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O rim em panqueca representa uma rara anomalia congênita
do trato geniturinário, cuja incidência exata é desconhecida(1).
Assim como outras anormalidades de fusão renal, é encontrado
mais frequentemente no sexo masculino, na proporção de 2–3:1,
e pode ser diagnosticado em qualquer faixa etária(2).

Esta malformação resulta da fusão medial completa dos blas-
temas nefrogênicos em uma fase precoce do desenvolvimento
embrionário e caracteriza-se pela presença de massa única, não
reniforme e de aspecto achatado, em situação mediana na cavi-
dade pélvica ou ao nível da bifurcação aórtica. O sistema coletor é
anteriorizado e geralmente drena por dois ureteres ou, menos fre-
quentemente, por ureter único. Sua irrigação sanguínea também
é anômala, podendo ser suprido por múltiplos ramos provenientes
das artérias ilíacas interna e externa e/ou da aorta abdominal(3).

Na maioria dos casos é assintomático, mas pode estar asso-
ciado a nefrolitíase, hidronefrose e refluxo vesicoureteral com in-
fecções urinárias de repetição, decorrentes da anomalia de rota-
ção do sistema coletor e ureteres curtos, que são propensos a es-
tase e obstrução, além de hipertensão renovascular, estenose da
junção ureteropélvica, implantação anômala da pelve renal e rins
policísticos(1,4). Apresenta maior incidência de neoplasias, princi-
palmente o tumor de Wilms(5).

Há pouco mais de 20 casos descritos na literatura de rim em
panqueca e menos de 10 casos associados a ureter único(6,7). A
identificação precoce das anomalias renais é importante para a
investigação de outras condições associadas e para o diagnóstico
diferencial de massas pélvicas, evitando lesão ou remoção equivo-
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cadas(3,6). Relatamos outro caso raro de paciente com rim em
panqueca, associado à presença de cistos e ureter único, assinto-
mático, diagnosticado após achado intraoperatório incidental.
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Síndrome da trombocitopenia e agenesia de rádio: diagnóstico

pré-natal de uma síndrome rara

Thrombocytopenia-absent radius syndrome: prenatal diagnosis

of a rare syndrome

Sr. Editor,

Mulher tercigesta, 32 anos de idade, encaminhada para ser-
viço de pré-natal por causa de malformação fetal identificada em
ultrassonografia de rotina. Na ultrassonografia morfológica de se-
gundo trimestre, realizada com 21 semanas, foram identificados
os seguintes achados: derrame pericárdico leve à direita, úmeros
encurtados (percentil < 1 para a idade gestacional), ausência de
rádio, ulnas encurtadas (percentil 2 para a idade gestacional) (Fi-
gura 1A), mãos em rotação interna (Figura 1B). Membros infe-
riores sem alterações. Biometria fetal compatível com a idade ges-

tacional, peso estimado de 463 gramas e índice de líquido amnió-
tico de 10,4 cm.

Foi realizada reavaliação ultrassonográfica a cada quatro se-
manas, e na 31ª semana a gestante apresentou trabalho de parto
pré-termo, evoluindo para parto normal sem intercorrências. O
recém-nascido evolui com desconforto respiratório, sendo neces-
sária intubação orotraqueal e ventilação mecânica. Ao exame fí-
sico, apresentava deformidade de membros superiores, sem ou-
tras alterações anatômicas (Figura 2). No sexto dia de vida apre-
sentou piora nos padrões de ventilação, pneumotórax, com evolu-
ção para óbito.

A ultrassonografia tem sido um grande avanço no diagnóstico
pré-natal de malformações fetais(1,2). Os critérios diagnósticos para
síndrome da trombocitopenia e agenesia de rádio (TAR) são age-
nesia radial bilateral com preservação do primeiro dedo e plaque-

Figura 1. A: Imagem de corte axial de TC de abdome na fase arterial demonstrando rim em panqueca com cistos. B: Imagem de reconstrução 3D de TC de abdome
(fase excretora) mostrando ureter único. C,D: Imagens de corte axial e reconstrução coronal de TC de abdome (fase portal) identificando massa única, achatada,
mediana, não reniforme, na região da bifurcação aortoilíaca.
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topenia. A plaquetopenia pode se manifestar desde o período pré-
natal até a vida adulta(3). Em associação com a síndrome TAR,
são observadas malformações craniofaciais, cardíacas, digestivas,
urogenitais e psiquiátricas, além de intolerância ao leite de vaca(4).

O diagnóstico se baseia em achados ultrassonográficos, co-
leta de sangue fetal por cordocentese para determinação do nú-
mero de plaquetas, e pode ser realizado teste genético confirma-
tório por meio de células fetais coletadas por biópsia de vilo corial,
amniocentese ou cordocentese. O teste genético consiste na de-
tecção de microdeleção na banda cromossômica 1q21.1, afetando
ambos os alelos do gene RBM8A(3). Não há evidências sobre o
papel da translucência nucal no rastreamento da síndrome, po-
rém já foram relatados casos de aumento da translucência nucal
e higroma cístico em gestações com síndrome TAR(5).

Os principais diagnósticos diferenciais em relação à síndrome
TAR são: síndrome ATRUS, síndrome de Holt-Oram, síndrome
de Roberts, anemia de Fanconi, embriopatia da talidomida e as-
sociação VACTERL(3). Diante do diagnóstico da síndrome TAR,
deve-se realizar transfusão intrauterina de plaquetas, além de pla-
nejar a via de parto mais adequada para prevenção de hemorragias
periparto(6).

O tratamento consiste em suporte conforme o grau de pla-
quetopenia, intervenções ortopédicas quando necessárias e evitar
introdução de leite de vaca. Não é indicação absoluta de trans-

plante de medula óssea, uma vez que a plaquetopenia tende a se
resolver espontaneamente até a idade escolar. A evolução é favo-
rável após passado o período crítico de plaquetopenia, contudo, há
relatos de evolução com leucemia linfoide e mieloide agudas(7).

Em síntese, a síndrome TAR, apesar de rara, tem apresenta-
ção muito particular e seu diagnóstico é possível no período pré-
natal por meio da ultrassonografia. O tratamento inicial e a pre-
venção de complicações decorrentes de hemorragias podem ser
feitos ainda intraútero, e procedimentos invasivos na gestação
permitem ainda o diagnóstico genético da síndrome, possibilitando
adequado aconselhamento genético.
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Figura 2. Imagem do recém-nascido identificando o encurtamento do antebraço
(seta branca) e a rotação interna da mão (seta preta).

Figura 1. Achados ultrassonográficos na 21ª semana de feto apresentando síndrome TAR. A: Plano axial na região da medida da circunferência abdo-
minal mostrando encurtamento das ulnas e ausência dos rádios (setas). B: Plano sagital na região da medida do comprimento do úmero demonstrando
rotação interna da mão (seta). AB, antebraço; B, braço.
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