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A Federação Brasileira das Associações de Gineco-
logia e Obstetrícia nasce no dia 30 de outubro de 
1959, em Belo Horizonte, tendo com objetivos 
fundamentais patrocinar, promover, manter e re-
presentar ofi cialmente os interesses dos obstetras e 
ginecologistas brasileiros. Nestes dez lustros, a FE-
BRASGO patrocinou o aperfeiçoamento técnico e 
cientifi co através de eventos científi cos, de publi-
cações de vários artigos médicos em suas revistas 
de circulação nacional; promoveu a credibilidade 
da especialidade através da introdução do Título 
de Especialista em Ginecologia e Obstetrícia 
(TEGO);  formatou o relacionamento com outras 
organizações médicas nacionais e internacionais, 
criando uma interface de diálogo e também os vá-
rios certifi cados de atuações; e, fi nalmente, repre-
sentou ofi cialmente as Federadas Nacionais junto 
a autoridades federais, sendo a campanha de pre-
venção dos defeitos abertos do tubo neural ação 
que ganhou notoriedade na imprensa leiga, atra-
vés de várias matérias publicadas nos maiores jor-
nais da imprensa brasileira.

Em 2011, com a mudança estatutária, as Fede-
rais Nacionais aprovam a criação de uma Direto-

Apresentação da Série

ria Científi ca cuja principal ação seria formatar as 
diretrizes de conhecimento e cunhá-las em guias 
práticos de conduta, manuais, livros e compêndios 
que refl itam o melhor conhecimento científi co, de 
forma eclética e democrática. Assim, nasce a sé-
rie coleção FEBRASGO. Inicialmente, teremos o 
livro-texto de Medicina Fetal, editado com ajuda 
de vários colaboradores nacionais e internacionais 
de universidades com ações relevantes nessa área 
de atuação. Seguiremos com outros que observa-
rão outras áreas de interesse nos diversos matizes 
da arte obstétrica e ginecológica, como: gestação 
de alto risco, reprodução humana, planejamento 
familiar, câncer genital, câncer de mama, doenças 
infecciosas em obstetrícia e ginecologia endócrina 
entre outros.

Esperamos que esta nova ação da FEBRASGO, 
através da sua Diretoria Científi ca, agrade nosso 
associado e seja o norte da evolução científi ca para 
o próximo meio século de ação.

Nilson Roberto de Melo
Diretor Científi co



Surge o primeiro livro da Série FEBRASGO.
A escolha para ter nosso primeiro livro nesta 

área de atuação  considera o enfoque multidiscipli-
nar do produto conceptual cuja ação primaria de 
atenção deve ser dispensada à mãe. Assim, na apre-
sentação deste livro, gostaria de estabelecer o termo 
Medicina Materno-Fetal, pois como ginecologista 
e tocólogo de longa data, não concebo o feto sem 
a mãe, nem a medicina fetal sem a obstetrícia, em 
especial, a de alto risco.

Dessa forma, a Medicina Materno-Fetal tornou-
se um braço importante da obstetrícia moderna e 
passou a abranger outras áreas afi ns, incluindo a 
genética, a teratologia, o diagnóstico por imagem, 
a endocrinologia e a fi siologia materno-fetal. O 
feto outrora inacessível ao obstetra/perinatologis-
ta, tinha sua assistência médica dispensada, exclu-
sivamente, à mãe com a esperança de que a simples 
melhoria das condições maternas benefi ciaria o es-
tado de saúde fetal. Nos últimos anos, o concepto 
tornou-se acessível, permitindo que doenças fetais 
fossem diagnosticadas e tratadas mesmo antes do 
nascimento.

Assim, o feto emerge como um paciente; e a 
saúde materna entra em uma nova dimensão. Ele 

agora é visto como parte integrante dos processos 
fi siológicos ou patológicos do binômio materno-fe-
tal e exige daqueles que lidam com a Medicina Ma-
terno-Fetal vasto conhecimento das complicações 
da gravidez que afetam a mãe e/ou o feto e com as 
várias modalidades disponíveis para o diagnóstico, 
a avaliação e o tratamento materno-fetal.

Este livro é fruto dessa visão, amplamente dis-
cutida entre mim e o Professor Nilson Roberto de 
Melo, Diretor Científi co da FEBRASGO. Finalmen-
te, a colaboração de grandes nomes da literatura na-
cional e internacional nesse trabalho, encontrou no 
Professor Eduardo Borges da Fonseca, Presidente 
da Comissão Nacional Especializada em Medicina 
Fetal, a força e a competência para orquestrar essa 
tarefa, que unifi ca, de maneira simples e harmôni-
ca, o entendimento dos processos fi siológicos fetais 
e o conhecimento científi co moderno, que devem 
nortear a assistência Materno-Fetal.

Etelvino de Souza Trindade
Presidente da FEBRASGO

Apresentação do livro



“Para realizar grandes conquistas, devemos não 
apenas agir, mas também sonhar; não apenas pla-
nejar, mas também acreditar” 

Anatole France

Em uma década de convivência diária na Clínica 
Obstétrica da Faculdade de Medicina da Universi-
dade de São Paulo e após quase quatro anos viven-
ciado os conceitos fi losófi cos do professor Kypros 
Nicolaides, no King´s College, em Londres, fomos 
expectadores atuantes do desenvolvimento da me-
dicina fetal brasileira que se tornou um importan-
te braço acadêmico da obstetrícia atual, pois en-
volve de forma complementar, harmônica e integral 
a mãe e o feto, sendo, dessa forma, mais bem de-
signada como Medicina Materno-Fetal.

Fomos instados pelo Dr. Etelvino Trindade 
e pelo Dr. Nilson Roberto de Melo a congregar 
médicos que possuíssem formação e prática em 
Medicina Materno-Fetal, tendo como um simples 
objetivo: fi xar conceitos e fornecer conhecimentos 
através do primeiro livro da Série FEBRASGO aos 
vários obstetras e ginecologistas brasileiros.

Agradeço a todos os colaboradores que, de for-
ma ágil e competente, escreveram estes 40 capí-
tulos. Em especial, ao Professor Roberto Rome-
ro, principal pesquisador mundial dos processos 
fi siológicos e preventivos do parto pré-termo e ao 

Professor Kypros Nicolaides, médico e fi lósofo, 
que desenvolveu as principais técnicas de procedi-
mento fetal e atuou na formação direta e indireta 
das grandes cabeças da Medicina Materno-fetal 
em todo mundo. 

Considerando a proposta da Assembleia Geral 
das Nações Unidas que realça a redução da mor-
talidade infantil como uma das Metas de Desen-
volvimento do Milênio e que a principal causa de 
mortes infantis no Brasil são as decorrentes das 
condições perinatais (malformações fetais, partos 
pré-termos e restrição de crescimento fetal), sendo 
as malformações fetais responsáveis por 11,2% 
das mortes infantis nas últimas décadas. Sonha-
mos que este livro uniformize condutas e estimule 
os órgãos governamentais a criar estratégias de 
prevenção nestas três importantes causas de óbito 
perinatal. 

Todavia, sabemos que nem sempre é possível 
realizar a prevenção primária da maioria das mal-
formações fetais, porém seu diagnóstico precoce, 
ainda na fase pré-natal, permite melhor condução 
clínica e medidas cirúrgicas programadas preco-
cemente em Centros de Referências regionais e/ou 
nacionais. 

Eduardo Borges da Fonseca

Prefácio
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INTRODUÇÃO

As anomalias cromossômicas são universalmente 
uma das principais causas de óbito perinatal e li-
mitações na infância. Assim, não é surpresa que o 
alto risco para doenças cromossômicas é o motivo 
que mais leva gestantes a se submeterem à realiza-
ção de procedimentos invasivos de diagnóstico 
pré-natal, como a biópsia de vilo corial e a  amnio-
centese.

Nos anos 1970, o principal método de rastrea-
mento para aneuploidias era a idade materna. Na 
década de 1980, era realizado por meio de bioquí-
mica do soro materno e exame de ecografi a deta-
lhado no segundo trimestre. Nos anos 1990, a ên-
fase foi direcionada ao primeiro trimestre ao se 
perceber que a maioria das aneuploidias poderia 
ser detectada pela combinação da idade materna, 
espessura da translucência nucal no feto (TN), me-
dida no soro materno da fração beta livre da gona-
dotrofi na coriônica humana (β-hCG livre) e da 
proteína plasmática A associada à gestação (PA-
PP-A). O rastreamento por esse teste combinado 
pode identifi car 90% dos fetos com trissomia 21 e 
outras aneuploidias importantes para uma taxa de 
falso positivo de 5%. Acrescentando a este teste 
novos marcadores ecográfi cos como a avaliação 
do osso nasal, fl uxo de sangue no ducto venoso e 
na artéria hepática e regurgitação tricúspide é pos-
sível aumentar a taxa de detecção para 96% com 
um falso positivo de 2,5%.

ULTRASSONOGRAFIA NO SEGUNDO 
TRIMESTRE

No primeiro trimestre, uma característica comum a 
muitas das anomalias cromossômicas é a espessura 
aumentada da translucência nucal. Mais tarde na 
gestação, no segundo trimestre, cada alteração cro-
mossômica tem seu próprio padrão sindrômico 
(Tabela 6-1). As anomalias cromossômicas mais co-
muns são a trissomia dos cromossomos 21, 18 e 13; 
síndrome de Turner, anomalias dos cromossomos 
sexuais (47 XXX, 47 XXY, 47 XYY) e triploidia.

Trissomia do cromossomo 21

A trissomia do cromossomo 21 em 95% dos casos 
é devida à trissomia completa deste cromossomo, 
3% das vezes é devida a translocações e 2%, a 
mosaicismos. 

A síndrome de Down está associada a malfor-
mações estruturais como braquicefalia, hipoplasia 
ou ausência do osso nasal (Fig. 6-1), ventriculome-
galia moderada (Fig. 6-2), edema da prega nucal 
(Fig.  6-3), defeitos cardíacos, principalmente de-
feitos do septo atrioventricular (Fig. 6-4), atresia 
duodenal (Fig. 6-5), intestino hiperecogênico (Fig.  
6-6), hidronefrose moderada (Fig. 6-7), fêmur e 
úmero curtos, espaçamento aumentado entre o pri-
meiro e o segundo pododáctilo, conhecido como 
sandal gap (Fig. 6-8) e clinodactilia (hipoplasia da 
falange média do quinto dedo da mão) (Fig. 6-9).

Características Ultrassonográfi cas das Principais 
Alterações Cromossômicas no Segundo Trimestre
Kypros H. Nicolaides e Jader de Jesus Cruz

Capítulo 6

49



50     Medicina Fetal

TABELA 6-1. Defeitos estruturais relacionados a anomalias cromossômicas.

Tr 21 Tr 18 Tr 13 Triploidia Turner 

Cabeça em forma de morango x

Braquicefalia x x x x

Microcefalia x x

Ventriculomegalia x x x

Holoprosencefalia x

Cisto de plexo coroide x x

Ausência de corpo caloso x

Cisto de fossa posterior x x x

Cisterna magna aumentada x x x

Fendas faciais x x

Micrognatia x x

Edema de prega nucal x x x x

Hérnia diafragmática x x

Malformações cardíacas x x x x x

Onfalocele x x

Atresia duodenal x

Hidronefrose moderada x x x x

Hidropisia fetal x x

Fêmur curto x x x x

Clinodactilia x x

Mãos em garra x

Polidactilia x

Sindactilia x

Pé torto x x x

Tr = trissomia.

A trissomia do cromossomo 18

É a segunda mais comum anomalia cromossômica, 
com múltiplas malformações. A síndrome de 
Edwards está a associada a malformações estrutu-
rais como crânio em formato de morango, cistos 
de plexo coroide (Fig. 6-10), ausência de corpo ca-
loso (Fig. 6-11), cisterna magna aumentada, fendas 
faciais (Fig. 6-12), micrognatia (Fig. 6-13), edema 
da prega nucal (Fig. 6-3), defeitos cardíacos, hérnia 
diafragmática (Fig. 6-14), atresia esofágica, onfa-
locele (principalmente as pequenas, que contêm 
somente intestino) (Fig. 6-15), artéria umbilical 
única (Fig. 6-16), defeitos renais, intestino hipere-

cogênico (Fig. 6-6), mielomeningocele (Fig. 6-17), 
restrição de crescimento, membros curtos, pé tor-
to, mão em garra e pés do tipo rocker bottom. 

A trissomia do cromossomo 13

É a terceira anomalia cromossômica mais comum, 
com múltiplas malformações. A síndrome de Patau 
está associada a malformações estruturais como a 
holoprosencefalia (Fig. 6-18) e defeitos faciais asso-
ciados (Fig. 6-19), microcefalia, defeitos cardíacos e 
renais, onfalocele (Fig. 6-15) e polidactilia (princi-
palmente em posição contra-axial) (Fig. 6-20).
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FIGURA 6-1. Perfi l fetal no segundo trimestre. A seta mos-
tra ausência do osso nasal.

FIGURA 6-2. Corte transversal da cabeça fetal no segundo 
trimestre. A seta mostra ventriculomegalia moderada.

FIGURA 6-3. Corte transversal da cabeça fetal mostrando 
edema da prega nucal.

FIGURA 6-4. Coração fetal no primeiro trimestre no pla-
no das quatro câmaras. A seta mostra o defeito do septo 
atrioventricular (VE = ventrículo esquerdo, VD = ventrí-
culo direito).

FIGURA 6-5. Corte transversal do abdome fetal no segun-
do trimestre. Ambas as fi guras mostram o sinal da “dupla 
bolha” característica da atresia duodenal.
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FIGURA 6-6. Corte sagital do tronco fetal no primeiro tri-
mestre mostrando intestino hiperecogênico. Note a mes-
ma ecogenicidade entre o intestino e o osso, na coluna 
posteriormente.

FIGURA 6-7. Corte transversal do abdome fetal mostran-
do hidronefrose bilateral moderada.

FIGURA 6-8. Espaçamento entre o primeiro e o segundo 
quirodáctilo aumetado, revelando o sinal denominado 
“sandal gap”. 

FIGURA 6-9. Clinodactilia: encurvamento da falange mé-
dia de quinto dedo.
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FIGURA 6-10. Corte transversal da cabeça fetal mostran-
do cistos de plexo coroide bilateral no segundo trimestre.

FIGURA 6-11. A) corte sagital da cabeça fetal no segundo 
trimestre com Doppler color mostrando a ausência parcial 
da artéria pericalosa. B) Corte sagital da cabeça fetal no 
segundo trimestre com Doppler color mostrando a artéria 
pericalosa. C) Corte transversal da cabeça fetal mostrando 
a ausência do cavum do septo pelúcido (círculo) e o ventrí-
culo lateral com o sinal da gota de lágrima (seta).

FIGURA 6-12. As imagens mostram fendas faciais. A) 
Fenda palatina bilateral na 12a semana. B) Fenda palatina 
central em feto na 22a semana. C e D) Fenda labial central 
em feto com 22 semanas.

FIGURA 6-13. Corte sagital da face fetal mostrando 
micrognatia.
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FIGURA 6-14. Corte transversal do tórax fetal mostrando em A) conteúdo abdominal contendo estômago, porém sem 
fígado, e em B) conteúdo abdominal contendo o fígado. Note o desvio do coração apontado pelas setas.

FIGURA 6-15. Imagens de onfalocele. A, C e D) grande onfalocele contendo também estômago e fígado, B) onfalocele 
pequena.
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FIGURA 16. Artéria umbilical única.

FIGURA 6-17. A) Sinal do limão, no corte transversal da cabeça fetal. B) Sinal da banana, ao se avaliar o cerebelo no 
segundo trimestre. C) Espinha bífi da aberta. 



INTRODUÇÃO

O cérebro fetal apresenta as principais mudanças 
no desenvolvimento durante a gestação: na sétima 
semana de gestação, a área sonolucente é vista no 
polo cefálico, representando presumivelmente a 
vesícula rombencefálica cheia de líquido. Na nona 
semana, é possível a demonstração do padrão con-
voluto das três vesículas primárias. Com 11 sema-
nas, o plexo coroide ecogênico brilhante preenche 
os grandes ventrículos laterais, que são as estrutu-
ras intracranianas mais proeminentes. No início 
do segundo trimestre, os ventrículos laterais e os 
plexos coroides diminuem de tamanho em relação 
à massa cerebral. 

A ultrassonografi a é o método de escolha para 
o rastreamento e diagnóstico pré-natal das malfor-
mações fetais, pois é um exame não invasivo, aces-
sível e seguro para mãe e feto. O adequado exame 
do SNC requer a visualização de determinadas es-
truturas do cérebro fetal: cerebelo, cisterna mag-
na, ventrículos laterais, plexo coroide, linha média 
e cavidade do septo pelúcido. Essas estruturas en-
globam áreas importantes do cérebro, e, por isso, 
fornecem pistas para a exclusão ou o diagnóstico 
das anomalias do SNC. 

AVALIAÇÃO ULTRASSONOGRÁFICA 
DO SNC

A ultrassonografi a morfológica de primeiro tri-
mestre permite avaliar algumas estruturas, como a 
integridade da calota craniana, o plexo coroide 
(em forma de borboleta), a coluna, com o alinha-

mento das vértebras, e a pele que cobre a coluna 
desde a região cervical até a sacral. Geralmente, é 
realizada pela via abdominal e poderá ser comple-
tada pela via endovaginal.

No segundo trimestre, a ultrassonografi a tran-
sabdominal é o método de escolha para a avalia-
ção do SNC em gestantes de baixo risco. Nessa 
avaliação, inclui-se a visualização do polo cefálico 
e da coluna fetal. Para a adequada avaliação da 
integridade anatômica cerebral, pelo menos dois 
planos axiais devem ser verifi cados: o plano trans-
ventricular e o transcerebelar. 

A avaliação longitudinal da coluna fetal deve 
ser sempre realizada, já que pode revelar outros 
distúrbios da coluna, como anomalias vertebrais 
ou agenesia sacral. Adicionalmente, esse plano 
permite a avaliação da integridade da pele sobre a 
coluna. A avaliação da coluna fetal completa-se 
com a avaliação do plano transverso, a fi m de ava-
liar os três centros de ossifi cação da coluna verte-
bral (um dentro do corpo e os outros dois, um de 
cada lado, na junção entre a lâmina e o pedículo) 
que envolvem o canal neural. 

Defeitos abertos do tubo neural

Esses defeitos incluem anencefalia, espinha bífi da 
e encefalocele. A incidência dos defeitos do tubo 
neural gira em torno de 1:1.000 nascimentos. A 
anencefalia e a espinha bífi da têm prevalência se-
melhante, representando 95% dos casos, enquan-
to a encefalocele é responsável por 5% dos defei-
tos do tubo neural. Defi nições:

Anormalidades do Sistema Nervoso Central
Luciana de Barros Duarte e Eduardo Borges da Fonseca 
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• Anencefalia (acrania) – Ausência da calota 
craniana, com degeneração secundária do 
cérebro (Fig. 9-1). 

• Encefalocele – Defeito craniano, geralmente 
occipital, com herniação cística preenchida 
por líquido ou tecido cerebral. 

• Espinha bífi da (mielodisplasia ou mielome-
ningocele) – O arco neural, geralmente na 
região lombossacra, apresenta-se incomple-
to, com lesão secundária dos nervos expos-
tos (Fig. 9-2).

Etiologia 

Em mais de 90% dos defeitos do tubo neural, a 
etiologia é desconhecida. Alterações cromossômi-
cas, genes mutantes simples e diabetes melito ma-
terno ou ingestão de teratógenos, como medica-
mentos antiepiléticos, são responsáveis por 10% 
dos casos. O risco de recorrência é de 5% a 10% e 
está presente quando os pais ou irmãos anteriores 
tiverem sido afetados. Nessa situação, a suplemen-
tação pré-concepcional materna de folato reduz 
em cerca de metade o risco do desenvolvimento 
dessa enfermidade. A dose recomendada de ácido 
fólico é de 4 mg nos grupos de alto risco e de 
0,4 mg nos grupos de baixo risco.

Diagnóstico

O rastreio dos defeitos do tubo neural através da 
ultrassonografi a identifi ca 95% dos casos. 

No primeiro trimestre, o diagnóstico pode ser 
feito após a 11a semana de gestação, quando geral-
mente ocorre a ossifi cação da calota craniana. 

Sinal patognomônico no primeiro trimestre é a 
acrania, com o cérebro apresentando diferentes 
graus de distorção e destruição.

No segundo trimestre, o diagnóstico de anence-
falia é baseado na não visualização da calota cra-
niana e dos hemisférios cerebrais. A associação a 
lesões na coluna está presente em 50% dos casos. 

FIGURA 9-1. Anencefalia (acrania). Feto com idade gesta-
cional de 12 semanas. Note a ausência da calota craniana.

FIGURA 9-2. Defeito aberto do tubo neural (DATN). Em A, corte sagital demonstrando a ausência dos ossos da coluna lom-
bossacra com perda da integridade da pele subjascente. Em B, corte transversal mostra o arco neural  em forma de “U”.
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O diagnóstico da espinha bífi da requer o exame 
sistemático de todo o arco neural, da região cervi-
cal à sacral, avaliado longitudinal e transversal-
mente. Na avaliação transversal, o arco neural 
normal aparece como um círculo fechado coberto 
pela pele intacta, enquanto na espinha bífi da o 
arco aparece em forma de “U” associado a um 
abaulamento da meningocele (cisto de paredes fi -
nas) ou mielomeningocele. A extensão do defeito e 
a associação com a cifoescoliose são mais bem 
mensuradas por meio da avaliação sagital. 

O diagnóstico da espinha bífi da é reforçado 
pelo reconhecimento de anomalias associadas à ca-
lota craniana e ao cérebro como um estreitamento 
da calota craniana em sua face frontal, ao invés de 
sua forma ovalada convencional, descrito como si-
nal do limão (Fig. 9-3) e obliteração da cisterna 
magna, com ausência do cerebelo ou curvatura 
anormal dos hemisférios cerebrais (sinal da bana-
na). A ventriculomegalia está presente, em graus 
variados, em praticamente todos os casos de espi-
nha bífi da aberta ao nascimento, mas em apenas 
70% dos casos do segundo trimestre (Fig. 9-4).

As encefaloceles são reconhecidas como defei-
tos cranianos com herniação de cistos contendo 
líquido ou tecido cerebral, localizadas na maioria 
das vezes na região occipital (em 75% dos casos). 
Alternativamente, também podem se localizar nas 
regiões frontoetimoidal e parietal.

Prognóstico 

A anencefalia é letal, ou seja, o recém-nascido 
(RN) vai a óbito horas ou logo após o nascimento. 
O prognóstico na encefalocele é inversamente pro-
porcional à quantidade de tecido cerebral hernia-
do. Em geral, a mortalidade neonatal gira em tor-
no de 50%, e mais de 80% dos sobreviventes é 
intelectual e neurologicamente defi ciente. Na espi-
nha bífi da, a gravidade depende da extensão e da 
altura do disrafi smo, bem como da presença de 
anormalidades associadas. Nos defeitos isolados 
há, aproximadamente, risco de 10% de que os RN 
sobreviventes apresentem algum grau de retardo 
mental. Embora o tratamento cirúrgico precoce 
possibilite melhora dos resultados neonatais, na 
maioria das vezes ainda ocorrerá disfunção orto-
pédica e geniturinária importante, como paralisia 
dos membros inferiores, incontinência fecal e uri-
nária. Além disso, também hverá hidrocefalia as-
sociada, que requer tratamento cirúrgico. 

Iniencefalia

É uma anormalidade que acomete as vértebras 
cervicais associada a defeito aberto do tubo neural 
(DATN) alto e lordose excessiva da coluna cervi-
cal e torácica. É extremamente rara, com preva-
lência maior no sexo feminino (M1:F10), e a utili-

FIGURA 9-3. Aspecto do polo cefálico no DATN. Em A, obliteração da cisterna magna, com curvatura anormal dos 
hemisférios cerebrais (sinal da banana). Em B, acavalgamento frontal dos ossos parietais com estreitamento da calota 
craniana em sua face frontal (sinal do limão).
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zação pré-conceptual de ácido fólico diminui sua 
incidência e/ou recorrência.

Etiologia 

A causa não é defi nida; trata-se de uma alteração 
esporádica, à qual não há nenhuma síndrome as-
sociada. 

É possível que a iniencefalia seja um defeito pri-
mário no desenvolvimento da coluna cervical fetal e 
que a lordose resultante provoque uma falha no fe-
chamento do tubo neural. Alternativamente, pode 
ser um defeito primário no fechamento do tubo neu-
ral. Anencefalia, encefalocele, microcefalia e outras 
anomalias têm sido associadas com iniencefalia.

Diagnóstico

Imagem ultrassonográfi ca revela retrofl exão fi xa 
do polo cefálico, com a face voltada para cima. 
Adicionalmente, mostra-se a coluna cervical en-
curtada, com perda de algumas vértebras, e o po-
lidrâmnio é achado frequente. 

Prognóstico 

A inencefalia diagnosticada in utero é, geralmente, 
letal, ou seja, o óbito ocorre horas ou logo após o 
nascimento.

Hidrocefalia e ventriculomegalia

O líquido cefalorraquidiano (LCR) é produzido 
pelo plexo coroide, localizado no interior dos ven-
trículos laterais, e fl ui em direção ao terceiro e, de-
pois, ao quarto ventrículo. Neste nível, ele passa 
pelo forame de Luschka e Magendie, para dentro 
do espaço subaracnoide, que banha externamente 
todas as estruturas cerebrais. Continua fl uindo 
através das cisternas subaracnoides e é absorvido 
pelas granulações de Pacchioni.

A ventriculomegalia no período pré-natal é en-
contrada em 1 de cada 500 nascimentos. É defi ni-
da como o aumento do diâmetro de um ou ambos 
os ventrículos maior ou igual a 10 mm, podendo os 
diferentes graus de dilatação estar ou não associa-
dos à dilatação do 3o e 4o ventrículos.

Ventriculomegalia é um termo descritivo, indi-
cando excesso de fl uido cerebroespinhal nos ven-
trículos laterais do cérebro em desenvolvimento. 
O termo hidrocefalia se aplica apenas aos casos de 
ventriculomegalia com aumento da pressão do 
fl uido cerebroespinhal, causada, principalmente, 
por obstrução do sistema de drenagem ou por pro-
dução aumentada de LCR. Visto que não é possí-
vel medir a pressão do LCR no período fetal, o 
termo ventriculomegalia deveria ser preferido a hi-
drocefalia no diagnóstico pré-natal, exceto nos ca-
sos em que se torne evidente por uma grande dila-
tação do ventricular.

As dilatações de origem obstrutiva podem ser 
classifi cadas em não comunicantes (estenose de 
aqueduto) ou comunicantes. Na primeira, ocorre 
estenose do aqueduto de Sylvius com consequente 
dilatação do terceiro ventrículo e dos ventrículos 
laterais. Na segunda, pode haver obstrução à dre-
nagem extraventricular do LCR, difi culdade de 
drenagem ou aumento de produção. Neste caso, 
ocorre, inicialmente, dilatação do espaço subarac-
noide e, posteriormente, de todo o sistema ventri-
cular. Todavia, com a evolução da doença, a dila-
tação do espaço subaracnoide e do quarto 
ventrículo torna-se menos perceptível, restando a 
dilatação do terceiro ventrículo e dos ventrículos 
laterais. Assim, é praticamente impossível diferen-
ciá-las pela ultrassonografi a pré-natal.

Nas dilatações não obstrutivas existe menor 
quantidade de tecido cerebral lesado e a pressão 

FIGURA 9-4. Avaliação do SNC em feto com DATN. A 
imagem demonstra ventriculomegalia grave, determinan-
do compressão do parênquima contra a calota craniana. 
Note o plexo coroide pendente.
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intracraniana é normal. Neste grupo, há maior as-
sociação com cromossomopatias, síndromes dis-
mórfi cas, agenesia do corpo caloso e porencefalia. 

Etiologia 

A ventriculomegalia pode ser o resultado de uma 
anormalidade cromossômica ou genética, hemor-
ragia intrauterina ou infecção congênita, mas mui-
tos casos ainda não têm etiologia clara. De maneira 
didática, as principais causas de ventriculomegalia 
estão expostas na Figura 9-1. 

De forma prática, nas ventriculomegalias com 
diâmetro do átrio inferior a 15 mm estamos diante 
de causas não obstrutivas, com maior associação de 
cromossomopatias, síndromes genéticas e agene-
sia do corpo caloso. Naquelas com diâmetro maior 
ou igual a 15 mm, devemos pensar nas heranças 
ligadas ao cromossomo X, infecção intrauterina e 
DATN. 

Diagnóstico

A avaliação no plano transversal do crânio no ní-
vel da cavidade do septo pelúcido (plano transven-
tricular) demonstra a dilatação ventricular e a pre-
sença do plexo coroide circundado por líquido.

A ventriculomegalia está dividida, de acordo 
com o diâmetro do átrio, em:

• Leve: 11-12 mm 
• Moderada: 13-15 mm 
• Grave: maior que 15 mm.

Conduta

Inicialmente, deve-se indagar ao casal sobre histó-
ria familiar, presença de doenças genéticas e his-
tória prévia de trauma e/ou infecção viral.

Depois, é preciso examinar a anatomia fetal de-
talhadamente, em especial o cérebro, com o obje-
tivo de excluir a presença de outras anomalias. A 
coluna deve ser avaliada nos três planos para ex-
cluir DATN. A determinação do cariótipo está in-
dicada para excluir cromossomopatias, e sorolo-
gia materna deve ser avaliada para excluir infecções 
(toxoplasmose, rubéola e citomegalovírus). 

Devem ser realizadas ecografi as seriadas a cada 
2 ou 4 semanas para defi nir a evolução da 
ventriculomegalia. 

Em alguns casos, um quadro de dilatação ven-
tricular menor ou igual a 15 mm pode ocultar um 
inadequado desenvolvimento cerebral, como lis-
sencefalia (ausência parcial ou total dos giros cere-
brais) ou alguma lesão destrutiva, como a leuco-
malácia periventricular (área cística periventricular, 
caracterizada por dano, na maioria das vezes is-
quêmico, na massa branca do encéfálo). A resso-
nância magnética (RM) pode ser útil nestes casos, 
e será realizada em período próximo da 32a sema-
na de gestação.

Prognóstico

A mortalidade perinatal e o desenvolvimento neu-
ropsicomotor (DNPM) dos sobreviventes estão 
fortemente ligados à presença ou ausência de ou-
tras malformações e alterações cromossômicas. 

A ventriculomegalia leve (10-12 mm) está ge-
ralmente associada a bom prognóstico. O com-
prometimento do DNPM é observado em cerca de 
20% dos casos de ventriculomegalia moderada 
(13-15 mm) e em cerca de 50% dos casos de ven-
triculomegalia grave (maior que 15 mm).

Diante da presença de lissencefalia, o prognós-
tico, invariavelmente, é ruim. Os sobreviventes 
apresentam convulsões frequentes e grave retardo 
do DNPM. A maioria evolui para o óbito antes do 
segundo ano de vida.

Terapia Fetal

Experiências dos anos 1980 que tratavam fetos hi-
drocefálicos com desvio ventriculoamniótico fo-
ram abandonadas porque levaram a resultados 
não encorajadores. Não estão indicados, no mo-
mento, procedimentos nesse sentido, sendo prefe-
rível a derivação ventriculoperitoneal no período 
pós-natal.

Holoprosencefalia

Holoprosencefalia é secundária a uma falha na se-
paração das vesículas cerebrais entre o 28o e 32o 
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dia de gestação. Há ausência de clivagem ou cliva-
gem incompleta do prosencéfalo. Assim, além do 
espectro de anomalias estruturais congênitas cere-
brais, pode haver alterações da linha média facial, 
como ciclopia, prosbócide, etmocefalia e fi ssura 
labiopalatal.

Diagnóstico

A holoprosencefalia pode ser diagnosticada no 
primeiro trimestre de gestação, no corte transver-
sal do polo cefálico, com objetivo de visualizar a 
linha média e os plexos coroides, e se apresenta em 
três tipos: alobar, semilobar e lobar (Fig. 9-5). 

• Alobar – A mais grave, é caracterizada por 
uma cavidade ventricular única, ausência de 
fi ssura inter-hemisférica e fusão do tálamo 
na linha média.

• Semilobar – Existe uma segmentação parcial 
dos ventrículos e dos hemisférios cerebrais 
posteriormente, com incompleta fusão do 

tálamo. À ultrassonografi a, observa-se linha 
média presente, porém, os cornos anteriores 
dos ventrículos laterais apresentam-se fun-
didos e se comunicando com o terceiro ven-
trículo. O septo pelúcido está ausente. 

• Lobar – Os ventrículos e o tálamo estão se-
parados, ou seja, estão ecografi camente nor-
mais. Todavia, o trato olfatório e o septo 
pelúcido estão ausentes. 

As holoprosencefalias alobar e semilobar são 
associadas a anomalias faciais (quanto mais grave 
a anomalia facial, mais grave será a malformação 
cerebral) e microcefalia. Embora em alguns casos 
a causa seja uma anomalia cromossômica, geral-
mente a trissomia do cromossoma 13, ou uma 
anomalia genética autossômica recessiva ou domi-
nante, na maioria das vezes a causa é desconheci-
da. Há relatos de alguns agentes teratogênicos en-
volvidos com a holoprosencefalia, como uso 
abusivo de álcool, fenitoína, ácido retinoico, dia-
betes pré-gestacional e infecções congênitas.

FIGURA 9-5. Holoprosencefalia alobar em feto no primeiro trimestre da gestação. Em A, imagem típica do polo cefálico 
em corte transversal no curso da 12a semana de gestação demonstrando a integridade da calota craniana e das estruturas 
internas. Em B, mesmo corte anterior demonstrando imagem anecoica na porção anterior do polo cefálico com fusão 
completa dos tálamos, compatível com holoprosencefalia alobar. Em C, peça anatômica do caso anterior. Em D, imagem 
ultrassonográfi ca típica de holoprosencefalia semilobar.



INTRODUÇÃO

A gemelidade ocorre em 1 a 2% das gestações, nas 
seguintes proporções: 2/3 de gestações dizigóticas 
e 1/3 de monozigóticas. As gestações monocoriô-
nicas são resultado de um único embrião (portan-
to, monozigóticas), que se divide em estágio inicial 
do desenvolvimento, e são classifi cadas de acordo 
com a época em que ocorreu a divisão da massa 
embrionária. Se essa divisão acontecer durante os 
quatro primeiros dias após a fecundação (na fase 
de mórula), a gestação será dicoriônica (1/3 das 
gestações monozigóticas); se ocorrer entre o 4o e o 
8o dia (nas fases de blástula ou blastocisto), a ges-
tação será monocoriônica e diamniótica (2/3 das 
gestações monozigóticas); se ocorrer entre o 9o e o 
12o dia, será monocoriônica e monoamniótica 
(1% das gestações monozigóticas); e se acontecer 
depois do 12o dia, poderá resultar em gemelidade 
imperfeita (gêmeos conjugados). As gestações mo-
nocoriônicas apresentam mais complicações fetais 
e neonatais do que as dicoriônicas. Assim, a preo-
cupação com o diagnóstico da corionicidade (e 
não da zigoticidade) é de fundamental importân-
cia para que o seguimento dessas gestações possa 
ser individualizado.

Gestações monocoriônicas ocorrem em, apro-
ximadamente, 1 a cada 250 gestações, e corres-
pondem a 30% das gestações gemelares espontâ-
neas. Devido aos crescentes números de gestações 
em mulheres mais velhas e ao aumento das técni-
cas de reprodução assistida, observamos um incre-
mento em sua incidência. 

As principais complicações das gestações mo-
nocoriônicas são baseadas na discordância entre 
os fetos. As discordâncias podem ser em relação a 

tamanho, volume de líquido amniótico, doppler-
velocimetria e malformações.

Em todas essas situações de alto risco, a morte 
de um gemelar coloca em risco a vida do outro por 
meio das conexões vasculares entre as circulações 
fetoplacentárias, podendo levar à exsanguinação 
do sobrevivente para o gemelar morto, com risco 
de morte e lesões isquêmicas.

As complicações das gestações monocoriônicas 
compreendem:

• Síndrome transfusor–transfundido (STT)
• Sequência anemia–policitemia (SAP)
• Restrição de crescimento fetal seletivo (RCF 

seletiva);
• Sequência de perfusão arterial reversa em 

gêmeo (gêmeo acárdico).

SÍNDROME TRANSFUSOR–
TRANSFUNDIDO (STT)

Ocorre em 15% das gestações monocoriônicas, 
devido a um desequilíbrio do fl uxo sanguíneo 
através das anastomoses vasculares. A história na-
tural da STT não tratada termina em óbito intrau-
terino ou perinatal em 90% dos casos.

O diagnóstico pode ser suspeitado já no primei-
ro trimestre, com discrepância do crescimento, do 
líquido amniótico ou da translucência nucal; po-
rém, na maioria das vezes, é feito ao redor da 20a 
semana em exames de seguimento (Fig.  39-1).

O diagnóstico pode também ser suspeitado por 
sintomas agudos desenvolvidos pelas gestantes de-
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correntes de poli-hidrâmnio, como distensão ute-
rina, contrações ou dispneia.

Diagnóstico ultrassonográfi co da STT

• Oligoâmnio no saco gestacional do doador 
“oligúrico” – maior bolsão vertical de líqui-
do amniótico < 2 cm (Fig. 39-2)

• Poli-hidrâmnio no saco gestacional do recep-
tor “poliúrico” – maior bolsão vertical de 
líquido amniótico > 8 cm antes de 20 sema-
nas e > 10 cm após 20 semanas (Fig. 39-3).

Muitas vezes o feto “doador” apresenta oligoâm-
nio grave e é chamado de stuck twin (Fig. 39-4) Já o 
feto “receptor” apresenta sinais de hipervolemia, 
podendo apresentar sinais de cardiomiopatia, como 
hipertrofi a cardíaca, cardiomegalia, regurgitação 
atrioventricular, anormalidades no ducto venoso e 
diminuição da função sistólica.

A STT na maioria dos casos acontece de forma 
aguda, sendo portanto indicado o acompanha-
mento a cada 15 dias. A avaliação inicial inclui 
exame morfológico detalhado, dopplervelocime-
tria, medida do comprimento do colo uterino e 
ecocardiografi a fetal.

A classifi cação mais utilizada é a de Quintero 
(Tabela 39-1).

FIGURA  39-2. Feto doador “oligúrico” – bexiga não 
visível.

FIGURA  39-1. Gestação monocoriônica diamniótica com 
discrepância de líquido amniótico.

FIGURA  39-3. Feto receptor “poliúrico” – bexiga visível.

FIGURA  39-4. “Stuck twin”.
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A conduta irá depender da idade gestacional, 
do grau de acometimento dos fetos e do compri-
mento do colo uterino. O tratamento adequado é 
fator determinante para o prognóstico da STT.

As opções de tratamento incluem as específi cas 
para tratar a doença e as que são não específi cas. 

Coagulação a Laser das anastomoses 
placentárias

É considerado tratamento específi co, uma vez que a 
coagulação dos vasos irá interromper as anastomo-
ses, tratando portanto a etiologia da STT. O objeti-
vo é interromper o desequilíbrio entre as circulações 
placentárias, separando as placentas e tornando a 
gestação semelhante a uma dicoriônica.

Atualmente é realizado por meio de fetoscopia 
sob anestesia local ou epidural. O local de entrada 
no abdome materno é escolhido para ter acesso à 
membrana divisória na placenta através do saco 
gestacional do recipiente. Deve-se identifi car e co-
agular as anastomoses que estiverem cruzando a 
placenta.

No fi m do procedimento, é realizada amniodre-
nagem para aliviar a pressão intrauterina e o maior 
bolsão de líquido amniótico deverá fi car em torno 
de 5 a 6 cm. Cerclagem uterina pode ser indicada 
nos casos em que o comprimento cervical medir 
menos de 15 mm.

A sobrevivência de pelo menos um dos fetos va-
ria de 65 a 85%, e a de ambos os fetos varia de 35 
a 50% nos diversos estudos. 

Entre as complicações do laser, descolamento 
prematuro da placenta, rotura prematura das mem-
branas e abortamento são as mais frequentes.

Amniodrenagem

Foi por muito tempo considerada o tratamento de 
escolha em STT. O objetivo é aliviar a pressão in-
trauterina, retirando o excesso de líquido amnióti-
co da cavidade em que há poli-hidrâmnio, preve-
nindo o abortamento e prolongando a gestação. 
Na maioria das vezes deve ser realizado mais de 
uma vez, já que a etiologia da doença não está sen-
do tratada. Consiste, portanto, em tratamento não 
específi co, paliativo, até que a gestação alcance 
idade gestacional adequada para a interrupção. In-
tervalos de 1 a 2 semanas podem ser necessários 
para a repetição do procedimento. Tecnicamente é 
considerado um procedimento simples, porém com 
alto risco de complicações, como rotura prematura 
das membranas, descolamento da placenta e corio-
amnionite. A sobrevida varia de 40 a 80%.

Em gestações com mais de 26 semanas, muitas 
vezes é considerada a primeira opção, uma vez que 
o laser se torna mais difícil com o avançar da ida-
de gestacional. A amniodrenagem aliada ao uso de 
esteroides e o planejamento do parto é a melhor 
alternativa nesses casos.

Septostomia

Tem o objetivo de aliviar a pressão intrauterina no 
saco amniótico com poli-hidrâmnio produzindo 
um pertuito entre a membrana divisória e permi-
tindo a passagem do líquido amniótico de um saco 
gestacional para o outro. A sobrevida é compará-
vel à da amniodrenagem, mas as complicaçõaes 
são maiores, uma vez que se transforma uma ges-
tação diamniótica em monoamniótica com todos 
os seus riscos, como entrelaçamento de cordão.

Coagulação do cordão

Pode ser considerada terapia para STT quando o 
prognóstico de um dos gemelares está comprome-
tido, com alto risco de morte. Tem o objetivo de 
interromper o fl uxo sanguíneo no cordão, evitan-

TABELA 39.1. Estágios de Quintero

Estágio I Bexigas visíveis nos dois fetos

Estágio II Bexiga não visível no feto “doador”

Estágio III Alterações no Doppler de um dos fetos:

Artéria umbilical com fl uxo diastólico 
fi nal ausente ou reverso

Onda “a” do ducto venoso com fl uxo 
reverso

Fluxo pulsátil na veia umbilical

Estágio IV Hidropsia

Estágio V Morte de um ou ambos os fetos 
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do o sangramento do gemelar sobrevivente no que 
ocorreu o óbito.  Várias técnicas têm sido sugeri-
das, e a sobrevida tem sido melhor em cirurgias 
realizadas após 18 semanas (89%) quando com-
paradas com as realizadas antes de 18 semanas 
(69%).

SEQUÊNCIA ANEMIA–POLICITEMIA 
(SAP)

É considerada uma forma crônica de transfusão 
fetofetal, caracterizada por grande diferença de 
hemoglobina entre os fetos, sem sinais de oligopo-
lidrâmnia. Pode ocorrer de forma espontânea (3 a 
5% das gestações monocoriônicas) ou após trata-
mento a laser (2 a 13% dos casos de STT). Na 
SAP, as placentas são caracterizadas por poucas e 
minúsculas anastomoses arteriovenosas (AV) que 
permitem uma transfusão lenta de sangue do doa-
dor para o receptor, levando-o, gradualmente, aos 
níveis discordantes de hemoglobina. A SAP pode 
ser diagnosticada antes ou após o parto, com dife-
rentes critérios diagnósticos (Tabela 39-2.)

Como a SAP é uma alteração heterogênea, a clas-
sifi cação por estágios pode ser útil, principalmente 
quando se quer comparar resultados perinatais.

A SAP pode permanecer não detectada durante 
a gestação se a dopplervelocimetria não for reali-
zada, levando, portanto, ao nascimento de dois 
recém-nascidos com grande diferença de hemoglo-
bina, ou, por outro lado, pode acarretar a morte 
de ambos os gêmeos.

Algumas opções terapêuticas têm sido propos-
tas, desde a conduta expectante, indução do parto, 
transfusão fetal intrauterina (intravenosa ou intra-
peritoneal), feticídio seletivo (em locais onde é 
permitido) ou o laser para coagulação das anasto-
moses. Em casos de  transfusão intrauterina, a 
transfusão intraperitoneal parece ser superior, pois 
permite uma absorção lenta das células vermelhas 
na circulação fetal, evitando a rápida perda do 
sangue transfundido para a circulação do gêmeo 
recipiente. O laser para a coagulação das anasto-
moses vasculares é tecnicamente mais difícil do 
que nos casos de STT, pois não existe o oligo/poli-
drâmnia que favorece a visualização das anasto-
moses que, por sua vez, são poucas e menores. 
Resolução espontânea também já foi relatada na 
literatura, embora seja pouco provável. Nos casos 
pós-laser, a prevenção pode ser alcançada reduzin-
do-se o número das anastomoses residuais. Em um 
estudo, a sobrevida foi de 75% para os casos que 
tiveram conduta expectante e de 100% nos casos 
que realizaram transfusão, laser ou combinação 
das suas terapias.

A morbidade neonatal é principalmente limita-
da a problemas hematológicos ao nascimento; o 
feto doador pode apresentar anemia grave, neces-
sitando hemotransfusão, enquanto o receptor 
pode ser gravemente policitêmico, necessitando de 
exsanguinitransfusão parcial. Necrose de pele e 
trombocitopenia também podem ser encontradas 
no período neonatal, particularmente em 
recipientes.

Restrição de crescimento fetal seletiva 
(RCF seletiva)

Ocorre em 10 a 15% das gestações monocoriôni-
cas e é defi nida quando o peso fetal estimado é 
menor que o percentil 10 em um dos fetos. A dis-
cordância de peso maior do que 25% entre os ge-
melares geralmente acompanha a condição. Apre-
senta importante contribuição na morbidade e 
mortalidade perinatal e está associada a alto risco 
de lesão neurológica em ambos os fetos. A princi-
pal causa para o desenvolvimento da RCF seletiva 
em gestações monocoriônicas é a divisão desigual 
da placenta. A inserção do cordão umbilical ex-
cêntrica ou velamentosa acompanha mais de 45% 

TABELA 39.2. Critérios Diagnósticos de SAP

Pré-natal Pós-natal

PS-ACM >1,5 MoM 
no doador 

Diferença de Hb > 8,0 g/dL 
e pelo menos 1 dos critérios 
seguintes:

PS-ACM <1,0 MoM 
no receptor

- Diferença na contagem dos 
reticulócitos > 1,7 *

- Placenta apenas com 
anastomoses vasculares 
pequenas (< 1 mm)

* A diferença na contagem de reticulócitos é calculada divi-
dindo-se a contagem de reticulócitos do doador pela conta-
gem de reticulócitos do receptor.




