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Introdugao

A Disgenesia Espinhal Segmentar é uma anomalia malformativa complexa rara caracterizada por agenesia ou disgenesia
da coluna vertebral, cifoescoliose severa e anomalias do canal medular e raizes nervosas. Estdo descritos dois tipos,
conforme a severidade da malformacéo e atingimento do canal medular.

Esta patologia pode apresentar um amplo espectro de sintomas neurolégicos, dependendo da gravidade da
malformacdo. No entanto, sdo muito raros os casos descritos em contexto de interrupcdo médica da gravidez ou de
morte fetal in Utero.

Objectivos

Este trabalho pretende descrever um caso raro e complexo de disgenesia espinhal segmentar, que se apresentou com
outras malformacdes graves associadas.

Metodologia

Apresentacdo de um caso de autdpsia de um feto com 24 semanas de gestacdo, submetido a interrupcdo médica da
gravidez por mielomeningocelo, cerebelo em “forma de banana” e hérnia diafragmaética.

Resultados e Conclusées

Ao exame necropsico, para além de uma marcada cifose cervico-toracica e da area de exposicdo do canal medular,
correspondendo ao mielomeningocelo, identificou-se uma volumosa bolsa dorsal, em continuidade com esta area,
compativel com hidromielia. Confirmou-se a anomalia de Arnold-Chiari com a deformacéo cerebelosa e para além da
hérnia diafragmatica, foram também detetadas multiplas anomalias dos 6rgdos das cavidades toracica e abdominal. O
exame radioldgico destacou a agenesia das primeiras vértebras e costelas toracicas e anomalias das restantes.

Conclusao: O conjunto malformativo descrito é enquadravel em Disgenesia Espinhal Segmentar, neste caso, associada a
alteracdes de érgados toracicos e abdominais, tratando-se de uma apresentacdo infrequente e exuberante.

Discute-se o mecanismo embriol6gico da Disgenesia Espinhal e os varios diagnosticos diferenciais deste conjunto
malformativo, com o objetivo de um Aconselhamento Genético adequado aos pais.
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