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Complexo de OEIS: uma rara combinagdo de malformagoes
congénitas em Aracaju-Sergipe

O complexo de OEIS é um conjunto de malformagdes congénitas que incluem defeitos espinhais, onfalocele, anus imperfurado e extrofia de bexiga. Se trata de
uma condigdo rara, apresentando uma ocorréncia estimada em 1:200.000 a 1:400.000 gestag¢des. Ndo é uma patologia de facil diagndstico durante o pré-natal, e
a maioria dos casos resultam em 6bito fetal. Sua etiologia ainda é incerta e pouco conhecida e provavelmente multifatorial. O progndstico desses pacientes esta
diretamente relacionado com a gravidade das malformagdes apresentadas e com a qualidade do pré-natal. A abordagem multidisciplinar é de uma importancia,
assim como o suporte familiar.
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OEIS complex: rare combination of congenital malformations in
Aracaju-Sergipe

OEIS complex is a set of congenital malformations that includes spinal defects, omphalocele, imperforate anus and bladder exstrophy. It is a rare condition,
presenting an estimated occurrence in 1:200.000 to 1:400.000 pregnancies. it is not an easily diagnosed pathology during prenatal, and most of the cases result
in the death of the fetus. Its etiology is still uncertain and little known and probably multifactorial. The prognosis of these patients are directly related with the
severity of the malformations presented and with the quality of the prenatal. The multidisciplinary approach is of importance, as well as the family’s support.
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INTRODUGAO

O complexo de OEIS é um conjunto de malformag8es congénitas, descrito primeiramente com essa
terminologia em 1978, que incluem defeitos espinhais, onfalocele, anus imperfurado e extrofia de bexiga
(PEREIRA, 2018) (Carey, 1978). E uma patologia extremamente rara, com ocorréncia estimada em 1: 200.000
a 1: 400.000 (PEREIRA, 2018) (HURWITZ, 1987) gestacbes e tem um grande impacto na morbimortalidade e
qualidade de vida dessas criangas (FALEIROS, 2009).

Acredita-se que esta condicdo representa a variacdo mais grave de um espectro de defeitos
congénitos, a sequéncia extrofia-epispadia, a qual, em ordem crescente de gravidade, engloba: separacdo
falica com epispadia, didstase pubica, extrofia da bexiga, extrofia cloacal e complexo OEIS (KEPPLER-
NOREUIL, 2001).

Além das quatro malformacgdes ja citadas que compdem o complexo de OEIS, este parece ter uma
estreita relagdo com espinha bifida e intersex. As malformacdes da coluna vertebral ndo ocorrem apenas no
nivel da lombossacral, mas também mais cranialmente, além de apresentar uma relagdo também com a
porgdo superior da coluna bifida (KEPPLER-NOREUIL, 2001). A sindrome pode ser associada a outros defeitos
ocasionais como anormalidades renais, defeitos na formagdo de extremidades e anormalidades genitais
(PEREIRA, 2018).

Sua ocorréncia, geralmente, é subestimada por n3o ser identificada, na maioria das vezes, em caso
de aborto ou natimortos (PEREIRA, 2018) (YANG, 2007), passando despercebida no pré-natal e resultando
em o6bito fetal, em sua maioria. Realizar o diagndstico no pré-natal ndo é facil, mas pode ser sugerido através
de uma ultrassonografia pré-natal que mostra a presenca de defeitos espinhais e defeitos na parede
abdominal do feto (PEREIRA, 2018).

A maioria dos casos sdo esporadicos, com etiologia incerta e possivelmente heterogénea. Existem
relatos de sua recorréncia em familiares e em gémeos monozigdticos (PEREIRA, 2018) (CHEN, 1997), o que
sugere um componente genético (PEREIRA, 2018) (EL-HATTAB, 2010). Todavia, também ha relatos de gémeos
monozigoticos que sdo discordantes para o complexo, sugerindo um componente etioldgico ndo genético,
como: patogenia vascular uterina, fertilizacdo in vitro, uso de determinadas substdncias, traumas,
insuficiéncia vascular uteroplacentaria (PEREIRA, 2018).

Quanto a patogénese, é proposto que seja decorrente de uma falha de migracdo do mesénquima
caudal, resultando na persisténcia de cloaca e anus imperfurado (ONKAR, 2014). A ruptura da membrana
cloacal, com a auséncia do suporte fornecido pela parede abdominal, leva a extrofia da bexiga (FALEIROS,
2009), (PEREIRA, 2018).

O seguimento pds natal é rigoroso, necessitando de uma intervencdo cirdrgica nas primeiras horas
de vida com equipe multidisciplinar, vdrias abordagens cirdrgicas posteriormente e seguimento

multiprofissional pelo resto da vida (PEREIRA, 2018).
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RELATO

L.V.S.M., sexo feminino, residente em Nedpolis (SE), nascida de parto cesareo com 35 semanas de
gestacdo, pesando 3.070g, comprimento de 43cm, perimetro cefalico de 32 cm, apgar 9/9. Genitora parda,
38 anos, evangélica, segundo grau completo, trabalha com servigos gerais. Genitor 41 anos, fundamental
completo, pedreiro, renda de dois salarios minimos. Histéria gestacional: primigesta, auséncia de abortos,
realizou 6 consultas de pré-natal, iniciadas no primeiro trimestre, apresentando infec¢do urindria durante a
gestacdo, mas foi devidamente tratada. Ultrassonografia aos cinco meses evidenciou presenca de onfalocele
e extrofia de bexiga. Ao nascer apresentou as seguintes malformacdes: extrofia de bexiga e de cloaca,
espinha bifida, anus imperfurado, anomalia genital e de extremidades, onfalocele e Utero bicorno; como
ilustrado pelas figuras 1, 2 e 3. Desse modo, a crianca passou pelos seguintes procedimentos cirurgicos ao
nascimento: cistoplastia, colostomia e sutura de paredes. No 152 dia apds o procedimento cirurgico

apresentou cistocele associada a infecgao.

- 4 '
Figura 1: Figura ilustrando a anomalia de genitdlia e a Figura 2: Figura ilustrando as alteragdes de extremidade

colostomia. e a espinha bifida.

No retorno ao ambulatdrio, aos 2 meses e 15 dias (idade gestacional corrigida: 1 més e uma
semana), estava em aleitamento materno predominante com crescimento adequado para idade corrigida e
desenvolvimento neuropsicomotor atrasado. Prescrito antibidtico profilatico para infeccdo urinaria e
estimulado aleitamento materno exclusivo (AME), cariétipo 46XX. Aos 4 meses (idade gestacional corrigida:
2 meses e 3 semanas) manteve os mesmos escores de crescimento, padrdo de desenvolvimento normal e
estava em AME. Devido ao retorno da mae ao trabalho foi orientado introdugdo de formula infantil associada
ao aleitamento materno. Aos 5 meses estava em uso de farinaceo, férmula e diluicdo inadequada, com peso
e comprimento muito baixo para idade corrigida, apresentava também anemia ferropriva mesmo em uso de

ferro profilatico. Realizado tratamento com dose terapéutica.
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Figura 3: Figura ilustrando a anormalidade genital e o anus imperfurado.

Ao completar 6 meses (idade gestacional corrigida: 4 meses e 3 semanas), foi feita a introdugéo
alimentar, e orientado a retirada do farinaceo. Esta em tratamento para a doenca do refluxo gastroesofagico.
Foram observados sinais inflamatérios adjacentes a regido da colostomia. A vacina meningo C estava em
atraso. Quanto ao peso e ao comprimento, ambos se apresentaram muito baixos para a idade. No exame
fisico, foi visto uma boa mobilidade de membros inferiores, apenas com comprometimento da sensibilidade.
Foi mantida a suplementacdo de sulfato ferroso, zinco e polivitaminicos.

Na consulta de retorno de 7 meses e 24 dias (idade gestacional corrigida: 6 meses e 15 dias), a
genitora refere que a crianga estd com inapeténcia associada a prurido gengival. Mantém o mesmo padrado
alimentar e a vacinagdo ja se encontra atualizada. O peso e comprimento continuam inadequados. O
desenvolvimento neuropsicomotor esta dentro da normalidade.

Aos 10 meses e 16 dias (idade gestacional corrigida: 9 meses e 1 semana) mantém o mesmo padrio
alimentar, permanecendo com peso e estatura muito abaixo do esperado para a normalidade, e perimetro
craniano no escore Z 0. O desenvolvimento neuropsicomotor esta adequado para a idade, exceto por ndo
andar com apoio devido as altera¢gdes de membros inferiores. Vacina¢dao em dia.

Com 1 ano e 11 meses (idade gestacional corrigida: 1 ano, 9 meses e 3 semanas), a paciente mantém
o uso do sulfato ferroso e polivitaminicos. A genitora alega que houve evolugdo na ingesta alimentar, apesar
de ainda ndo ingerir comidas com consisténcia sélida, apenas pastosa. Mesmo com esta evolugdo, a crianga
se mantém com baixo peso e comprimento inadequado. Na avaliacdo do desenvolvimento neuropsicomotor
foi observado que estava dentro do padrao esperado pela idade, exceto por ndo andar.

No ultimo contato com a paciente, a mesma se apresentava com 2 anos e 27 dias de vida (idade
gestacional corrigida: 1 ano, 11 meses e 3 semanas). A genitora nos relatou que a crianga havia ganhado peso
recentemente, pois estd fazendo uma dieta hipercaldrica com o objetivo de conseguir ganhar 10 quilos, os
quais sdo necessarios para realizar uma cirurgia ortopédica na coluna para correcdo das lesGes axiais

decorrentes da sindrome de OEIS. A crianca ainda faz uso da bolsa de colostomia, apresentando hdbito
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intestinal adequado para sua condi¢do. Quanto a dieta, mantém a alimenta¢do pastosa, mas com uma

variedade de verduras, legumes e carboidratos, de acordo com a orienta¢do da nutricionista, visando o ganho

ponderal. Estava com uma dose da vacina HIN1 em atraso, e nao fez uso de vitamina A e do 6mega 3, como

recomendado. O desenvolvimento neuropsicomotor estava adequado para idade e suas respectivas

limitacGes. Mesmo com as mudancgas dietéticas estabelecidas pela nutricionista, a crianga se mantém com

desnutricdo, muito baixo peso e muito baixa estatura para a idade. Sendo assim, foi orientado a respeito do

acréscimo de gorduras na dieta (mais 15g didrios). Também foi mantida a suplementagao com polivitaminicos

e sulfato ferroso. Os exames complementares, de triagem neonatal, os dados antropométricos e o

desenvolvimento neuropsicomotor de todas as consultas realizadas encontram-se resumidos nas tabelas 1 e

2.

Tabela 1: Triagem neonatal e exames complementares no seguimento do relato de caso.

Teste do pezinho

Teste da orelhinha
Teste do olhinho
Caridtipo

Hemograma e eletrdlitos aos 4 meses e 3 semanas de idade
corrigida

Hemograma aos 9 meses e 1 semana de idade corrigida

Hemograma aos 1 ano, 11 meses e 3 semanas de idade
corrigida

Hemoglobinopatias: AF A2
IRT: 30,6

PKU: 0,7
17-OH-PROGESTERONA: 2
TSH: 0,9

BIOTINIDASE: 200,8

Presente bilateralmente

Reflexo vermelho presente em ambos os olhos

46XX

Hb: 7,5 g% Sédio: 135 mEq/L

HT: 22,7 g% Calcio: 9,7 mg/dL
Leucograma: 10.800/mm?3 Potdssio: 4,6 mmol/L
Linfécitos: 26% Ferro: 11 pg/dL

Segmentados: 67%

Mondcitos: 4,7%

Eosindfilos: 1,5%

Plaquetas: 156.000/mm?3

Hb: 13,4 g% Ferro: 65 pg/dL
HT:37,1%

Leucograma: 6.600/mm?3
Segmentados: 28%

Linfécitos: 57%

Mondcitos: 10%

Plaguetas: 234.000/mm?3

Hb: 12,5 g% Ferro: 84 pg/dL
HT: 36,2 g%

Leucograma: 9.000/mm?3
Segmentados: 45%

Linfécitos: 53%

Mondcitos: 2%

Eosindfilos: 1%

Plaguetas: 232.000/mm?3

Tabela 2: Dados antropométricos do crescimento e o desenvolvimento neuropsicomotor da crianga.

Crescimento e Desenvolvimento

2 meses e 15 dias

Escore Z:
Peso: -2
PC:0
ES: -2
DNPM: um marco atrasado
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5 meses Escore Z:
Peso: -3
PC:0
ES: -3
DNPM adequado

7 meses Escore Z:
Peso: entre -2 e -3
PC:0
ES: -3
DNPM adequado

24 meses Escore Z:
Peso: <-3
PC:0
ES:<-3
DNPM adequado

DISCUSSAO

O presente relato descreve a apresentagdo cldssica das malformacdes do complexo de OIES,
acrescentando ainda a anormalidade da genitalia. Como ja foi explanada anteriormente, esta condi¢do tem
etiologia desconhecida e muito provavelmente multifatorial, ja a extrofia de bexiga esta relacionada com
mutacdes no gene homeobox e receptores do acido retindico (ONKAR, 2014), associada a exposi¢do ao acido
valproico (KEPPLER-NOREUIL, 2001), tabagismo, obesidade materna (ONKAR, 2014), uso de metanfetamina,
diabetes mellitus e infec¢Oes de repeticdo, esta Ultima apresentada pela genitora da paciente, como também
obesidade. Porém, estas associacGes ainda sdo limitadas a poucos casos e ndo ha, até entdo, evidéncias e

dados suficientes (PEREIRA, 2018) (YANG, 2007) (Tabela 3).

Tabela 3: Comparagdo entre as alteragdes presentes no caso em compara¢do com as descritas na literatura.

AlteragOes presentes na sindrome de OEIS Alteragoes do caso
Onfalocele Presente
Genitdlia ambigua Ausente
Extrofia de bexiga e cloaca Presente
Espinha bifida Presente
Angulagdo espinhal Ausente
Anomalias genitais Presente
Defeito na formacgdo das extremidades Presente

Em termos de progndstico, vai depender diretamente da severidade das anormalidades e de como
foi conduzido o pré-natal desta crianca (PEREIRA, 2018). Quando ocorre a identificagdo durante o pré-natal,
o nascimento é feito em um ambiente preparado e de alta complexidade, necessario para proporcionar uma
melhor condicdo peri e pds natal. Através das correcdes cirurgicas, mesmo que parciais, a sobrevida dos
pacientes tem melhorado de forma significativa (PEREIRA, 2018), além dos meios de evitar complicacGes
através da antibioticoterapia e abordagem multidisciplinar.

Quanto ao seguimento, este é um processo complexo e necessita, como ja foi frisado, de diversos
profissionais envolvidos. As complicagdes de cunho psicossocial que estes pacientes estao envolvidos sao
enormes. Eles também precisam lidar com as infec¢Oes de repeticao e suas complicacdes (KEPPLER-NOREUIL,
2001)(YANG, 2007), além do desafio de construir a identidade género-corpérea. Todas essas adversidades

levam a dificuldades de desenvolvimento psicolégicos (YANG, 2007) e sexuais (KEPPLER-NOREUIL, 2001) que
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vao impactar na vida desta crianca no decorrer do crescimento, assim fica visivel a tamanha importancia de
uma abordagem multidisciplinar para lidar com todos os problemas do paciente e do impacto destes em seu
circulo familiar. A presente paciente é extremamente amada pela familia, a qual tenta compreender seus
sentimentos e suas necessidades. A ligacdo entre a mde e a crianga é bastante fortalecida pelo estimulo

sensorial e cognitivo.

CONSIDERAGOES FINAIS

E infrequente a ocorréncia do complexo de OEIS. Sendo que este estd associado a infecgdes de
repeticdo e a problemas psicossociais. E de fundamental importancia a deteccdo precoce no pré-natal para
melhor assisténcia ao trabalho de parto e parto, como também suporte para a realizagdo de todos os
procedimentos necessarios que irdo impactar em uma melhor qualidade de vida para essas criangas. O

seguimento necessita de equipe multidisciplinar, muitas vezes ndo disponivel no sistema Unico de saude.
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