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1- Instituto Fernandes Figueira- IFF/FIOCRUZ

CONTEXTUALIZACAO

A necrépsia é uma propedéutica diagnodstica de
grande relevancia na investigagdo dos defeitos
congénitos, especialmente nos casos complexos.
Quando a crianga evolui para ébito antes de uma
definicdo etioldgica, o exame post mortem pode
fornecer informagdes clinicas criticas nao apenas
para o esclarecimento diagndstico, mas também
para o aconselhamento genético, a vigilancia
epidemioldgica e o aprimoramento da pratica
semioldgica. Além da realizagdo da necrdpsia em
si, & fundamental destacar a importancia da
discussao interdisciplinar dos casos entre os
servigos de anatomia patologica e a genética
médica. A analise conjunta dos achados
morfolégicos com o] conhecimento
clinico-genético permite uma interpretagdo mais
abrangente e precisa dos dados, favorecendo a
formulagao de hipoteses diagnosticas.

METODOLOGIA

Neo-natimortos nascidos no IFF/Fiocruz sao
encaminhados para a realizagdo de necrépsia
apos consentimento familiar. Nos casos nao
autorizados pelos familiares para necropsia o
exame ectoscépico € realizado. Reunides
clinicas periddicas voltadas a discussao conjunta
de casos de necropsia, através de fotos, entre a
equipe de genética e patologia. E realizada a
revisdo de todos os casos com anomalias
congénitas (AC) visando definir hipéteses
diagnosticas, exames complementares a serem
realizados; assim como, condutas para
investigagao nos familiares.

DESFECHOS ENCONTRADOS

Foi feita revisdo do registro das reunides de
julho de 2021 a fevereiro de 2025 nas quais
foram discutidos um total de 140 casos. A média
de idade materna foi 28 anos com desvio padrao
de 6,8 anos. Como resultado foram aventadas
impressdes diagnosticas, sendo em  18,6%
sindromes monogénicas (Neu-Laxova, Fryns,
Cantu, Pterigium Multiplo, entre outras), incluindo
as displasias esqueléticas (Acondrogénese, Ol,
Tanatoférico, entre outras), 17,8% anomalias
cromossOmicas, 12,9% causas maternas, 11,4%
relacionados a gemelaridade, 10,7% disruptivo,
5,7% de AC isoladas e 22,9% outras causas
(OEIS, CAKUT, defeito de tubo neural, tumores
ou mais de uma hip6tese diagnostica, entre
outras). Posteriormente a familia volta em uma
consulta para aconselhamento genético.
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Gréfico 1: Distribuigdo percentual das hipdteses diagnosticas
geradas a partir das reunides

Figuras: A/B - Sindrome de Edwards, C/D- Sindrome de

Patau, E- Sindrome de Turner, F- Complexo
limb-body-wall, G/H/I - Osteogénese imperfeita tipo 2,
J/K - Sequéncia de Potter e CAKUT

APRENDIZADOS/APLICABILIDADE

A troca entre as equipes contribuiu para a
formagdo de residentes e para o fortalecimento
do raciocinio clinico e anatdbmico. Familias
receberam aconselhamento mais preciso sobre
risco de recorréncia, impactando diretamente o
planejamento  reprodutivo e o pré-natal
subsequente.

A integracao do servigo de patologia com o de
genética deve ser incentivado no centros de
referéncia, uma vez que é um importante
instrumento de educagdo médica e pesquisa,
que permite ampliar o conhecimento sobre
malformagbes raras, novas sindromes ou
variantes  fenotipicas de  condigbes ja
conhecidas, contribuindo para diagnosticos mais
precisos, melhora do cuidado clinico, avangos no
conhecimento cientifico e, principalmente,
oferecendo respostas as familias em momentos
de grande sofrimento e incerteza.



