Exames para diagnostico de

anomalias congénitas no pre-natal




Diagndstico prée-natal (DPN)

A) Métodos nao invasivos B) Métodos invasivos

» Ultrassonografia « Amniocentese

- Alfafetoproteina soro materno » Puncéo de vilo corial

» Ecocardiografia - Cordocentese

- DNA fetal em sangue materno (NIPT)




Triagem de 1° trimestre

+ 11-14 semanas
+ Ultrassonografia — translucéncia nucal e

presenca de osso nasal

+  Soro materno
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Ultrassom de 1° trimestre

* Viabilidade embridao - Gestacdes multiplas

« Sangramentos + Vitalidade

 Volume de liquido amnidtico  Morfologia fetal (112 semana)

» ldade gestacional e fetal « Disturbios de crescimento fetal

- Apresentacao e posicao do embrido/feto e - Analise direta da anatomia interna e externa
placenta




Translucéncia nucal (11-14 semanas)

- Deteccao de um excesso anormal de liquido

nas partes moles do pescoco

- E a medida da espessura do espaco livre

entre a pele e o tecido mole que recobre o

aspecto dorsal da coluna cervical
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TN aumentada + auséncia de 0sso
nasal + idade materna avangada:
sugestivo de S. de Down, mas TN

nao é um teste especifico




Técnicas nao-invasivas

Triagem para defeitos de tubo neural:

- Alfafetoproteina (AFP): glicoproteina fetal produzida no figado,
secretada na circulagao fetal e excretada pelos rins no liquido

amniotico pela urina e entra na circulagao materno-fetal




Técnicas nao-invasivas

Ultrassonografia de 2° trimestre (18-22 semanas) - itens essenciais da investigacao:

+ Perimetro cefalico (PC) * Presenca de fraturas e edemas
« Circunferéncia toracica (TC) + Perfil fetal
 Circunferéncia abdominal (CA) » Translucéncia nucal

« Comprimento, forma e mineralizacao

dos ossos longos




Técnicas ndo-invasivas

Ultrassonografia de 2° trimestre
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Abnormalities by system

Sba Gastroschisis
+ Spine

+Eace Prevalence:
+ Neck * 1in 3,000 births
+ Thorax ® Increased nsk in young women and in those with cocaine abuse

+ Heart

= Abdominal wa

Ultrasound diagnosis:

> 0o ® Paraumbilica sbdomin wall defect usua ¥ the riaht sile
) Bladder exstrophy y ’ . | ) ' ‘L

» il )
2 Body stalk anomaly

2 (

Cloacal exstrophy

2 Exomphalos Associated abnormalities:

+ Gastrointestinal tract o e

+ Jrinary tract et

+ Genital tract Investigations:

+ Extremities * Detailed ultrasound examination

+ Skeletor y

+ Hydrops fetalis Associated complications:

+l_‘f'r:_-"':.','_'--"-'-:'_k ® Bowel atresias or obstruction secondary to vohvulus and/or ischemia at th

https://fetalmedicine.org/education/fetal-abnormalities/abdominal-wall/gastroschisis




Onfalocele

Fenda labial
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Abordagens para o diagnostico pré-natal:
Ultrassonografia 3D




Abordagens para o diagnostico pre-natal.
Ressonancia magnética fetal

Meningomielocele Cisto de Dandy-Walker




PRENATAL DIAGNOSIS

Prenat Diagn 2011; 31: 90-102.

Published online in Wiley Online Library
(wileyonlinelibrary.com) DOI: 10.1002/pd.2642

Challenges in the diagnosis of fetal non-chromosomal
abnormalities at 11-13 weeks

Argyro Syngelaki'?, Teodora Chelemen'?, Themistoklis Dagklis', Lindsey Allan'
- T . 2 3.
and Kypros H. Nicolaides'2-*

Recomendagoes para triagem pré-natal por ultrassonografia no Reino Unido
1° US — 11-14 semanas (morfoldgica de primeiro trimestre)
- I[dade gestacional — comprimento cranio-nadega (CCN)
- Deteccao de gestacdes multiplas e corionicidade
- Medida da TN
2° US - 20 semanas (morfologica de segundo trimestre)

- Deteccao de anormalidades estruturais no feto




PRENATAL DIAGNOSIS

Prenat Diagn 2011: 31: 90-102.

Published online in Wiley Online Library
(wileyonlinelibrary.com) DOI: 10.1002/pd.2642

Challenges in the diagnosis of fetal non-chromosomal
abnormalities at 11-13 weeks

Argyro Syngelaki'*, Teodora Chelemen', Themistoklis Dagklis', Lindsey Allan'
and Kypros H. Nicolaides'*-*

Heérnia
diafragmatica

Acrania

Polidactilia
Pdés-axial

Holoprosencefalia




PRENATAL DIAGNOSIS

Prenat Diagn 2011; 31: 90-102.

Published online in Wiley Online Library
(wileyonlinelibrary.com) DOI: 10.1002/pd.2642

Challenges in the diagnosis of fetal non-chromosomal
abnormalities at 11-13 weeks

Argyro Syngelaki'?, Teodora Chelemen'?, Themistoklis Dagklis', Lindsey Allan'
- e . 2 3.
and Kypros H. Nicolaides'2-*

Megabexiga Exonfalo




Anormalidades potencialmente detectaveis

* Auséncia de maos e pés (77%) + Defeitos cardiacos graves (34%)
« Hérnia diafragmatica (50%) * Fendas faciais (5%)
* Displasias esqueléticas letais (50%) + Espinha bifida aberta (14%)

PRENATAL DIAGNOSIS

. e Prenat Diagn 2011: 31: 90-102.
Polidactilia (600/0) Published online in Wiley Online Library

(wileyonlinelibrary.com) DOI: 10.1002/pd.2642

®

Challenges in the diagnosis of fetal non-chromosomal
abnormalities at 11-13 weeks

Argyro Syngelaki®*, Teodora Chelemen'?, Themistoklis Dagklis', Lindsey Allan'
and Kypros H. Nicolaides'-#




Displasia esquelética: avaliacao pos-natal

Displasia campomelica Osteogenese tipo Il




Indicagbes para ecocardiografia

Alem de ser indicada com base em achados da ultrassonografia morfologica, a eco-
cardiografia fetal costuma ser indicada especificamente para gestantes:

» com diabetes mellitus ou lipus eritematoso sistémico;

» em uso de anticonvulsivantes;

expostas a infec¢bes que podem levar a ocorréncia de anomalias congénitas,
como a infec¢do pelo virus da rubéola;

» que possuem familiares de primeiro grau com alguma cardiopatia congénita, ou
que realizaram reproducao assistida;

cujo feto apresente alteragdes cromossomicas; taquicardia/bradicardia; macros-
somicos; ou com hidropsia fetal (acimulo de liquidos em orgaos ou partes do

corpo do feto).




Indicacao para diagnostico pré-natal invasivo

- Risco de anomalia fetal seja, no minimo, tdo grande quanto o risco

de abortamento ou outra complicacao do procedimento em si.




Indicacao para diagndstico pre-natal invasivo

+ |[dade materna avangada (>35) » HF de disturbio genético ndao-diagnostificavel
- Risco de anomalia cromossdmica de 1/250 = risco ligado ao X (rastreamento dos fetos
de abortamento devido & amniocentese masculinos)

- Filho anterior com aneuploidia cromossdmica de * Risco de aumento para defeitos de tubo neural

novo » Alteracdes nas sorologias ou no US

* Presenca de anomalia cromossdmica estrutural

em um dos pais




Abordagens para o diagnaostico pre-natal.

Procedimentos invasivos

Amniocentese

Biopsia de
vilosidades
coriénicas




Vilosidades coridnicas

©2007%kuc Gourand

Estudos diretos Cultura

* Ensaios enzimaticos * Cariotipo

* Analise molecular * Ensaios enzimaticos
» Estudos citogenéticos diretos * Analise molecular




Amniocentese

+ Periodo:

- tradicional: 152 - 162 semana

> precoce: 10? - 142 semana

- Coleta de uma amostra do liquido amniético (células fetais) via transabdominal

com uma seringa (10-20 ml)

- Sobrenadante: dosagem de AFP e outras doencas metabdlicas

- Sedimento: cultura: cariétiio e/ou extraiéo de DNA



Alfafetoproteina aumentada no liquido amnidtico

* DTN (defeitos de tubo neural aberto)
» Contaminacéo sangue fetal

* Morte fetal

+ Gemelares

» ldade gestacional mal estimada

» Qutras anomalias




. Composicién
Centrifugacion del

liquide

Amniocentese

Determinacion del sexo;
Células wut estudios bloquimicos
del &y y enzimiticos
feto |

" Cavidad
L amnidtica
- b Pared
) uterina

— Estudios
Cultivo £ - % Dbloguimicosy
celular &. - - cromosdmicos

Sobrenadante

_ o Celulas Cultivadas
* Ensaios enzimaticos
* Cariotipo
* Quantificacao de metabolitos ‘ o
* Ensaios enzimaticos

* Cromatografias .
& * Analise molecular

* DNA livre — analise molecular




Cordocentese

- Amostra de sangue fetal do cordao + Falha nas culturas de amniocentese e vilo corial
umbilical (linfécitos . ~
( ) - Cultura de células de linfocitos — curta duracéo

+ Periodo: a partir da 18 semana (2-3 dias)

+ Aplicacgoes: + Extracao de DNA

+ Presencga de alguma anormalidade fetal - Hemoglobinopatias e doencas hematologicas

detectada pela ultrassonografia




Risco de perda gestacional nos procedimentos
Invasivos

« Amniocentese:

o Em torno de 0,5% (1/200)

» Coleta de vilosidades coridnicas:

o Em torno de 0,5-1% (1/100 a 1/200)

« Cordocentese:

> Em torno de 5% (1/20)




Decisao sobre a realizacao de um exame
pre-natal invasivo

Relacao risco x beneficio

Risco de x Risco de perda
anormalidade da gestagao

Nascimento de um bebé x Perda de um bebé
com sindrome de Down

normal pelo exame




O EXAME FiSICO DISMORFOLOGICO:

FOCO NAS ANOMALIAS CONGENITAS




Exame fisico neonatal:
foco em anomalias congénitas

A realizacdo do exame fisico para identificar anomalias congénitas visiveis ao

nascimento nao é dificil.

Basta método e organizacao!




Por que o exame fisico € importante?

> Podemos salvar vidas ao detectar precocemente algumas
anomalias.

> Registro adequado das anomalias

h melhores politicas publicas de atendimento!

> Estratégias de prevencao podem ser planejadas.




Em primeiro lugar: preparar o exame
| Quando: | " Como |

Logo apés o Bebé sem
nascimento e roupas, se
antes da alta possivel com a
Profissional de Local aquecido e __ Lembrar de
saude treinado em uma &\ explicar o que
superficie firme voceé esta
e segura fazendo!




Exame fisico: trés momentos importantes

Exame sistematizado
(1° dia de vida)

Antes da alta

Sala de. parto Alojamento conjunto hospitalar

Identificacédo de
anomalias
congénitas que
exigem atencgao

imediata




Exame fisico: sala de parto

> Examine da cabeca ate os pés; de frente e de costas.

> Procure detectar anomalias visiveis externamente, que necessitam de
atencao imediata.




Exame fisico: sala de parto

Anomalias congénitas que necessitam de atencao imediata:
1. Defeitos de tubo neural:

Encefalocele (Q01) ~ Espinha bifida (meningomielocele) Anencefalia Craniorraquisquise  |niencefalia(Q00.2)
(Q03) (Q00.0) (Q00.1)




Exame fisico: sala de parto

Anomalias congénitas que necessitam de atencao imediata:
2. Defeitos de parede abdominal:

ONFALOCELE

GASTROSQUISE

Central atraves
doanel umbilical

Orgdos ndo cobertos |
Lateral ao umbigo por membrana

(geralmente a direita)




Na sala de parto: o que fazer?

Avaliar as estruturas ou sinais abaixo citados pode levar a suspeitas ou
diagnostico de alteragcoes que representam risco a vida ou que
apresentam prognostico grave:

o Pele;

o Coanas - permeabilidade das vias aéreas superiores;
o Palato;

o Anus:

o Uretra;

o Sopro e pulsos;

o Saturagao pré-ductal;

o Coluna e fontanelas.




Exame fisico: no alojamento conjunto

/

\{

=

>
>

>
b=

Avaliagao rapida do status neurolégico

Anomalias congénitas

Estado Geral \

Parametros vitais: frequéncias cardiacas e
respiratoria estao normais?

Coloragéao: bebé com coloragédo normal?
Aparéncia: O bebé parece normal ou doente?

Atividade: Bebé esta ativo?
Choro: O choro esta normal?
Reflexos: Reflexos neuroldgicos estao normais?

Maiores: existe alguma anomalia maior?
Menores: mais do que duas anomalias menores?

1. Medir e registrar (padrao para sexo e idade gestacional):
o Peso;

o  Comprimento;

o Perimetro cefalico.

2. Repetir o exame:

Alojamento repetir Antes da
conjunto, > alta
com a mae

Lembra alguma sindrome?

¥

Por que? Alguns sinais podem se modificar e algumas
\ condi¢cbes podem passar despercebidas nas primeiras
horas ou dias de vida




Exame fisico: no alojamento conjunto

> Procure anomalias

menas visivels mas Atresia bilateral de coanas:
que tambem ) dificuldade de passagem de sonda nas
necessitam de atencao

imediata; narinas (coanas). Diagndstico geralmente

através de avaliacao com otorrino.

> O diagnodstico pode ser
suspeito ao
nascimento ou nas 12-
24 horas de vida.




Exame fisico: no alojamento conjunto

> Procure anomalias
menos visiveis mas
que também
necessitam de atencao
imediata;

Atresia de eso6fago

> O diagnodstico pode ser
suspeito ao
nascimento ou nas 12-
24 horas de vida.




Exame fisico: no alojamento conjunto

> Procure anomalias
menos visiveis mas
que também
necessitam de atencao
imediata;

Hérnia diafragmatica: sinal do abdémen
escavado em sala de parto. No RX, hipoplasia
pulmonar e presenca de conteudo abdominal no

> O diagnodstico pode ser ;
torax.

suspeito ao
nascimento ou nas 12-
24 horas de vida.




Exame fisico: no alojamento conjunto

> Procure anomalias
menos Vvisiveis mas

que também
necessitam de atencao
imediata;
> O diagndstico pode ser Atresia de intestino delgado: sinal da
suspeito ao dupla bolha ao RX.

nascimento ou nas 12-
24 horas de vida.




Exame fisico: no alojamento conjunto

> Procure anomalias
menos visiveis mas
que também
necessitam de atencao
imediata;

> O diagnodstico pode ser

suspeito ao

nascimento ou nas 12- Atresia anorretal: pode haver eliminagdo de

24 horas de vida. meconio em meninas através de fistula reto-vaginal
(cuidar!).




International Dating Standards
in Early Pregnancy

Exame fisico: medidas

Gestational Age
(weeks + days)
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Peso e comprimento por idade gestacional

/',mq
45

Weight (grams)

2xESRERE Y
i
N
B
S
i

4 36 I8 3 32 M 3% 3B 40 472 4 &

I Preterm I Term Il’murrm l
Weeks of Gestation

LGA

Pequeno para idade
gestacional (PIG)

Adequado para idade
gestacional (AIG)

Grande para idade

gestacional (GIG) /

Use INTERGROWTH-21%t g

PIG - Maior chance
de anomalias
congénitas, 2 1\

incluindo sindromes




Comprimento

Pernas esticadas
FIXQ MOVEL Comprimento inferior ao 3°
| percentil para sexo e idade

gestacional, pode estar Anomalias
associado a sindromes associadas
genéticas ou teratogénicas

4

Fazer seguimento e exames (Rx, por exemplo)




Comprimento

Displasias esqueléticas:
Observar propor¢des entre membros — tronco — cabeca:

> Comprimento diminuido;

> Desproporcéo entre cabecga, tronco, membros;
> Membros diminuidos em relagc&o ao corpo;

> Torax estreito.

&\ Sempre solicitar RX mesmo em natimortos!!




Perimetro cefalico (PC)

> Meca o mais proximo do 0,5 cm.
~ O ideal € medir 3 vezes (use a medida maior).
> O melhor momento para medir € com 24 a 36 horas depois

do nascimento, pois o formato do cranio pode se modificar
(cavalgamento de suturas)

https://med.stanford.edu/newborns/professional-education/photo-gallery/head.html




Perimetro cefalico

> A afericdo do PC deve ser realizada com fita métrica
inextensivel, passando pela glabela e proeminéncia
occipital.

> Essa medida, juntamente com o sexo e a idade
gestacional do nascido vivo, devem ser lancados nos
graficos de crescimento do Intergrowt-21st.

> Avalie se a medida do PC encontra-se dentro dos valores
esperados ou se ha microcefalia (Q02) (medida do
perimetro cefalico inferior a menos 2 desvios-padrao da  nhitps:med stanford.edunewboms/professional-education/photo-gallery/head.html
média) ou microcefalia grave (Q02) (medida inferior a
menos 3 desvios-padrao da média).




O que suspeitar se o PC nio for normal?

Hidrocefalia,

Aumentado | =)

Hidranencefalia

P

Perimetro
cefalico

_ _ - Possiveis
s ‘ Craniossinostose anomalias

Diminuido

) Condig¢des com microcefalia:
\ virus zika, infecgdes
congénitas, uso de alcool,
| sindromes geneticas.. e




Exame sistematico

Examine o RN por inteiro — todas as partes! A\ LEMATE-SE
', Cabeca - Fronte

. . Pele
incluindo Cabeca

Face
‘v ‘ Boca e palato
Nariz
Olhos
Orelhas
Toérax
Abddémen
Genitais e anus
Coluna vertebral
Bracos e pernas
Maos e pés

Natimortos Prematuros v

Pés - Costas




Exame sistematico: cranio

> Revise o perimetro cefalico 24-36
horas apo6s o nascimento

Normal Plagi hal hal lich h
Minutes after birth After 24 hours s . 4 siiiiag o

> Se o formato do cranio for anormal: Solicitar RX para excluir craniossinostoses!

&\ Palpar fontanelas




Exame sistematico: cranio

O que é craniossinostose?

> Quando os 0ssos cranianos se fundem muito cedo e, com isto, impedem o
cérebro de crescer. 4t Pace one

Anterior fontanel
Corcnal
Frontal bane _ P :Squamous uture.
Sphenoid Pariatal | | " Coronal ;
S = 43 bone ~ |4 L suture
E ) | _ Postarior
= W 4 fontanel
T
74
e Oexipitel Saqitral
e Zygomates 28 bone suture
@ | bane - :
% | 3 = Lambdosd Postarior ) y = -
9 ' - | SLICTUre fontanel = _ ;
o T . .
=1 2em )
=1 Mastold fontanel 1
s
I
s -




Exame sistematico: cranio

> Microcefalia grave:
Suspeita-se sempre de Sindrome Congénita associada a infecgcao pelo virus Zika (SCZ).




Exame sistematico: cranio

> Formato anormal do cranio/desproporgao:

Suspeita-se sempre de Sindrome Congénita
associada a infecgao pelo virus Zika (SCZ).




Exame sistematico: esqueleto e articulacdes

> Coluna vertebral:
Examinar em decubito ventral;
Palpar em toda a sua extensao;
Procurar defeitos vertebrais, desvios, agenesia de sacro ou coccix.

Exemplos: Fosseta sacral, hipertricose (espinha bifida?), meningomielocele.




Exame sistematico: esqueleto e articulacdes

Anencefalia Craniorraquisquise Espinha bifida aberta

> Defeitos de fechamento de tubo neural

Espinha bifida (meningomielocele)
Encefalocele (Q01) (Q05)




Exame sistematico: esqueleto e articulacoes

Figura 1 - Classificagdo dos defeitos de reducdo dos membros superiores e inferiores. Estruturas
ausentes ou hipoplasicas sdo sombreadas

> Extremidades

SUPERIOR

Verificar:

o Posicao e simetria;

o Mobilidade e proporcoes;
@)

O

INFERIOR

Pé torto congénito (verdadeiro x posicional); | : |
DiSpIaSia de quadril -_“—“i _____ Amelia E Transverso “—_—Trarrsverso ; _____ Longitudinal

Terminal A Intercalar d

. M a n 0 b ra d e O rt0| a n i Fonte: Figura elaborada pelos autores, a partir da classificagdo de Gold e colaboradores*




Exame sistematico: esqueleto e articulacdes

™

Supinatus Varus Equinus —_

Longitudinal reduction defect of radius (Q77.4)

— ~— Pé torto

Talipes equinovarus (Q66.0)

Defeitos de reducao afetando
o eixo radial/polegar




Exame sistematico: esqueleto e articulacdes

Diferenciar polidactilia pré-axial

&\ (polegar/halux) da pés-axial (dedo

minimo)!

Polidactilia




Exame sistematico: esqueleto e articulacoes

L3
X
Q" C  Verificar exposig&o pré-natal &

\ Talidomidal




Exame sistematico: face

> Olhe a face do bebé:
tipica (familia) ou dismorfias?

\ Sindrome de Down ¢é geralmente
\ diagnosticada pela face caracteristica!




Exame sistematico: olhos

I15*RE

Fg . Clinical features of al ffecledsub,ecu{)&bpcr\" left eye = wial anindia. cataract. and comeal opacity and vascularization; (h) Subject

op
V-2 Ehlye full comeal opacity; (¢} Subject V-24 left eye =total aniridia and star-shaped cataract; (d) Subject V-24 right eye =total anindia

and full cataract; (e) Subject V-74 right eye = partial aniridia; () Subject V-13 right eye = mlr)ﬁlupenwp\l 1g}SubJec1]]I!k[ley = total aniridia,
full cataract, comeal vasculerization, and subluxed lenses; (h) Subject III-5 right eye = Phthisis b

> Observar a distancia entre os olhos
do nascido vivo, entre os cantos
internos das palpebras (distancia
intercantal interna), a posicao da
fenda palpebral e a presenca de
sobrancelhas, cilios e epicanto.

> Exemplos: microftalmia; catarata
congénita; coloboma; aniridia.

&\ Teste do olhinho




Exame sistematico: orelhas

> Fossetas e apéndices pré-auriculares
podem ser observados e muitas vezes 3 - 3 |
' |

estao associados a perda auditiva. [ e,

Microtial Microtia Il Microtia i Microtia IV or Anotia
Q7. o17.22 Q17.3 Qi6.0

\\ Teste da orelhinha por emissédo
\ otoacustica.




Exame sistematico: nariz

> Anomalias congénitas no nariz
geralmente  envolvem  defeitos
Intrinsecos do osso do nariz.

> Deve-se observar ainda a raiz nasal
achatada, a hipoplasia de asas, as
narinas antevertidas e a distancia
nasolabial aumentada.

, 6
Sindrome de Edwards/
trissomia do 18 (Q91)

Sindrome de Down (Q90)




Exame sistematico: labios e palato

FIGURA 3 Fendas orals (Q35-Q37) - Fenda palatina - Q35 (A); Fenda lablal - Q36 (B); Fenda lablal

com fenda palatina - Q37 (c)®

> Os labios do nascido vivo devem ser
avaliados considerando espessura
(fino ou grosso), presenca de
fendas, depressdes e fossetas.

> A mandibula pequena ou
micrognatia, podem representar um
sinal de alerta para dificuldade
respiratéria e  dificuldade de
amamentacao.




Exame sistematico: torax

> Observar:
o Simetria, malformacdes, diametro antero-posterior;
o Hipertrofia mamaria (é normal: hormonal);
> Palpar:
o Claviculas, pulsos femorais (para afastar coarctacao da aorta);
o Buscar paralisia de plexo braquial;

o Realizar ausculta cardiaca e respiratoria.




Exame sistematico: aparelho respiratorio

> Realizar por toda a area de extensao do parénquima pulmonar:
o Inspecao;
o Palpagao; &\0 nascido vivo deve estar calmo!
o Percussao;
o Ausculta.

> A deteccdo de assimetrias pode indicar anomalias internas;

> Taquipneia ou estertores na ausculta podem indicar cardiopatias congénitas.




Exame sistematico: aparelho circulatorio

> Deteccao de frémito € indicativa de cardiopatias;

> Achados compativeis com o diagnostico de cardiopatias congénitas

cianotica:

@)

3]

@]

Aumento do figado;
Turgéncia jugular;
Cianose;

Taquipneia;

Disfuncéo respiratoria;

Crepitantes na ausculta pulmonar;
Dificuldade para mamar;
Pele fria e palida; e

Diminuicao do pulso.




Exame sistematico: aparelho circulatorio

&\ Realizar teste do coracaozinho!

A presenca de algum destes sinais deve ser melhor investigada
) por meio de ecocardiografia e cardiologista pediatrico!




Exame sistematico: abddémen

> QObservar distensao ou escavacao;

> QObservar presenca de hérnia umbilical ou inguinal;

> Numero de vasos no coto umbilical:
o 2 artérias e 1 veia;

> Realizar palpacao profunda:

o Borda do figado;

o Ponta do baco;

2 ; " Abddmen escavado com hérnia
o Polo superior do rim esquerdo. diafragmatica congénita




Exame sistematico: abddémen

Exonfalia (Onfalocele)
(Q79.2)




Exame sistematico: 6rgaos genitais

> Durante o exame da genitalia, podem ser identificadas anomalias na saida
da uretra.

> No 6rgao genital masculino verificar:

> Pénis > Testiculos
o Comprimento (deve ser maior de 2,5 cm) o Realizar palpacgao
o Localizacao do meato uretral o Verificar hérnias/ hidrocele/criptorquidia

A\Disturbios de diferenciagao sexual?




Exame sistematico: orgaos genitais

Hidrocele em
transiluminacao

Micropénis




Exame sistematico: orgaos genitais

FIGURA 17 Nomenclatura da hipospadia (Q54) conforme localizaco da abertura da uretra (A);
Q541

fotos de casos de hispadias (Q54) (B)™*

Q54.0

2" Grau




Exame sistematico: orgaos genitais

Epispadia .
Alteracao do
desenvolvimento sexual




Exame sistematico: 6rgaos genitais

> No 6rgao genital feminino verificar:
o Tamanho do clitoris;
o Hipertrofia de pequenos labios;
o Fusao de grandes labios; N B
__ Secrecao mucodide ou sangramento
o Presenca de fistulas; \ vaginal discreto sdo normais

o Oirificio uretral e vaginal,

o Himen.




Exame sistematico: orgaos genitais

v« B

i

Genitalia feminina virlizada

Hiperplasia adrenal
congénita

2 ‘ Fusao de grandes labios em
Hipertrofia de clitoris em genitalia feminina

genitalia feminina




Exame sistematico: orgaos genitais

>Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo (Q56)




Exame sistematico: anus

> Detectar anomalias anorretais e fistulas.

> Observar permeabilidade e posicao.

\. E importante estar atento para a eliminacéo
\ de mecdnio pela uretra, perineo ou vagina.

Anus imperfurado




Exame sistematico: anus

> Detectar anomalias anorretais e fistulas.

> Observar permeabilidade e posicao.

\ E importante estar atento para a eliminacéo
de mecdnio pela uretra, perineo ou vagina.

Anus imperfurado com fistula
perineal
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Contatos:

Unidade Téecnica de Vigilancia de Anomalias Congénitas

& anomaliascongenitas@saude.gov.br
. +5561 3315-7701/7704 /7716
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