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Resumo: Introducdo: A onfalocele € um dos defeitos congénitos da parede abdominal mais comuns, com
elevada incidéncia de malformagdes associadas, sendo necesséria a avaliagdo de alteracOes
estruturais e cromossdmicas no paciente portador dessa condicéo. Descri¢éo do caso: Feminino,
4 meses, nascida de parto cesérea, a termo. Diagndstico pré-natal de onfalocele. Permaneceu 40
dias em UTI neonatal, sendo realizadas quatro abordagens cirdrgicas. Apresentava ao nascimento
onfalocele integra, manchas avermelhadas em pele com aparente auséncia da derme, localizadas
em mento, pescoco e membros superiores e inferiores. Presenca de apenas um hdlux e um
pododactilo bilateraimente. M&o direita com polegar e dois quirodactilos. Alteracdes
oftalmol 6gicas com coloboma de iris, nervo éptico e retina, microcornea, atrofia completa de iris
e luxagdo do cristalino. Paciente foi encaminhada e segue em acompanhamento com cirurgia
pediétrica, oftalmologia e investigacdo de sindrome genética. Discusséo: Dentre as anomalias
associadas a onfaocele se inserem as cardiacas, gastrointestinais, genitourinarias,
muscul oesqueléticas e do sistema nervoso central. E frequente sua associacdio com alteracdes
cromossdmicas como trissomias do 13, 18 e 21 e com sindromes genéticas como pentalogia de
Cantrell e sindrome de Beckwith- Wiedemann. Essas associacBes pioram o prognostico do
paciente, sendo a taxa de sobrevida maior quando a onfalocele esta presente isoladamente. E
importante a ado¢cdo de uma conduta pré-natal com andlise do caridtipo fetal, ultrassonografia
gue identifique outras malformacdes e ecocardiografia fetal, pois os defeitos cardiacos ocorrem
mais frequentemente. Essa investigac8o sera importante no aconselhamento parental e elaboracéo
da conduta obstétrica e perinatal adequada a cada caso. Conclusdo: O diagnéstico pré-natal de
malformacdes permite o plangamento da via de parto, preparacdo para complicacbes e o
encaminhamento da gestante a0 servico de salde terciario que possa oferecer a assisténcia
necessaria, fatores que, consequentemente, contribuem para um melhor prognostico e diminuem
amorbidade e mortalidade.
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