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ABSTRACT

Os autores declaram nio ter conflitos

. . de interesse
The acrania-exencephaly-anencephaly sequence is one of the most

common brain anomalies and presents well-established ultrasound
signs between 11 and 14 weeks, as described in the literature. With
advances in ultrasound equipment, signs of this malformation are now
being described before 11 weeks. This report aims to describe a case of
acrania-exencephaly-anencephaly sequence that was monitored from
4 weeks of gestation with early signs suggestive of this malformation.
Changing echogenicity of the amniotic fluid and absence of the
rhombencephalic cavity were detected at 8 weeks and 6 days. Acrania,
undulating membrane covering amorphous neural tissue with fluid
inside the cephalic cavity and elongated cephalic pole, detected at 12
weeks and 4 days, regression of fluid within the cephalic cavity and
alteration of the anomalous shape of the cranial pole to a protruding
type at 13 weeks and 4 days, and anencephaly at 21 weeks and 5 days.
The pregnancy progressed to premature delivery at 27 weeks of
gestation, with the fetus born alive but dying shortly thereafter.
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demonstrada em cortes axiais e coronais a partir de 11 semanas
de gestagio, quando defeitos de distor¢io ou ruptura devem ser
excluidos'. A maioria dos pontos de ossificagio é encontrada
nas partes laterais dos ossos frontais e parietais, enquanto que
a ossificagio da calvdria pode nio ser visivel com 11 semanas
no plano sagital médio, por isso, para evitar um diagnéstico
incorreto, ¢ imprescindivel avaliar a ossificacio do osso frontal
nos planos de cortes axiais e coronais*”®. A ultrassonografia
tridimensional (3D), modo multiplanar, pode ser aplicada
como uma ferramenta diagnéstica complementar e a
implementacio do acesso transvaginal adicional pode melhorar
as taxas de detecgdo em idades gestacionais precoces">*!°.

Os principais achados ultrassonogréficos incluem,
no plano coronal da face, a auséncia da calvdria acima

INTRODUCAO

A anencefalia é uma malformacio do sistema nervoso central
(SNC) resultante de defeitos no fechamento do neuréporo
rostral, em que nio ocorre a formagio adequada da calvdria. Ela
possui incidéncia relatada de 1 a 5 a cada 1.000 nascimentos e
taxa de mortalidade de 100% na vida intrauterina ou apds o
nascimento'? Tal defeito do tubo neural também ¢ descrito
como a sequéncia acrania-execenfalia-anencefalia (AEA). A
acrania, que ocorre 18 a 20 dias ap6s a fertilizagdo, representa
o primeiro estdgio dessa sequéncia de mau desenvolvimento.
O tecido cerebral desorganizado, vasculomembranoso, ¢
entio visto acima das érbitas, caracterizando a exencefalia.
Na evolugio, devido 2 falha de fechamento do prosencéfalo

e mesencéfalo com fusio normal ao nivel do rombemcéfalo e
medula cervical, tem-se a anencefalia, com auséncia do cérebro.
O tronco cerebral, cerebelo e diencéfalo podem estar presentes,
mas geralmente sdo hipopldsicos’.

A ultrassonografia é um dos exames mais importantes
na deteccio da anencefalia, sendo considerada uma
malformacio “sempre detectdvel” j4 no 1° trimestre da
gestagdo, habitualmente feito entre 11 semanas e 13 semanas
e 6 dias**®. Muitos estudos relatam taxas de deteccio de
100% nessa mesma faixa etdria’, o que significa que deve ser
obrigatoriamente reconhecivel nessa idade gestacional através
do exame sistemdtico da cabeca e do cérebro do feto, incluindo
a formagio dos ossos do cranio, plexos coroides e ventriculos,
conforme as diretrizes da International Society of Ultrasound
in Obstetrics and Gynecology (ISUOG)>*. Essas mesmas
diretrizes apontam que a mineralizagio dssea do crinio deve ser
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das orbitas, face bilobular tipo “Mickey Mouse” (tecido
cerebral/hemisférios cerebelares visiveis no plano coronal
apresentando o aspecto de duas estruturas semicirculares
pairando sobre a superficie do feto, caindo para o lado da
cabeca, semelhantes as orelhas arredondadas do “Mickey
Mouse”), aumento da ecogenicidade do liquido amnidtico
(visto em até 89% dos casos com idade gestacional acima de
11 semanas), a face de sapo, ou “frog eyes”, morfologia cistica
da cabega, que pode estar alongada, irregular e saliente!>%!!,

Um estudo de coorte retrospectivo, descritivo,
multicéntrico, que incluiu 88 casos da sequéncia AEA,
objetivou classificar diferentes aparéncias fenotipicas
dessa malformagio no 1° trimestre da gestacdo e avaliar a
viabilidade dessa classificagio com o propésito de facilitar
e aumentar as taxas de detecgdo no inicio da gestacio e
assim tornar o manejo Oportuno, mais seguro € menos
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traumdtico. A abordagem abdominal foi complementada
pela transvaginal em 95,5% dos casos. Tal sequéncia
foi classificada por dois observadores independentes
como protuberante/saliente, alongada, bilobular, cistica,
encurtada e irregular. A confiabilidade interobservador teve
um coeficiente de correlagio interclasse de 0,903, sendo
considerada boa. O subtipo mais comum foi o protuberante
(31%), seguido do alongado (25%), bilobular (19%), cistico
(11%), encurtado (8%) e irregular (6%)'.

A maioria dos casos nao diagnosticados de anencefalia sao
de gestagoes inferioresa 11 semanas, onde as taxas de detecgio
podem variar entre 69% e 89% entre os nio especialistas®.
Assim, atualmente, hd uma busca por um diagndéstico ainda
mais precoce, com um comprimento cabega-nddega (CCN)
inferior a 45mm, com esse trabalho descrevendo, além dos
sinais cldssicos, descritos entre 11-13 semanas de gestagio,
da sequéncia AEA, achados ultrassonograficos antes de 11
semanas, condizentes com o relatado por outros autores'*6,
contribuindo com a descri¢io dos achados precoces da
sequéncia AEA, bem como as alteragdes fenotipicas que essa
patologia pode apresentar ao longo de sua evolugio.

METODOS

As informagdes contidas neste relato de caso foram obtidas
por meio de revisio do prontudrio, registro fotogrifico dos
métodos diagndsticos por imagem de ultrassom 2D e 3D e
dados laboratoriais, aos quais a paciente foi submetida. Para
a escrita deste relato, foi utilizado o Case Reports guidelines
(CARE). Este projeto atende a resolugio 466/2012 do
Conselho Nacional de Satide e as determinagées da Declaracio
de Helsinque, tendo sido submetido ao Comité de Etica em
Pesquisa (CEP) da Universidade Federal do Delta do Parnaiba
(UFDPar) (CAAE 74859223.6.0000.0192) e aprovado de
acordo com o parecer consubstanciado 6.566.527, com os
dados coletados apds a assinatura do Termo de Consentimento

Livre e Esclarecido (TCLE) pela paciente.

RELATO DE CASO

Paciente de 23 anos, nulipara, parda, operadora de caixa
de supermercado, natural e procedente de Parnaiba (PI).
Paciente apresentava histérico de sindrome dos ovérios
policisticos, com queixas de oligomenorreia e acne. Relatou
que fez uso de anticoncepcional por 1 ano e suspendeu
cerca de 8 meses antes da consulta devido ao desejo de
engravidar. Tinha ainda glicemia de jejum realizada no més
da concepgio de 108,8mg/dl, com diagnéstico prévio de
pré-diabetes e resisténcia a insulina.

Ultrassonografia  transvaginal, realizada cerca de 2
semanas antes da concepgio, apresentando ovirios de volume
aumentado, com foliculos periféricos (compativel com
ovérios policisticos), hiperecogenicidade central e espessura do
endométrio de 8,4mm. Devido ao atraso menstrual persistente,
realizou novo exame ultrassonogréfico 55 dias apds o primeiro,
cujos achados foram de saco gestacional de 0,69cm de didmetro
médio, compativel com 5 semanas e 3 dias, todavia, pela data

Figura 1. Segunda ultrassonografia transvaginal gestacional,
com 8 semanas e 6 dias, datada pelo ultrassom. A. Alteragdes
ecogénicas na cavidade amnidtica, com presenca de debris;
B. Auséncia de cavidade rombencefilica no polo cefilico.

Fonte: Acervo do autor (2023).

da dltima menstruagio (DUM), seriam 7 semanas e 6 dias,
com vesicula vitelinica visualizada, porém sem embrido.

No seguimento, 25 dias ap6és o exame anterior,
nova ultrassonografia evidenciou saco gestacional com
didmetro médio de 3,3cm, j4 com o embrido presente e
com comprimento cabega-nddega (CCN) de 21,5mm,
compativel com 8 semanas e¢ 6 dias (pela DUM, seriam
11 semanas e 3 dias). Nesse exame, conforme descrito na
Figura 1, notaram-se ecos de baixa amplitude no liquido
amnidtico e polo cefélico de formato anormal pela auséncia
da cavidade rombencefélica, estrutura que jé deveria ser
visivel com 8 semanas de gestacio (Figura 2).

Durante a morfolégica do primeiro trimestre, o feto
apresentava CCN de 60,6mm, compativel com 12 semanas e
4 dias (15 semanas e 1 dia pela datacaio da DUM). Além disso,
o feto apresentava translucéncia nucal (TN) de 1,7mm, osso
nasal presente e valva tricispide sem regurgitacio. Contudo,
o polo cefélico apresentou-se sem a calota craniana e com uma
membrana ondulante recobrindo um tecido neural amorfo,
conforme apresentado na Figura 3.

Novo exame foi realizado uma semana apds, portanto,
j4 com 13 semanas e 4 dias, datada pelo CCN, em que o
polo cefélico apresentou uma altera¢io do formato e uma

A B 7

Figura 2. Embrido normal onde se visualiza a cavidade
rombencefélica como estrutura cistica no polo cefélico, como
esperado para a idade gestacional.

Fonte: Acervo do autor (2023).
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Figura 3. Feto com 12 semanas e 4 dias, em que se observa auséncia de calota craniana, membrana
ondulante recobrindo tecido neural envolto por 4rea anecoica (liquido cefalorraquidiano). Cortes: A.
Sagital; B. Coronal; C. Transversal

Fonte: Acervo do autor (2023).

Figura 4. Feto com 13 semanas e 4 dias, em que se observa auséncia de calota craniana, membrana ondulante recobrindo
tecido neural. Notar o desaparecimento da 4rea anecoica (liquido cefalorraquidiano, que envolvia o tecido neural no exame
anterior). Cortes: A. Sagital; B. Coronal; C. Transversal.

Fonte: Acervo do autor (2023).

Rev Med Minas Gerais 2026; 36: e-36404
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redugio da drea anecoica em torno do tecido neural (Figura
4), com ultrassom tridimensional (Figura 5) permitindo
uma melhor visualiza¢io da malformagao do polo cefélico
e o “sinal da boina”.

Diante da confirmagio diagndstica, a paciente optou por
dar seguimento 2 gestagio. O morfoldgico do 2° trimestre

evidenciou a malformacio j4 no estado anencefilico,
com auséncia da calota craniana e parénquima cerebral,
conforme a Figura 6. O trabalho de parto deu-se de forma
prematura, com 27 semanas de gestagdo. A recém-nascida
pesava 570 gramas, nasceu viva, mas evolui a ébito em

poucos minutos.

Figura 5. Imagens ultrassonogrificas tridimensionais do feto com 13 semanas evidenciando a

morfologia anormal do segmento cefdlico, com o aspecto do sinal da boina. Esse exame pode ajudar

a excluir diagnésticos diferenciais, como holoprosencefalia e encefalocele.

Fonte: Acervo do autor (2023).

10 3.20cm

b A

Figura 6. Morfol6gico de segundo trimestre (idade gestacional de 21 semanas e 5 dias), evidenciando a acrania e a anencefalia.

Cortes: A. Sagital; B. Coronal.
Fonte: Acervo do autor (2023

Rev Med Minas Gerais 2026; 36: e-36404
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Discussio

O diagndstico da sequéncia AEA entre 11 e 13 semanas de
gestacdo j4 estd bem estabelecido na literatura, mas, atualmente,
tenta-se estabelecer sinais ecogrificos ainda mais precoces
dessa patologia, como aumento da ecogenicidade do liquido
amnidtico, achado presente e visualizado neste caso, relatado
com 8 semanas e 6 dias (Figura 2). Embora essa alteracio no seja
um achado especifico para anencefalia, sua presenga costuma ser
alta em casos da sequéncia acrania-exencefalia-anencefalia, tendo
sido relatada por vdrios autores, os quais descrevem, além de
anormalidades do polo cefdlico com o sinal de “Mickey Mouse”,
a hiperecogenicidade do liquido amnidtico®>!*121,

O aumento da ecogenicidade do liquido amniético
constitui um sinal de alerta para malformacdes do tubo
neural e, portanto, possivel marcador para identificagio
da sequéncia AEA na avaliagio do primeiro trimestre de
gestacdo. Além disso, a presenca de alteragoes ecogénicas do
liquido amnidtico reforca a hipdtese de que a anencefalia seja
a via final da acrania, com as alteracoes do liquido amnidtico
provavelmente devido a debris de tecido neural causadas
pela agressao fisica e quimica infligida ao polo cefdlico
desprotegido’®. Apesar de nio podermos fechar o diagndstico
nessa idade gestacional com esse sinal, tem-se um alerta e
indicagio de controle ecogrifico para defini¢io do caso.

No caso descrito, na oitava semana de gestacio (CCN de
21,5mm), ao ser analisada a regido cefélica do embrido, nao
foram visualizadas dreas anecoicas (Figuras 2A e 2B), como
era de se esperar para essa idade gestacional, como a cavidade
rombencefélica (Figura 1). A nao visualizagio das estruturas
cisticas cerebrais nessa idade gestacional ainda néo foi descrita
como um sinal ecogréfico da sequéncia AEA, no entanto a
sonoembriologia descreve a necessidade de se visualizar tais

estruturas, pois fazem parte do desenvolvimento normal
do embrido. Isso vai ao encontro do que indicam Rolnik
et al. (2020)", de que as anormalidades do sistema nervoso
central podem ser suspeitadas com 8 semanas de gestagdo
ao se analisar as cavidades cerebrais, telencéfalo, diencéfalo,
mesencéfalo, rombencéfalo.

Também foi possivel verificar os sinais cldssicos da
sequéncia AEA e diferentes padrdes fenotipicos, como
auséncia da calvéria (acrania) e uma massa neural amorfa
(exencefalia) recoberta por uma membrana ondulante e com
liquido ao seu redor (Figura 3). Tais achados concordam
com o relatado por Szkodziak et al. (2020)8, segundo os
quais, nesses casos, o cérebro é recoberto por uma fina
camada de ectoderma, deixando o tecido nervoso vulneravel
a destrui¢io. Wertaschnigg et al. (2020)" acrescentam que
o polo cefilico anormal, nessa idade gestacional, pode
assumir diferentes fendtipos, tais como o protuberante,
alongado, bilobular, cistico, encurtado e irregular. Durante o
seguimento, esses subtipos podem variar, embora nio tenha
conseguido demonstrar em seu estudo, dadas as interrupgoes
das gestacdes apos o diagndstico. Tal hipétese, entretanto,
confirmou-se no presente relato, uma vez que, com 12
semanas, as caracterfsticas ultrassonogréficas caracterizavam
o tipo fenotipico alongado da sequéncia AEA (Figuras 7A
e 7B), o segundo mais frequente. No entanto, uma semana
ap6s, com o controle ecogrifico, percebeu-se a regressio
do liquido ao redor da massa neural ¢ uma mudanca do
padrio fenotipico, com o feto passando a apresentar o tipo
protuberante (Figuras 7C e 7D). Assim, neste caso descrito,
documentou-se que o padrio fenotipico da sequéncia acrania-
exencefalia-anencefalia pode apresentar modificacdes com o
passar das semanas e, portanto, conhecer todos os possiveis

tipos pode ajudar no diagndstico preciso.

Figura 7. A. Evolugdo do padrio fenotipico da sequéncia acrania-exencefalia-anencefalia de alongado
com 12 semanas, observado pelo autor e em B. Por Wertaschnigg et al. (2020)'; C. Para protuberante
com 13 semanas, observado pelo autor e em D. Por Wertaschnigg et al. (2020)".

Fonte: acervo do autor (2023) e Wertaschnigg et al. (2020)".
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A ultrassonografia 3D pode evitar erros diagndsticos ao ser
um complemento na andlise da abébada craniana, auxiliando
na exclusio de diagndsticos diferenciais com a sequéncia
AEA em estdgios precoces, tais como a holoprosencefalia
e a encefalocele, melhorando substancialmente a acuricia,
bem como a compreensio da malformacio por parte das
pacientes®>!*7. Neste relato, as imagens 3D mostraram o
“sinal da boina” (Figura 5). Segundo Szkodziak et al. (2020)8,
em um estudo observacional retrospectivo de dois centros
americanos (incluindo 10 casos da sequéncia AEA de um
total de 4.060, com gestantes entre 20 e 37 anos de idade
entrea 122 ea 162 semana de gestacio), esse achado é definido
como estruturas cerebrais envoltas por uma fina membrana
ondulada no local da abébada craniana, um espaco anecoico
entre essa membrana e as estruturas cerebrais remanescentes,
correspondendo ao liquido cefalorraquidiano, com foice
cerebral nao visivel. Tais sinais ultrassonogrificos foram
descritos nos planos de cortes sagitais e coronais.

E descrito que, nos casos de anencefalia, pode haver
uma diferenca de duas semanas a menos na datagio da
idade gestacional quando se usa o CCN como parimetro,
devido 2 alteragio da regido cefdlica®. Apesar de isso ter
sido observado no caso descrito, onde pelo CCN a paciente
apresentava duas semanas e trés dias a menos do que pela
DUM, a paciente apresentava antecedente pré-concepcional
de ovdrios policisticos na ultrassonografia e oligomenorreia,
o que dificulta 0 uso da sua data da dltima menstruagio
como parimetro para datacio da idade gestacional. Reitera-
se ainda que, em estégios precoces, o comprimento cranio-
nddegas pode estar normal em fetos que desenvolveram a
anencefalia, dado o grau ainda pequeno de destrui¢io do
polo cefdlico™.

Embora tenha optado por nio interromper a gestagio,
isso era um direito da paciente. O Supremo Tribunal Federal,
no ano de 2012, decidiu que o aborto de feto anencéfalo
nio ¢é crime. Com essa demanda, o Conselho Federal de
Medicina aprovou a Resolugio n° 1.989/2012 definindo
diretrizes para o diagndstico dessa malformagio. Assim, para
o diagndstico de anencefalia e subsequente pleiteamento
judicial para o aborto, ¢ necessdrio que seja realizado exame
ultrassonografico apés a décima segunda semana de gestagio
e que o laudo seja assinado por dois médicos capacitados. A
gestante devem ser fornecidas todas as informagdes e todos
os esclarecimentos necessdrios para sua tomada de decisao,
sempre garantindo o direito de que decida livremente a
conduta a ser adotada'®.

Pacientes que optem por nio interromper a gestacio,
como neste relato, devem ser encaminhadas ao pré-natal
de alto risco e manter acompanhamento periédico. O
acompanhamento psicolégico da mie e familiares também
deve ser oferecido. O risco de reincidéncia em gestagoes
futuras deve ser informado a ela, e ¢ cerca de cinquenta vezes
maior. O uso pré-concepcional do 4cido félico pode reduzir
pela metade esse risco e deve ser fornecido a paciente’®. A
Organizagio Mundial da Satide recomenda a suplementagio
didria com 0,4mg de 4cido félico, antes da gestagdo, em todas
as mulheres em idade fértil para prevenir defeitos do tubo

neural, mas nos casos em que a mulher apresente histéria
prévia de gestagdo de anencéfalo ou com parente de primeiro
grau afetado pela doenca, a prevengio da anencefalia deve
ser realizada com a suplementacio por via oral de 4,0mg
didrias de 4cido folico trés meses antes da concepgio e
mantida durante o primeiro trimestre da gestagio®.
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CONCLUSAO

Neste relato de caso, acompanhou-se a evolucio
ecogrifica da sequéncia acrania-exencefalia-anencefalia no
1° e 20 trimestre, assim, além dos achados cldssicos entre
11 e 13 semanas de gestagio como auséncia do crinio,
massa neural amorfa, foi possivel analisar sinais ecograficos
ainda mais precoces, de um embrido com 8 semanas,
como aumento da ecogenicidade do liquido amniético,
discordancia na idade gestacional pela datagio do CCN e
DUM e morfologia anormal do segmento cefilico, com nio
visualiza¢ao da cavidade rombencefilica. Puderam-se ainda
documentar, em um mesmo caso, as diferentes possibilidades
de apresentacoes e evolugdes fenotipicas dessa sequéncia,
inclusive com imagens renderizadas tridimensionalmente.
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