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Resumo

Hérnia diafragmatica congénita (HDC) consiste em um defeito na formacao embrionaria do
diafragma, resultando em uma comunicacao entre a cavidade toracica e a cavidade abdominal.
Em pacientes portadores da Sindrome de Ehlers Danlos, podem ser evidenciadas caracteristicas
como pele fragil ou hiperelastica, hérnias recorrentes, hiperelasticidade das articulacoes,
dificuldade de cicatrizacao, pneumotorax espontaneo, e complicacdes vasculares. A presenca de
um defeito no diafragma permite a passagem de visceras abdominais para a cavidade toracica
levando a compressao do pulmao ipsilateral e, dependendo do volume das visceras herniadas, ha
desvio do mediastino com compressao do pulmao contralateral. Mesmo com avancos diagndsticos
e terapéuticos ainda é possivel encontrar pacientes com diagndstico tardio de HDC, como
evidenciado neste relato de caso, o que mostra que essa doenca ainda € subdiagnosticada,
indicando falhas no diagnostico durante o pré-natal e no periodo neonatal.
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Abstract

Congenital diaphragmatic hernia (CDH) consists of a defect in the embryonic formation of the
diaphragm, resulting in a communication between the thoracic cavity and abdominal cavity. In
patients with Ehlers Danlos syndrome, features like fragile skin or hyperelastic, recurrent hernias,
hypermobility of joints, healing difficulty, spontaneous pneumothorax, and vascular
complications can be noticed. The presence of a defect in the diaphragm allows the passage of
abdominal viscera into the thoracic cavity leading to compression of the ipsilateral lung and,
depending on the volume of herniated viscera, there mediastinal shift with compression of the
contralateral lung. Despite diagnostic and therapeutic advances it is still possible to find patients
with late diagnosis of CDH, as evidenced in this case report, which shows that this disease is still
underdiagnosed, indicating failure diagnosis during prenatal and neonatal period.
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Introducao

Hérnia diafragmatica congénita (HDC) do tipo
de Bochdalek consiste em um defeito na
formacao embrionaria do diafragma, resultando
em uma larga abertura (forame de Bochdalek)
na regiao postero-lateral do diafragma, o que
cria uma comunicacao entre a cavidade toracica
e a cavidade abdominal." Pode ser uni ou
bilateral sendo mais frequente unilateral
acometendo o lado esquerdo.?

A incidéncia de HDC varia dependendo da
utilizacao de casuisticas pré ou pos-natais. A
incidéncia neonatal é cerca de 1:3000 a 1:5000,
com uma incidéncia pré-natal de 1:2000.> Em
pacientes portadores da Sindrome de Ehlers
Danlos que ¢€é uma condicao genética
autossomica na qual ocorre distdrbio na
formacao de tecido conjuntivo, com
complicacoes sistémicas, € conhecida a
possibilidade de apresentarem pneumotorax
espontaneo e recorréncia na formacao das
hérnias.? Mesmo com os avancos na terapéutica
como ventilacao com alta frequéncia e
tratamento cirdrgico a taxa de mortalidade
permanece  alta.* Algumas morbidades
comumente sao encontradas associadas a HDC
como hipertensao  pulmonar, disfuncao
gastrointestinal, sequelas no desenvolvimento
neuropsicomotor, deficiéncia auditiva, entre
outros.’

O objetivo é relatar um caso de diagnostico
tardio de hérnia diafragmatica congénita do
tipo Bochdalek, em um paciente pediatrico,
portador da sindrome de Ehlers Danlos.

Relato de Caso

Paciente do sexo masculino, 29 meses, pesando
8.700g, deu entrada no pronto atendimento
com queixa de dificuldade para evacuar ha 3
dias. Ao exame fisico apresentava-se
normocorado, anictérico, acianoético, afebril e
dispneico. Na ausculta pulmonar notou-se

murmurio vesicular abolido em hemitérax
esquerdo. Na ausculta cardiaca ritmo cardiaco
regular em 2 tempos com  bulhas
normofonéticas. O abdomen apresentavase
flacido, plano, indolor a palpacao superficial e
profunda. Foram realizadas radiografias de
abdomen e toérax nas quais foram visibilizadas
imagens com hipertransparéncia nos 2/3 do
hemitérax esquerdo, sugerindo pneumotoérax.
Foi submetida a pleurostomia intercostal
fechada entretanto nao se observou expansao
pulmonar (Figura 1). Entretanto, observou-se
que nao houve expansao pulmonar e iniciou-se
investigacao para provavel etiologia. O paciente
ficou em observacao por 2 dias, contudo com
dreno de térax nao funcionante.

Havendo suspeita de hérnia diafragmatica, foi
realizada uma radiografia contrastada, apds a
ingestao de bario, que demonstrou alcas
intestinais na cavidade toracica (Figura 2). Foi
realizada uma tomografia computadorizada de
torax que diagnosticou a hérnia diafragmatica
congénita no lado esquerdo. No dia seguinte ao
diagnostico realizou-se uma toracotomia lateral
esquerda para correcao da hérnia diafragmatica
congénita de  Bochdalek. Durante o
procedimento foi realizada a rafia do diafragma
e, devido a caracteristica friavel do diafragma
do paciente, foi realizado o reforco do mesmo
com enxerto pericardico.

O paciente evoluiu sem complicacoes
decorrentes da cirurgia, permanecendo
intubado entre o primeiro e segundo dia de pos-
operatoério, e com drenagem toracica fechada
no lado esquerdo por nove dias. Apresentou
picos febris no décimo sétimo dia de pos-
operatorio. Em avaliacdo posterior foi
diagnosticada pneumonia de origem hospitalar
no pulmao direito, no décimo nono dia de

posoperatério. Durante o periodo que
permaneceu internado também realizou
acompanhamento com geneticista e foi

solicitada a investigacao de cariétipo uma vez
que o mesmo evoluia com baixo peso e atraso
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neuropsicomotor, sendo o mesmo diagnosticado alta hospitalar apds 34 dias de internacao. O
com Sindrome de Ehlers-Danlos. Realizou nova Raio-X de térax de controle demonstrou o
broncoscopia no trigésimo terceiro dia de pés- diafragma bem posicionado (Figura 3).

operatorio a qual teve resultado normal e teve
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Figura 1: Radiografia de térax em PA com imagem sugestiva de pneumotdrax. E observada area
hipertransparente ocupando 2/3 inferiores do hemitorax esquerdo e ocasionando desvio de mediastino para
o lado contralateral. Dreno (seta) posicionado na porcao inferior do hemitdrax esquerdo.
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Figura 2: Radiografias em AP e Perfil, utilizando contraste oral (bario). E evidenciada a hérnia
diafragmatica com a presenca de alcas intestinais para a cavidade toracica e o deslocamento de
mediastino para o lado contralateral.

Westphal et al
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Figura 3: Radiografia de torax no pos-operatério, demonstrando boa expansao pulmonar e hemidiafragma
esquerdo com bom posicionamento, convexidade e curvatura.

Discussao

As hérnias de Bochdaleck, descritas pelo
anatomista Vincent Bochdalek em 1848,
resultam de um defeito no segmento
posterolateral do diafragma. Constituem de 85

investigacao mais utilizado por seu baixo custo
e seguranca do teste. Entretanto, a
ultrassonografia continua apresentando falhas
diagnosticas em torno de 41% dos casos de
hérnia diafragmatica, sendo a falha do
examinador correspondente a 33% dos erros
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a 90% das HDC. Os defeitos podem ser
unilaterais ou bilaterais, sendo as hérnias
esquerdas as mais frequentes, com uma
incidéncia de cerca de 75 a 90%, como o
observado no caso apresentado. Os defeitos
posterolaterais direitos ocorrem em cerca de
10% dos casos e sao bilaterais em menos de 5%
dos casos.?

As hérnias de Bochdalek resultam de uma fusao
incompleta das membranas pleuroperitoneais
entre a 6° e 8 semana, altura em que o
intestino regressa a cavidade peritoneal, com
consequente persisténcia do canal
pleuroperitoneal. A gravidade da HDC esta
relacionada com a dimensao das visceras
herniadas e com a altura em que ocorreu a
herniacao durante a gestacao.?

Em pacientes portadores da Sindrome de Ehlers
Danlos, a qual € uma condicao genética que
ocasiona distUrbio na formacao de tecidos
conjuntivos, podem ser evidenciadas
caracteristicas como pele fragil ou
hiperelastica, hiperelasticidade das
articulacoes, dificuldade de cicatrizacao,
pneumotdrax espontaneo, hérnias recorrentes
e complicacoes vasculares.? Tais caracteristicas
desses pacientes favorecem o aparecimento de
hérnias diafragmaticas como foi apresentado
neste caso.

A HDC pode ser diagnosticada durante o
prénatal utilizando o} exame de
ultrassonografia, o qual é o método de

diagnosticos.®?

Quando o diagnostico nao é estabelecido no pré-
natal ou no periodo neonatal podemos fazer uso
da tomografia computadorizada que é um
excelente método para diagndstico de hérnias
diafragmaticas. A apresentacao clinica pode
variar entre eventos respiratorios (tosse,
dispneia, infeccao do trato respiratorio alto,
pneumonia) em 43% dos casos, sintomas
gastrointestinais (vomitos, dor abdominal,
constipacao) em 33% dos casos, o paciente pode
apresentar sintomas respiratorios e
gastrointestinais simultaneamente (13%), como
no paciente apresentado, ou mesmo pode se
apresentar assintomatico (11%). ¢

O tratamento cirurgico eletivo é o ideal uma vez
que o diagnostico tenha sido feito, pois pode
ocorrer o encarceramento e estrangulamento
do conteldo herniado a qualquer momento.
Tradicionalmente, as abordagens abertas como
a laparotomia ou a toracotomia tém sido mais
utilizadas, como no caso apresentado. Com o
advento da laparoscopia, a abordagem mudou
para um procedimento minimamente invasivo,
com menor morbimortalidade.’

Em conclusao, a presenca de um defeito no
diafragma permite a passagem de visceras
abdominais para a cavidade toracica levando a
compressao do pulmao ipsilateral e,
dependendo do volume das visceras herniadas,
ha desvio do mediastino com compressao do
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pulmao contralateral. Mesmo com avancos
diagnosticos e terapéuticos ainda é possivel
encontrar pacientes com diagnostico tardio de
HDC, o que mostra que essa doenca ainda é
subdiagnosticada. Um diagnostico tardio de HDC
pode facilmente ser confundido com outras
doencas devido ao seu quadro sintomatico
inespecifico, além de poder estar associada a
condicoes genéticas como, por exemplo, a
sindrome de Ehlers Danlos, como foi relatado
anteriormente. Essa condicao requer maior
experiéncia e conhecimento por parte do
médico para que o diagnodstico seja feito de

forma precisa sem acarretar maiores
complicacbes para o paciente.
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