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AVALIACAO DISMORFOLOGICA DO RECEM-
NASCIDO

Abordagem do RN com malformacgdes e sindromes — material académico para
0 ENAMED

Texto ndo resumido - conceitos, abordagem e principais sindromes.

Material de apoio ao ensino e a pratica; ndo substitui a leitura integral das diretrizes nem o julgamento
clinico. As condutas devem ser individualizadas e revisadas conforme novas evidéncias.

1. Importancia do tema na Pediatria

A avaliagdo dismorfolégica organiza o raciocinio diante do RN com anomalias
congénitas: classificar os achados, reconhecer padrdes (sindromes) e orientar a
investigacdo e o aconselhamento genético. Os conceitos (malformacao, deformacéo,
disrupcdo, displasia; sequéncia x sindrome x associagdo) e as principais
cromossomopatias sao classicos de prova.

2. Avaliacao inicial

Histéria gestacional/familiar (consanguinidade, perdas, exposi¢des, oligo/polidramnio),
exame fisico SISTEMATICO (medidas, facies, maos/pés, coluna, genitalia, 6rgaos
internos por imagem) e a distincdo entre anomalias MAIORES (impacto
funcional/cirirgico) e MENORES (pistas diagnosticas). Fotografar e medir ajuda a
reconhecer padroes.

3. Conceitos fundamentais

Malformacao Defeito intrinseco da morfogénese (ex.: cardiopatia, fenda)

Deformacao Forma alterada por forca mecénica externa sobre estrutura
normal (ex.: pé torto por oligodmnio)

Disrupcao Destruicéo de tecido previamente normal (ex.: bridas
amnidticas)

Displasia Organizagdo anormal das células em tecidos (ex.: displasias
esqueléticas)

Sequéncia Cascata de eventos a partir de UMA anomalia inicial (ex.:
Pierre Robin; sequéncia de Potter)

Sindrome Conjunto de anomalias com causa comum conhecida (ex.:
Down)

Associacao Anomalias que ocorrem juntas mais que o0 acaso, sem causa

Unica (ex.: VACTERL)
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4. Diagndstico — investigacao

Cariétipo Cromossomopatias numéricas/estruturais (Down,
Edwards, Patau, Turner)

Microarray (CGH-array) Microdelecdes/duplicacdes néo vistas no caridtipo

Painéis/sequenciamento Doengas monogénicas
(quando indicado)

Imagem (ecocardiograma, Anomalias internas e esqueléticas
US, RM, RX)

5. Conduta

1. 1 — descrever objetivamente os achados (sem “rotular” precocemente) e
classificar (maior/menor; malformacao/deformacéo/etc.).

2. 2 — investigar conforme a hipoétese (cariétipo/microarray, imagem, avaliacdo de
orgaos) e envolver a genética clinica.

3. 3 — manejar as anomalias com risco de vida, oferecer aconselhamento genético
e seguimento multidisciplinar.

Principais cromossomopatias

Sindrome Achados tipicos

Down (T21) Hipotonia, facies tipica, prega palmar Unica, cardiopatia
(DSAV), risco de atresia duodenal

Edwards (T18) Mé&os cerradas com sobreposi¢do de dedos, pés em mata-
borréo, microngnatia; alta letalidade

Patau (T13) Holoprosencefalia, fenda labiopalatina, polidactilia, defeitos de
linha média; alta letalidade

Turner (45,X) Menina com linfedema, pescoco alado, coarctacao; baixa
estatura

Fluxograma (resumo)
1. Passo 1 — anomalias - descrever + classificar (maior/menor; tipo).

2. Passo 2 — reconhecer padréo (sequéncia/sindrome/associacdo) — investigar
(cariétipo/microarray/imagem).

3. Passo 3 — manejar, aconselhar e seguir com a genética.

6. Comparacao de protocolos

Os protocolos da SBP, AAP, NICE, AEP, Oxford (Oxford Handbook), Harvard (Cloherty
and Stark's) e do Ministério da Saude do Brasil convergem nos pontos abaixo; as
divergéncias séo pontuais.
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» Convergéncias: classificacdo dos defeitos; distingdo maior/menor;
caridtipo/microarray na investigacao; envolvimento da genética e
aconselhamento.

» Divergéncias (pontuais): a ordem exata da investigacdo genética (cariotipo x
microarray x sequenciamento) conforme disponibilidade.

7. Critérios de internacao

* Internacdolambulatorial: anomalias maiores com risco/necessidade cirurgica —
unidade neonatal; demais casos - seguimento ambulatorial com genética.

8. Complicacdes

» Decorrem das anomalias associadas (cardiacas, gastrointestinais, renais,
neurolégicas) e do impacto no neurodesenvolvimento; importancia do
aconselhamento.

9. Erros comuns

» “rotular” uma sindrome sem exame/investigacao; confundir deformacéao
(mecanica) com malformacao (intrinseca); ndo pesquisar anomalias internas
associadas; ndo oferecer aconselhamento genético.

10. Considerac¢oes finais — pontos-chave (ENAMED)

» Classificar: malformacéao (intrinseca) x deformacgéo (mecanica) x disrupcao
(destruicdo) x displasia (tecidual).

» Sequéncia (uma origem) x sindrome (causa comum) X associacao (sem causa
Unica, ex.: VACTERL).

» Anomalias MAIORES tém impacto funcional/cirdrgico; as MENORES séo pistas
diagnosticas.

» Investigar com cariétipo/microarray + imagem e envolver a genética clinica.

Pontos-chave para residéncia e ENAMED

» CONCEITOS-CHAVE: MALFORMACAO (defeito intrinseco) x DEFORMACAO
(forca mecanica, ex.: oligoamnio) x DISRUPCAO (bridas amni6ticas) x DISPLASIA
(organizacao tecidual).

» SEQUENCIA (uma anomalia inicial — cascata: Pierre Robin, Potter) x SINDROME
(causa comum: Down) x ASSOCIACAO (VACTERL, CHARGE).

» Anomalias MAIORES (cirargicas/funcionais) x MENORES (pistas) — buscar
anomalias INTERNAS associadas.

» DOWN (T21): hipotonia, prega palmar Unica, DSAV, atresia duodenal (“dupla
bolha”). EDWARDS (T18): méos cerradas/dedos sobrepostos. PATAU (T13):
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holoprosencefalia, polidactilia, fenda.
» TURNER (45,X): linfedema de méos/pés, pescoco alado, coarctacdo da aorta.

» Investigacao: caritipo (numéricas) —» microarray (microdelecbes) —
sequenciamento (monogénicas); sempre com genética e aconselhamento.
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Ultima revisdo de contetido: junho/2026. Confirme as diretrizes vigentes e as doses antes de publicar.
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Casos clinicos (estilo ENAMED)

Caso 1
RN com hipotonia, facies caracteristica, prega palmar transversa Unica e sopro cardiaco.
O ecocardiograma mostra defeito do septo atrioventricular.

Questao 1. Hipbtese diagnostica?
(A) Sindrome de Edwards
(B) Sindrome de Down (trissomia do 21)
(C) Sindrome de Patau
(D) Sindrome de Turner
(E) Sequéncia de Potter

Questdo 2. Exame para confirmar a cromossomopatia?
(A) Hemograma
(B) Caridtipo
(C) Radiografia
(D) EEG
(E) Dosagem de TSH

Questdo 3. Malformacé&o gastrointestinal classicamente associada?
(A) Atresia de esofago
(B) Atresia duodenal (sinal da dupla bolha)
(C) Onfalocele
(D) Gastrosquise
(E) Anus imperfurado isolado

Caso 2
RN com pé torto bilateral e contraturas, em gestacdo com oligoamnio acentuado por
agenesia renal; facies comprimida e hipoplasia pulmonar.

Questdo 4. Como classificar o pé torto nesse contexto?
(A) Malformacéo intrinseca
(B) Deformacgéo (for¢ca mecanica por oligpdmnio)
(C) Disrupcéao
(D) Displasia
(E) Associagéo

Questao 5. Como se chama a cascata de eventos a partir do oligodmnio por agenesia
renal?

(A) Sindrome de Down

(B) Sequéncia de Potter

(C) Associacdo VACTERL

(D) Sindrome de Turner

(E) Sequéncia de Pierre Robin
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Questdo 6. Conjunto de anomalias sem causa Unica, que ocorrem juntas mais que o
acaso, denomina-se:

(A) Sindrome

(B) Associacao (ex.: VACTERL)

(C) Sequéncia

(D) Deformacéo

(E) Displasia

Gabarito comentado

Questao 1 — Resposta: B Hipotonia, facies tipica, prega Unica e DSAV sugerem
sindrome de Down.

Questao 2 — Resposta: B O cariotipo confirma a trissomia do 21.

Questao 3 — Resposta: B A atresia duodenal (dupla bolha) associa-se a sindrome de
Down.

Questao 4 — Resposta: B O pé torto por oligoamnio é uma deformacéo (forca
mecanica sobre estrutura normal).

Questao 5 — Resposta: B A agenesia renal - oligopdmnio - compressao = sequéncia
de Potter.

Questdo 6 — Resposta: B Anomalias que ocorrem juntas sem causa Unica sdo uma
associacao (ex.: VACTERL).

Ultima revisdo de contetido: junho/2026. Confirme as diretrizes vigentes e as doses antes de publicar.
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