal demise and 61 live births. The mean
follow-up of survivors was 75 months, and normal paediatric outcome was confirmed in
30 cases.
Conclusion: It is essential to clarify the underlying aetiology of CH in order to establish a
prognosis and counselling. There is a strong association with fetal aneuploidy and signifi-
cantly worse outcome in contrast in cases without evidence of chromosomal or structural

abnormalities, most of them carrying good prognosis.
© 2012 Asociacién Espaiola de Diagnéstico Prenatal. Published by Elsevier Espaiia, S.L.

All rights reserved.

Introducao

A avaliacdo fetal ecografica no primeiro trimestre (1.° T)
envolve a medicdo da translucéncia da nuca (TN), um pequeno
espaco hipoecogénico na regido do pescogo, resultante
de edema subcutaneo. Um aumento excessivo deste espaco
pode estar relacionado com o aumento da TN ou com higroma
quistico (HQ), 2 entidades associadas ao aumento do risco de
anomalias cromossémicas, malformacoes fetais ou sindrome
genéticas'?. Para alguns autores, como Nicolaides, estas 2
entidades fazem parte de um espectro patolégico continuo
com diferentes graus de envolvimento fetal®. No entanto,
este conceito ndo é consensual e, para a maioria dos auto-
res, trata-se de 2 diagnésticos diferentes, com um significado
clinico distinto, tendo o HQ pior progndstico do que o simples
aumento da TN*.

O HQ é uma malformacao congénita do sistema linfatico
em que ocorre uma obstruc¢ao na sua comunicac¢ao com o sis-
tema venoso, com consequente acumulacao de linfa nos sacos
jugulares linfaticos na regido da nuca'.

A sua prevaléncia é de 1 em 100 fetos no 1.° T da gravidez'
e de 1 em 6000 nascimentos quando a gestacdo é levada a
termo®.

O diagnéstico é ecografico e ocorre principalmente no
1.° T, consistindo numa estrutura quistica anecoica, sim-
ples ou septada, localizada mais frequentemente na regidao
occipitocervical®.

O diagnéstico diferencial é realizado com defeitos fetais do
tubo neural, como encefalocelo posterior, meningocelo cer-
vical, teratoma quistico e hemangioma, sendo que, no HQ,

o cranio e coluna estdo intactos, ndo tem conteudo sélido,
pode apresentar septos internos e a sua vascularizagdo é
reduzida'®.

O risco de anomalias cromossémicas associado ao HQ é
cerca de 50%, sendo mais frequentes a sindrome de Turner
(monossomia X) e as trissomias (21,18,13)!, com predomi-
nio das trissomias nos HQ diagnosticados no 1.° T>*7 e da
monossomia X naqueles diagnosticados no segundo trimestre
(2.° T)*®. O risco de aneuploidia parece, segundo alguns estu-
dos, estar aumentado nos HQ septados® ' e invariavelmente
com o aumento da TN®3. Segundo Kogan et al., o risco de
anomalias cromossémicas é de cerca de 20% para uma TN
entre 3,5-4,4mm, de 50% para uma TN entre 5,5-6,4mm e de
75% para uma TN > 8,5 mm, verificando-se ainda que a maioria
dos fetos com trissomia 21 apresenta uma TN <4,5mm e que
aqueles com trissomia 13, 18 e sindrome de Turner tém maiori-
tariamente valores de TN >4,5 mm''. Segundo outros autores,
neste Gltimo grupo de aneuploidias destaca-se a monossomia
X por estar associada a valores de TN superiores>*.

Cerca de um terco dos fetos euploides com HQ apre-
sentam malformacdes estruturais, sobretudo cardiacas, mas
também hérnias diafragmaticas, anomalias renais, defei-
tos da parede abdominal, anomalias désseas e sindromes
polimalformativos®*7*?. A incidéncia de malformacdes fetais
parece estar aumentada nos HQ septados* e a prevaléncia
das malformacdes cardiacas esté relacionada com o aumento
da espessura da TN'%13,

Entre 0,5 a 6,5% dos HQ em fetos euploides associam-se
a sindromes genéticas'. Foram descritos cerca de 100 sin-
dromes, algumas relativamente raras, entre elas a sindrome
de Noonan, a sindrome Pterygium multiplos, a dindrome de
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Roberts, a sindrome de Cornelia de Lange, hiperplasia congé-
nita adrenal, atrofia muscular espinhal, sindrome DiGeorge,
sindrome Smith-Lemli-Opitz e varias displasias 6sseas’ 2.

Relativamente ao prognéstico, é de esperar um prognds-
tico pediatrico normal em 15 a 30% dos fetos com HQ, sendo
o risco de morte fetal ou neonatal nos fetos euploides de
cerca de 25%'. Os fatores de mau prognéstico incluem a
aneuploidia, presenca de malformacdes estruturais fetais e
marcadores ecograficos, como a presenca de septos internos,
persisténcia do higroma, associacdo de hidrépsia e espes-
sura da TN"'?. O prognéstico especifico de cada feto depende
dos achados associados ao HQ, sendo, de um modo geral, os
resultados favoraveis quando o cariétipo é normal e na ausén-
cia de malformacoes estruturais associadas, verificando-se
nestes casos 80% de regressdo espontdnea do higroma e
criangas, na sua maioria fenotipicamente normais®. Houve,
no entanto, alguns estudos que reportaram um aumento da
prevaléncia de um atraso de desenvolvimento cognitivo em
cerca de 2-3,9% destes casos'?. Perante situa¢ées de aneuploi-
dia, malformacdes estruturais graves, associa¢do ou evolucao
para hidrépsia, o prognéstico é reservado e associado a ele-
vada mortalidade®.

O significado do HQ na gravidez multipla depende da cori-
onicidade. Nas gestacOes dicoridnicas, as implica¢cdes do HQ
sdo semelhantes as da gravidez unifetal, sendo possivel o
feticidio seletivo, nos casos em que estd indicado e é dese-
jado. Nas gestacdes monocoridnicas, a avaliacdo da TN ndo
tem a mesma fiabilidade pela grande taxa de falsos positi-
vos, embora continue a ser um marcador preditivo importante
de anomalias cromossémicas e da ocorréncia malformacoes
estruturais fetais?.

Relativamente a conduta obstétrica, perante o diagnéstico
de HQ é fundamental esclarecer a etiologia e detetar as possi-
veis anomalias associadas. Deste modo, deve ser determinado
o cariétipo fetal, pelo risco subjacente de anomalias cromos-
sémicas, e realizada ecografia morfolégica detalhada precoce
e ecocardiografia fetal para detecdo de malformacodes estrutu-
rais fetais. Pelo risco aumentado de morte fetal intrauterina
e perinatal, é fundamental realizar uma avaliacio ecografica
seriada do crescimento fetal e monitorizagdo precoce do bem-
estar materno-fetal no terceiro trimestre (3.° T)!. Salienta-se
ainda a importancia de uma vigiladncia mais cuidada da satude
materna, nomeadamente em situagdes raras que podem sur-
gir num quadro de HQ associado a hidrépsia, como o Mirror
Syndrome, um quadro clinico que se pode apresentar de forma
semelhante a uma pré-eclampsia grave'“. O aconselhamento
genético é essencial ao longo de todo o processo para a cor-
reta orientacdo da gravidez atual e avaliacdo das implica¢oes
em gravidezes futuras, pelo risco de recorréncia de algumas
doencas associadas ao HQ*®.

O objetivo deste estudo foi a avaliacdo das caracteristicas
diagnésticas e conduta obstétrica das gestacoes com o diag-
nostico fetal de HQ, bem como a determinacdo da morbilidade
neonatal e pediatrica associada.

Material e métodos

Foi efetuado um estudo retrospetivo descritivo de 224 gra-
vidas com o diagnéstico fetal de HQ, diagnosticadas ou

referenciadas ao Centro de Diagnéstico Pré-Natal da nossa
instituicdo, no periodo compreendido entre janeiro de 1991
e julho de 2011.

O diagnédstico fetal de HQ foi realizado mediante a
determinacdo ecografica, transvaginal ou transabdominal, no
plano transverso e médio-sagital na regido da nuca, de uma
estrutura quistica hipoecogénica ou anecoica, simples ou sep-
tada, de localizacdo occipitocervical’-'>.

Perante o diagnéstico de HQ, foi proposto por rotina a
determinacdo do cariétipo fetal (amniocentese ou biépsia das
vilosidades coridnicas) e oferecido aconselhamento genético.
Foi realizada uma ecografia cerca de 4 semanas apos o diag-
nostico de HQ, para documentar a progressio ou regressio
do higroma, assim como a associacdo de hidrépsia fetal. O
diagnéstico de hidrépsia foi considerado quando se verificou
a presenca de edema subcutédneo associado a derrame pleural,
pericérdico e/ou ascite®.

Foi efetuada uma ecografia morfolégica detalhada precoce
para detecdo de malformacdes estruturais fetais e realizada
ecocardiografia fetal entre as 18 e 20 semanas. Nas gravide-
zes em evolucdo foi realizada avaliacao ecografica seriada do
crescimento fetal e monitorizacdo precoce do bem-estar fetal.

Procedeu-se ao registo dos resultados obstétricos e neo-
natais (morte in utero, interrupcdo médica de gravidez,
interrupgao voluntaria de gravidez, nados-vivos e morbilidade
neonatal) e obteve-se um follow-up pediatrico dos sobrevi-
ventes durante um periodo de 75 (9-193) meses, através da
avaliacdo dos registos médicos dos geneticistas pediatricos ou
pediatras ou informacdo dada pelos pais mediante contacto
telefénico.

O programa estatistico aplicado foi o Statistical Package
for Scientific Science (SPSS) versao 15.0. Foi utilizado o teste
chi-square (x?) para comparar varidveis categéricas e o
teste t-student para varidveis numéricas, tendo-se considerado
p<0,05 com significado estatistico.

Resultados

Durante o periodo do estudo foram diagnosticados 224 casos
de higroma quistico fetal, 4 destes em gravidezes multiplas
(3 monocoriénicas e uma bicoriénica). A idade materna média
na data do diagnéstico foi de 30,3 +5,8 (14-44) anos e 53,5%
das mulheres eram nuliparas. Dos antecedentes salienta-se
um caso com histéria prévia de 2 gestacGes anteriores com o
diagnéstico de HQ. A idade gestacional média ao diagnéstico
foi de 12,9+3,0 (9-34) semanas, sendo que 77,7% dos casos
foram diagnosticados no 1.° T (< 14 semanas), manifestando-
se os restantes apenas no 2.° T.

Ecograficamente, a espessura média do HQ foi de 5,1+2,2
(2-12) mm, tendo sido classificado como septado em 17 (7,6%)
casos e detetada hidrépsia fetal associada no momento do
diagnéstico inicial em 66 (29,5%).

O cariétipo fetal foi determinado em 206 casos: 31 por bidép-
sia das vilosidades coriénicas (BVC), 174 por amniocentese e
um por cordocentese. Foram detetadas anomalias cromossé-
micas em 107 (51,9%) casos, sendo a aneuploidia mais comum
a sindrome de Turner (n=39; 36,4%), seguida da trissomia 21
(n=31; 29%), da trissomia 18 (n=24; 22,4%), da trissomia 13
(n=8; 7,5%), das translocagdes cromossémicas equilibradas
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Tabela 1 - Tipo de aneuploidia fetal por trimestre

1°T(m=78) 2°T@0=29) p ()

Trissomia 21, 18, 13 (n=63)
Sindrome Turner (n=39)

51 (65,4%)
23 (29,5%)

12 (41,4%)
16 (55,2%)

p=0,02

(n=4; 3,7%), com o registo de um caso de 69, XXX (n=1; 0,9%).
Verificou-se um predominio das trissomias nos HQ diagnosti-
cados no 1.° T (65,4%) e da sindrome de Turner no 2.° T (55,2%),
com significado estatistico (tabela 1).

Asvariaveisidade materna igual ou superior a 35 anos, sexo
fetal feminino e valores de TN mais elevados associaram-se
de forma estatisticamente significativa a presenca de anoma-
lias cromossémicas. Apesar de os HQ septados serem mais
frequentes nos fetos com aneuploidia, este dado nao foi esta-
tisticamente significativo (tabela 2).

Analisando a relacdo entre a espessura da TN com o tipo
de aneuploidia, nao se verificaram diferencas significativas,
contrariamente ao descrito na literatura, sendo a TN >4,5 na
maioria das anomalias cromossémicas (86,4%). VerificAmos,
no entanto, valores de TN médios superiores para a monosso-
mia X em relacdo as restantes aneuploidias (8,1 +4,2; 2-12 vs.
6,1+1,9; 2,3-9,3).

Foram detetadas ecograficamente 18 malformacoes estru-
turais fetais (13 cardiacas, 3da parede abdominal, uma
anomalia renal e outra déssea), todas em HQ simples, na sua
maioria em fetos com aneuploidia (8/13) e sem relacdo esta-
tistica com a espessura da TN (p>0,05).

Relativamente ao diagndstico etioldgico, verificou-se que
a causa mais frequente subjacente ao higroma quistico foram
as alteracOes cromossémicas (107;47,8%), seguidas de 12 (5,3%)
doencas genéticas (9 em fetos euploides) (tabela 3), 3 (1,3%) car-
diopatias graves, 4 (1,8%) sindromes polimalformativos, um
(0,5%) caso de infe¢do por Parvovirus B19 e 79 (35,3%) casos
considerados idiopéaticos, apés investigacao protocolada sem
alteragdes. Em 18 (8%) casos ndo se encontrou uma causa
subjacente, pela auséncia de estudo, maioritariamente em
situacOes de abortos do 1.° T ou por perda de follow-up.

Nas gravidezes evolutivas verificou-se ecograficamente
regressdo espontanea do higroma em 72 casos (91,3% fetos
euploides, 93% HQ simples, 98,6% sem hidrépsia inicial),
evolugdo para hidrépsia em 19 e agravamento de 33 situagdes
j& com o diagnéstico inicial de hidrépsia.

Os resultados obstétricos disponiveis para 213 gestagdes,
excluidas 11 mulheres perdidas para follow-up, estdo descri-
tos na tabela 4, podendo verificar-se que houve um mau

Tabela 3 - Doencas genéticas n=12

Esferocitose
Pena-Shokeir

S. Pterigium multiplos
S. Pallister Killian
Pentalogia de Cantrell
Displasia 6ssea
Gangliosidose tipo I

Tabela 4 - Evolucdo da gestacao (n=213)

Taxa aneuploidia

R RN RS RN

Morte in utero 39 (18,3%) 20 (51,3%)
IMG 111 (52,1%) 83 (74,8%)
VG 2 (1%) 1 (50%)
Nados-vivos 61 (28,6%) 2 (3,3%)

Tabela 5 - Fatores de mau prognéstico

Mau desfecho P (X
obstétrico n=152
Aneuploidia (n=107) 104 (97,2%) 0,000
Malformagoes estruturais (n=18) 17 (94,4%) 0,039
HQ septado (n=17) 14 (82,4%) ns’
Hidrépsia fetal (n=85) 82 (96,4%) 0,000

Mau desfecho
obstétrico n=152

p (t-student)

Espessura TN (mm) 6,1+2,3(2-12) 0,001

desfecho obstétrico (morte in utero, interrup¢ao médica de
gravidez — IMG, interrupg¢édo voluntdria de gravidez — IVG) em
152 (71,4%) casos, com 61 (28,6%) nados-vivos.

Apés a andlise estatistica dos resultados, constatou-se que
a presenca de aneuploidia, de malformacodes estruturais fetais
e marcadores ecograficos como a persisténcia do higroma
associado a hidrépsia e espessura da TN, se associam a pior
prognéstico (p<0,05) (tabela 5). Ndo se verificou associacdo
estatisticamente significativa aos HQ septados.

Relativamente aos resultados pds-natais dos 61 nados-
vivos, em 13 casos perdeu-se o follow-up (partos ocorridos fora
da nossa institui¢do), tendo os restantes 48 mantido vigilancia
peridédica em consulta de genética pediatrica ou noutra subes-
pecialidade, caso a patologia o justificasse, durante um tempo
médio de 75,5+55,4 (9-193) meses. Registaram-se 30 (30/48,

Tabela 2 - Cariétipo fetal (n=206)

Aneuploidia n =107 Euploidia n=99 p (x?)
Idade materna > 35A (n=50) 37 (34,6%) 11 (11,1%) 0,000
Sexo fetal feminino (n=128) 88 (82,2%) 40 (40,4%) 0,000
HQ septado (n=17) 10 (9,3%) 7 (7,1%) ns’

Aneuploidia n=107

Euploidia n=99 p (t-student)

Espessura TN (mm) 6,5+2,6 (2-12)

43+16 (1,3-9) 0,001

* nao significativo.
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Tabela 6 - Resultados pediatricos - Patologia (n =18)

Patologia cardiaca 5
S. Noonan

Patologia urolégica

S. Turner

Esferocitose (falecido com 1 ano)
Ataxia Friedrich/epilepsia
Epilepsia de auséncias juvenil
Sindrome AarsKog

[ OIS

62,5%) casos com um desenvolvimento psicomotor adequado
e 18 (18/48, 37,5%) casos de criancas com patologia (tabela 6).

Discussao

Desde o final dos anos 80 que a determinacdo da TN assumiu
um papel fundamental no rastreio das cromossomopatias,
o que foi essencial para o aumento da detecdo e em fases
mais precoces do HQ fetal, como pudemos constatar na nossa
amostra, ja que a maioria (77,7%) dos HQ foi diagnosticada no
1.0 T23,

Existe, segundo a literatura, uma forte correlacdo entre
o HQ e a aneuploidia, confirmada no nosso estudo, no
qual foram detetadas 51,9% de anomalias cromossémicas,
maioritariamente a sindrome de Turner (36,4%). VerificAmos
um predominio estatisticamente significativo do diagnéstico
deste tipo de aneuploidia no 2.° T de gestacao e das trissomias
(21,18,13),no 1.° T. Este facto pode ser explicado, segundo John-
son et al., por este tipo de aneuploidia, ligada a um cromo-
ssoma sexual, ter por base mecanismos desencadeadores
mais tardios e por as aneuploidias ndo ligadas aos cromo-
ssomas sexuais se associarem a abortos mais precoces antes
das 16-20 semanas®.

A idade média materna foi significativamente superior
(= 35anos) no grupo de fetos com aneuploidias, o que se pode
explicar pela maior frequéncia de anomalias cromossémicas
nesta faixa etdria. VerificAmos ainda uma discrepancia do sexo
fetal entre os grupos de fetos euploides e aqueles com aneu-
ploidia, com predominio do sexo fetal feminino no ultimo,
o que podera ser justificado pelo diagndstico maioritério de
sindrome de Turner, neste grupo de fetos’.

Também os nossos resultados foram consistentes com
os da literatura ao constatar a associa¢do entre o risco de
aneuploidia e o aumento da espessura da TN, o que nao se
verificou com os HQ septados. Este facto pode provavelmente
refletir a falta de uma definicdo standard em relacdo ao seu
diagnéstico ecografico, o que justificaria o baixo ntimero de
casos de HQ septados da nossa amostra. Relativamente ao
tipo de aneuploidia, ndo encontramos diferencas estatistica-
mente significativas com a espessura de TN, embora se tenha
verificado, como ja descrito anteriormente, uma tendéncia
para valores de TN médios superiores na monossomia X, em
relacdo as restantes aneuploidias.

As malformacdes estruturais detetadas ecograficamente
foram predominantemente cardiacas (13/18) e apenas 8
foram diagnosticadas em fetos euploides (8,1%), valor inferior

ao descrito na literatura (um terco dos fetos euploides)’.
Também a presenca de malformacédo estrutural fetal ndo se
associou a presenca de septos internos nem a espessura da
TN%1213_ A incidéncia de doencas genéticas no grupo de fetos
euploides da nossa amostra (12,1%) foi superior a descrita
noutros estudos (0,5 a 6,5%), tendo sido diagnosticados 12
sindromes genéticos com associa¢do conhecida com HQ.

Etiologicamente, destaca-se um caso de infecdo materno-
fetal por Parvovirus B19, a Unica infecdo ja descrita em
associacdo ao aumento da espessura da TN, atribuida a
disfuncdo miocardica ou anemia fetal por supressdo da
hematopoiese’?.

Quanto a evolucdo ecografica das gravidezes evolutivas,
registou-se a regressdo espontdnea do HQ em 72 casos,
maioritariamente nas situagoes de melhor progndstico, nome-
adamente em fetos euploides, HQ sem septos internos, tendo
esta ocorrido em apenas um dos casos com o diagnéstico ini-
cial de hidrépsia. Nestes casos de regressdo do HQ, ocorre
provavelmente recanalizacdo entre o sistema venoso e lin-
fatico ou criam-se vias colaterais alternativas de drenagem
da linfa®'°. As situa¢des de evolugéo para hidrépsia ou agra-
vamento de hidrépsia inicial ocorreram principalmente nos
casos de aneuploidia e HQ septados, fatores associados a um
pior desfecho.

Analisando os resultados obstétricos disponiveis para as
213 gestacdes com follow-up, verificou-se um mau desfecho
obstétrico em 152 (71,4%) casos, tendo-se registado morte in
utero em 39 (18,3%), 9 em fetos euploides (9,1%), valor inferior
ao da literatura (25%), o que podera estar influenciado pela
decisdo parental de realizar IMG em 111 (52,1%) situacdes e IVG
em 2 (1%), mesmo em fetos sem fatores de mau progndstico
associados conhecidos, entre eles, a presenca de anomalias
cromossémicas’. A andlise estatistica da nossa amostra per-
mitiu definir, com significado estatistico, como fatores de mau
prognéstico para um mau desfecho obstétrico (morte in utero,
IMG, IVG), a aneuploidia, a presenca de malformacdo estru-
tural fetal, a associacdo de hidrépsia e valores superiores
de TN. A presenca de septos internos, na sua fisiopatologia
relacionada com uma obstrucao linfatica completa e uma inci-
déncia superior de aneuploidia e malformacdes estruturais
fetais, estd, segundo a literatura, associada a pior desfe-
cho obstétrico’®. No entanto, na nossa amostra, ndo revelou
associacdo progndstica estatisticamente significativa, embora
se tenha verificado uma predominéncia deste fator nestes
casos.

Registaram-se 61 nados-vivos (28,6%), tendo-se perdido o
follow-up em 13 casos. Muitos estudos anteriores apresentam
alimitacdo da auséncia de resultados p6s-natais a longo prazo.
No nosso estudo, manteve-se a vigilancia de 48 casos durante
um tempo médio de 75,5+55,4 (9-193) meses. Constatou-
se um desenvolvimento psicomotor adequado em 30 casos
(30/224, 13,4%), valor inferior ao encontrado na literatura (15-
30%), mas com a limitacdo de se ter perdido informacao em
11 gestacdes e em 13 nados-vivos'. Foram ainda documen-
tados 18 casos de patologia, predominantemente cardiaca,
destacando-se 4 casos de sindrome de Noonan, frequente-
mente associado a HQ, e um caso raro de sindrome de Aarskog,
uma doenca genética ligado ao cromossoma X. No nosso tra-
balho, todos os casos com patologia foram diagnosticados
precocemente; no entanto, alerta-se para a possibilidade da
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existéncia de doencas com manifestac¢des tardias e da impor-
tdncia de manter uma vigildncia pés-natal a longo prazo®.
Registou-se ainda um 6bito numa crianca de um ano de idade
com esferocitose.

Assim, perante a detecdo de HQ, é fundamental
estabelecer-se uma estratégia diagnéstica estruturada,
acompanhada por uma conduta direcionada e um acon-
selhamento genético faseado. Destaca-se a necessidade de
esclarecer sobre o risco de aneuploidia apds o diagnéstico eco-
grafico de HQ alertar para a possibilidade de malformacoes
estruturais fetais, doencas genéticas e morte in utero em
fetos com cariétipo normal e, por fim, apds a auséncia de
evidéncia do diagnéstico destas situac¢oes, podera esperar-se
um desenvolvimento pediétrico normal em 95% dos casos*.
O aconselhamento genético em gestacdes futuras pode ser
pouco importante em situa¢des como a sindrome de Tur-
ner ou aneuploidias com baixo risco de recorréncia, mas é
fundamental nas situa¢oes de diagnéstico de doengas mono-
génicas, muitas vezes com um elevado risco de recorréncia
associado. Deste modo, a vigilancia ecografica precoce e a
determinacdo do cariétipo fetal sdo uma conduta aceitavel
na tranquilizacéo do casal®.

Por fim, podemos concluir que, perante o diagnédstico de
HQ, é essencial esclarecer a etiologia subjacente, de modo
a definir o prognéstico e proceder a correta orientacdo da
gravidez. A forte correlagdo entre HQ e aneuploidia confere-
lhe pior prognéstico, assim como situa¢des de malformacoes
estruturais fetais graves e de hidrépsia associadas a elevada
mortalidade, em comparagdo com os casos de HQ sem evidén-
cia de alteragcoes cromossémicas ou malformacdes estruturais
fetais, em que os resultados sdo geralmente favoraveis e as
criancgas, na sua maioria, fenotipicamente normais.
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