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SINDROME DE BODY STALK: RELATO DE CASO
Body Stalk syndrome: case report
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Resumo

Introducao: A sindrome de Body Stalk (SBS) € uma condicao rara com uma frequéncia relatada de um
caso para cada 31.000 gestacoes, e é caracterizada por malformacdes congénitas graves,
principalmente toracosquise, abdominosquise, defeitos nos membros e exencefalia. Sua etiologia
exata é desconhecida e nenhum fator teratogénico foi descrito até o momento. Além disso, relatos
de recorréncia familiar sugerem a possibilidade de origem genética da condicdo. Objetivo: Relatar
um caso de SBS atendido em nosso Servico. Relato de caso: Tratou-se de uma paciente de 23 anos,
sem comorbidades e primigesta, que foi encaminhada ao pré-natal de alto risco por conta de uma
translucéncia nucal de 2,5 mm, observada por uma ultrassonografia (USG) morfologica realizada com
idade gestacional (IG) de 11 semanas e 4 dias. Duas USGs posteriores demonstraram sinais sugestivos
e crescentes de SBS. A paciente entrou espontaneamente em trabalho de parto com IG de 33 semanas
e 6 dias, com o feto em obito desde seu desprendimento cefalico. Apds o nascimento, foram
constatadas multiplas malformacdes confirmando a SBS. A mae recebeu os cuidados puerperais, tendo
alta hospitalar no dia seguinte. Conclusao: A SBS é uma malformacao rara e letal, justificando relatos
de casos que contribuem para a educacdo médica continuada em Ginecologia e Obstetricia. Como
visto no caso aqui relatado, a USG é importante na hipotese de diagnostico precoce da SBS, permitindo
que a gestante escolha se deseja interromper ou nao sua gravidez. Também existem evidéncias de
que a ressonancia magnética fetal poderia fornecer bases para um diagndstico pré-natal da sindrome
durante o comeco do segundo semestre gestacional, bem como a capacidade diagnostica de USGs
para fetos com IG de 11 e 12 semanas.
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Abstract

Background: Body Stalk Syndrome (BSS) is a rare condition with a reported frequency of one case in
every 31,000 pregnancies, and is characterized by severe congenital malformations, mainly
thoracoschisis, abdominoschisis, limb defects and exencephaly. Its exact etiology is unknown and no
teratogenic factor has been described so far. Furthermore, reports of familial recurrence suggest the
possibility of a genetic origin for the condition. Aim: To report a case of SBS seen in our Service. Case
report: This was a 23-year-old patient, with no comorbidities and a primigravida, who was referred
to high-risk prenatal care due to a 2.5 mm nuchal translucency, observed by a morphological
ultrasound (USG) performed with a gestational age (GA) of 11 weeks and 4 days. Two subsequent USGs
showed signs suggestive of increasing SBS. The patient spontaneously went into labor with a GA of 33
weeks and 6 days. The fetus didn’t have any cardiac activity since it’s cefalicus disattachtment. After
birth, multiple malformations were found confirming SBS. The mother received puerperal care and
was discharged the following day. Conclusion: SBS is a rare and lethal malformation, justifying case
reports that contribute to continuing medical education in Gynecology and Obstetrics. As seen in the
case reported here, USG is important in the hypothesis of early diagnosis of SBS, allowing the pregnant
woman to choose whether or not to terminate her pregnancy. There is also evidence that fetal
magnetic resonance imaging could provide bases for a prenatal diagnosis of the syndrome during the
beginning of the second gestational semester, as well as the diagnostic capacity of USGs for fetuses
with GA at 11 and 12 weeks.

Keywords: Body Stalk Syndrome, Case Report, Obstetrics, Gynecology

Introducao

A sindrome de Body Stalk (SBS), também conhecida como defeito da parede membro-corpo,
€ uma condicao rara com uma frequéncia relatada entre 1 por 14.000 a 1 por 31.000 gestacoes em
grandes estudos epidemiologicos (ADELEKE; GILL; KRISHNAN, 2022). A SBS é caracterizada por

Journal of Medical Residency Review | Sdo Paulo (SP)| v.1(e014| p.01-06 | 2022.

b 4

’
‘-



https://doi.org/10.37497/JMRReview.v1i1.14

Fo -

Journal of Medical
Residency Review

malformacdes congénitas graves, principalmente toracosquise, abdominosquise, defeitos nos
membros e exencefalia. A maioria dos fetos é abortada espontaneamente ou por interrupcao médica.
Sua etiologia exata é desconhecida e nenhum fator teratogénico foi descrito até o momento, além
disso, nenhuma anormalidade genética foi especificamente identificada (ADELEKE; GILL; KRISHNAN,
2022; LUEHR; LIPSETT; QUINLIVAN, 2002). Relatos de recorréncia familiar de um irmao com SBS e
outro de diferente gestacdo com sindrome da banda amniética (ABS), bem como outros trabalhos
relatando dois irmaos de diferentes gestacées nascidos com SBS sugerem a possibilidade de origem
genética da condicao (LUEHR; LIPSETT; QUINLIVAN, 2002).

Os critérios diagnosticos para SBS ainda estao sendo discutidos (ADELEKE; GILL; KRISHNAN,
2022), mas os mais citados sao aqueles originalmente estabelecidos por Van Allen et al. (1987), que
descrevem a presenca de duas das trés malformacoes a seguir: exencefalia/encefalocele e fissuras
faciais; toraco e/ou abdominosquise; e defeitos nos membros. No entanto, esses critérios certamente
implicam que um lactente que apresenta encefalocele com fendas faciais e defeitos nos membros
pode ser considerado como tendo SBS, porém isso é contestavel, pois seria inadequado fechar tal
diagnostico na auséncia de um defeito na parede corporal, que é uma anomalia primaria da SBS
(ADELEKE; GILL; KRISHNAN, 2022).

Ja Russo et al. (1993), identificaram dois fenotipos distintos para a SBS, um conhecido como
fendtipo de adesdo placentocraniana que € caracterizado por defeitos craniofaciais, fendas faciais,
aderéncias amnioticas e ABS e outro sem defeitos craniofaciais, mas com anus imperfurado,
anormalidades urogenitais, mielomeningocele lombossacral e cifoescoliose, chamado de fenétipo de
adesdo placentoabdominal. Os autores sugerem que a patogénese do primeiro tipo pode estar
relacionada a uma ruptura vascular precoce, enquanto a patogénese do segundo é atribuivel a um
mal desenvolvimento embrionario intrinseco.

Posteriormente, Martinez-Frias (1997) sugeriu que os casos com defeito da parede corporal
fossem classificados em dois grupos principais: gastrosquise, para os casos com defeito isolado (e
geralmente pequeno) da parede corporal, e SBS para os casos com defeito da parede corporal
associado com outras malformacoes, deformacdes ou rupturas, independentemente de seu padrao
clinico e da possivel etiologia ou mecanismo patogenético.

O espectro de caracteristicas clinicas descritas para SBS inclui defeitos nos membros na
grande maioria dos casos (96%), enquanto que a auséncia de um membro é vista em menos de um
décimo dos casos, e o envolvimento de membros superiores é usualmente incomum (ADELEKE; GILL;
KRISHNAN, 2022). Os defeitos dos membros incluem pé torto (32%), oligodactilia (12%), artrogripose
(12%), membro ausente (9%), osso Unico do antebraco (8%), osso Unico da perna (6%),
pseudosindactilia (5%), mao/pé dividido (5%), hipoplasia radial/ulnar (4%), defeito rotacional (4%) e
polidactilia pré-axial (3%). Outras malformacdes incluem diafragma ausente (74%), lobulacoes
pulmonares anormais (50%), figado trilobulado (4%), poliesplenia (4%), vesicula biliar ausente (29%),
bandas amnioticas (40%) e artéria umbilical Unica. As malformacoes cardiacas relatadas sao ventriculo
primitivo (53%), atrio comum (46%), truncus arteriosus (23%), comunicacao interatrial (15%),
comunicacao interventricular membranosa (8%), ventriculo direito hipoplasico (8%), e ectopia cordis
(8%). As anomalias gastrointestinais observadas sao intestino nao rotacionado (96%), atresia intestinal
(22%), atresia anal (17%), intestinos curtos (4%) e bandas de Ladd (4%). As anormalidades renais
relatadas sao rim ausente unilateral (30%), rim ausente bilateral (4%), hidronefrose (17%), displasia
renal (9%) e rins hipoplasicos (4%). As anormalidades urogenitais observadas sao genitalia externa
anormal (32%), gonada ausente (30%) e extrofia da bexiga (4%) (ADELEKE; GILL; KRISHNAN, 2022;
LUEHR; LIPSETT; QUINLIVAN, 2002).

As possiveis teorias da etiopatogenia da SBS incluem um defeito do disco germinativo com mal
desenvolvimento embrionario precoce (BAMFORTH, 1992); ruptura primaria do amnio levando a
formacao de bandas amnioticas; ruptura vascular (VAN ALLEN; CURRY; GALLAGHER, 1987); disturbio
no processo de dobramento embrionario (HARTWIG et al., 1989); e, mais recentemente, uma
potencial origem genética envolvendo mutacdo em genes responsaveis pela lateralidade (GAJZER et
al., 2015). Além disso, Viscarello et al. (1992), relataram a deteccéo pré-natal de dois fetos com SBS,
cujas maes utilizaram grandes quantidades de cocaina durante o primeiro trimestre de gravidez.

0 diagndstico pré-natal é possivel pela detectacdo de alfafetoproteina sérica materna elevada e pela
visualizacao ultrassonografica dos defeitos caracteristicos da SBS no final do primeiro trimestre
gestacional (ADELEKE; GILL; KRISHNAN, 2022). As caracteristicas ultrassonograficas incluem um
grande defeito na parede abdominal, cifoescoliose grave, cordao umbilical curto, ausente ou
rudimentar e anormalidades nos membros. Além disso, imagens de fluxo colorido usualmente

Journal of Medical Residency Review | Sdo Paulo (SP)| v.1[e014| p.01-06 | 2022.

!
b 4

¥
‘l




Fo o

Journal of Medical
Residency Review

demonstram uma artéria umbilical Unica com insercao fetoplacentaria anormal (ADELEKE; GILL;
KRISHNAN, 2022; RUSSO et al., 1993; VAN ALLEN; CURRY; GALLAGHER, 1987). A importancia do
diagnostico pré-natal precoce nesta condicdo grave e de mau progndstico esta em diferencia-la de
uma gastrosquise isolada ou onfalocele, que tem um progndstico muito melhor. O diagnostico precoce
pode ser seguido pela interrupcao médica da gravidez e a sobrevivéncia pos-natal por uma duracao
significativa é extremamente rara, com apenas dois casos relatados, e com deficiéncias fisicas graves
(GAZOLLA et al., 2014; KANAMORI et al., 2007).

Devido a sua raridade, relatos sobre a SBS sdo (teis para o entendimento e descricao da
sindrome. Dentro deste contexto, este trabalho visa relatar um caso Unico de SBS, contribuindo assim
para a educacao médica continuada sobre a doenca.

Objetivo
Relatar um caso Unico de SBS atendido em nosso Servico.

Método

Trata-se de um relato de caso Unico atendido no Servico de Ginecologia e Obstetricia do HUSF,
localizado na cidade de Braganca Paulista, SP. A paciente em questao se prontificou a autorizar a
utilizacdo dos dados contidos em seu prontuario por meio da assinatura de um Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido. Nenhuma informacao que permita a identificacao da paciente foi
divulgada. Este trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do HUSF, por obedecer aos
requisitos previstos na Resolucao 466/2012 do Conselho Nacional de Saude, que discorre sobre os
aspectos éticos das pesquisas envolvendo seres humanos.

Relato do Caso

Tratou-se de uma paciente de 23 anos, em unido nao consanguinea, sem comorbidades,
primigesta, e que havia planejado a sua gravidez. A mesma foi encaminhada ao pré-natal de alto risco
com idade gestacional (IG) de 16 semanas, por ultrassonografia (USG) 9+4 semanas, devido a
translucéncia nucal (TN) aumentada do feto em USG morfologica de 1° trimestre (TN 2,5 mm). O feto
possuia 0sso nasal presente e alteracao da morfologia habitual, porém, a avaliacdo foi limitada devido
a sua idade gestacional.

A paciente prosseguiu em pré-natal de alto risco, comparecendo a sete consultas, com exames
sem alteracdes e sorologias negativas. Além disso, foi acompanhada em conjunto por uma equipe de
psicologia. Posteriormente, a paciente foi encaminhada para a realizagdo de USG morfoldgica de 2°
trimestre com a equipe de Medicina Fetal deste Servico em outubro de 2021 com IG de 20 semanas e
5 dias. O exame evidenciou um feto Unico vivo e com movimentacao ativa, restricao de crescimento
intrauterino, torax hipoplasico, abdome de dificil visualizacdo com imagem sugestiva de gastrosquise,
cifoescoliose dorsal e cordao umbilical curto. Tais dados foram sugestivos de SBS.

ApOs a realizacao do exame, a paciente, junto a seus familiares, foi informada do prognostico
do quadro e recebeu suporte psicoldgico, mantendo-se em acompanhamento no pré-natal de alto
risco. Em novembro de 2021 a paciente realizou uma nova USG que evidenciou feto Unico vivo,
placenta lateral direita grau 0 em classificacdo de Grannum, oligodmnio severo dificultando a
avaliacao da morfologia fetal, indice de liquido amniotico (ILA) de 2,0 cm, dilatacao dos ventriculos
laterais do coracao do feto, presenca de um conjunto de malformacdes com cifoescoliose e grande
defeito no torax e na parede abdominal, corddo umbilical de avaliacao limitada e restricdo de
crescimento intrauterino.

A paciente entrou espontaneamente em trabalho de parto em janeiro de 2022 com IG de 33
semanas e 6 dias e durante a internacdo, recebeu monitorizacédo e vigilancia infecciosa, além de
suporte multidisciplinar. Foram solicitados exames para rastreio infeccioso, os quais evidenciaram
infeccdo do trato urinario, que foi tratada com associacao entre amoxicilina e acido clavulanico. O
parto ocorreu em 07 de janeiro de 2022 de forma espontanea e eutocica, com o recém-nascido em
obito desde o desprendimento cefalico, pesando 1280g e com sexo indeterminado devido a
malformacao. Apds o nascimento, foram constatadas multiplas malformacdes, sendo confirmada a
SBS. O feto foi encaminhado ao Servico de Verificacio de Obito e a mae recebeu os cuidados
puerperais, tendo alta hospitalar no dia seguinte.
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Discussao

A SBS é um defeito grave da parede abdominal em que ha evisceracdo de 6rgaos abdominais
e, em casos mais graves, também de orgdos toracicos. Essa malformacdo congénita é acompanhada
por cifoescoliose grave e presenca de cordao umbilical rudimentar, geralmente curto ou mesmo
ausente (DASKALAKIS et al., 1997). Da mesma forma, essa anomalia também pode ocorrer em
conjunto com defeitos do tubo neural, malformacdes geniturinarias, anormalidades da parede
toracica, atresia intestinal, defeitos craniofaciais, entre outros (TAKEUCHI et al., 1995; TSIRKA et al.,
2007).

A variedade de fenotipos nos casos relatados em todo o mundo levou a criacdo de uma gama
confusa de termos para esta condicao, incluindo a sindrome do cordao umbilical curto e defeito da
parede membro-corpo (MILLER; HIGGINBOTTOM; SMITH, 1981). Esta rara sindrome tem uma incidéncia
estimada de 1/14.000 a 1/31.000 gestacoes (MANN et al., 1984; MORROW et al., 1993). Entretanto,
Daskalakis et al. (1997), analisaram 106.727 fetos entre 10 e 14 semanas de gestacao e encontraram
uma incidéncia de 1/7.500 gestacdes. Esta grande discrepancia nas taxas de incidéncia sugere que
este tipo de malformacao pode ser responsavel por um numero significativo de abortos espontaneos
durante o primeiro trimestre de gravidez, e assim a real incidéncia desta anomalia pode estar
subestimada (ADELEKE; GILL; KRISHNAN, 2022).

Este trabalho relatou um caso Unico de SBS atendido em nosso Servico. Tratou-se de uma
paciente de 23 anos, sem comorbidades e primigesta que foi encaminhada ao pré-natal de alto risco
por conta de uma TN de 2,5 mm observada por uma USG morfologica realizada em IG de 11 semanas
e 4 dias. Duas USGs posteriores demonstraram sinais sugestivos e crescentes de SBS. A paciente entrou
espontaneamente em trabalho de parto com IG de 33 semanas e 6 dias, com o feto em o6bito desde o
desprendimento cefalico. Apds o nascimento, foram constatadas multiplas malformacées, sendo
confirmada a SBS e a mae recebeu os cuidados puerperais, tendo alta hospitalar no dia seguinte.

Higuchi et al. (2013), relataram um caso de SBS detectada no pré-natal por ressonancia
magnética (RM) fetal. O caso tratava-se de uma mulher de 29 anos que com 11 semanas de gestacao,
imagens de USG mostraram multiplas deformidades fetais. O conteldo abdominal exteriorizado e o
membro inferior do feto apareceram dentro do celoma extraembrionario com membrana amnidtica
intacta. Posteriormente, foi realizada uma RM fetal com 14 semanas de gestacao que confirmou um
grande defeito na parede anterior com herniacao do figado e do intestino. Além disso, membros
inferiores com rotacdo anormal e escoliose puderam ser demonstrados. O feto foi diagnosticado no
pré-natal com SBS e os pais decidiram interromper a gravidez com 15 semanas de gestacao. Os autores
comentaram que o diagnostico pré-natal da SBS geralmente era baseado em achados
ultrassonograficos e até onde sabiam, este foi o primeiro relato de caso de SBS diagnosticada
satisfatoriamente por RM fetal no inicio do segundo trimestre. Para os pesquisadores, exames de RM
fetal poderiam fornecer bases para um diagnostico pré-natal preciso da SBS desde o inicio da
gestacao.

Quijano e colaboradores (2014), apresentaram o caso de uma paciente de 30 anos que realizou
USG com 9 semanas de gestacao. O exame revelou uma localizacao anormal do corpo inferior do
embrido no espaco celdomico e os achados sugeriram uma SBS. Para confirmar o diagndstico, a paciente
foi agendada para uma segunda USG com 11 semanas de gestacdo. As imagens obtidas confirmaram a
localizacao do corpo inferior no espaco celomico sem bexiga visivel, auséncia da perna direita, defeito
grave da parede abdominal, compativel com onfalocele e cordao umbilical curto, medindo 5 mm.
Esses Gltimos achados ultrassonograficos foram consistentes com SBS. Devido a malformacao grave
incompativel com a vida, foi proposta a paciente a interrupcao da gravidez. O exame patologico
confirmou a suspeita patoldgica de SBS.

Por fim, Yang et al. (2020), comentaram que a ectopia cordis (CE) era uma anomalia rara e
letal caracterizada por um mau posicionamento completo ou parcial do coracao fora do térax. Dentro
deste contexto, os autores relataram o caso de uma primigesta saudavel de 28 anos de idade que foi
encaminhada ao Servico dos autores para ser submetida a uma varredura da espessura da TN de seu
feto com IG de 12 semanas. A varredura revelou caracteristicas tipicas de SBS e CE e dada a condicdo
letal do feto, a paciente optou pela interrupcao da gravidez. Os autores ainda comentaram que as
SBSs, especialmente aquelas complicadas por CE, sao universalmente letais para o feto afetado e a
interrupcao seletiva deveria ser recomendada para evitar possiveis complicacdes que poderiam surgir
durante a gravidez.
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Conclusao

A SBS é uma malformacao rara e letal, justificando relatos de casos que contribuem para a
educacao médica continuada em Ginecologia e Obstetricia. Como visto no caso aqui relatado, a USG
€ importante na hipotese de diagnodstico precoce da SBS, permitindo que a gestante escolha se deseja
interromper ou ndo sua gravidez. Também existem evidéncias de que a ressonancia magnética fetal
poderia fornecer bases para um diagnostico pré-natal da sindrome durante o comeco do segundo
semestre gestacional, bem como a capacidade diagnédstica de USGs para fetos com IG de 11 e 12
semanas.
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