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INTRODUÇÃO: A síndrome heterotáxica, ou situs ambiguus, é uma condição 
complexa e rara, que acomete 1 a cada 10.000 nascidos vivos1, sendo mais prevalente 
em homens na proporção 2:1. Esta anormalidade é por definição um arranjo 
diferenciado de órgãos e vasos associados a dimorfismos, de modo a envolver um 
grande espectro de anomalias sem características definidas2. Tal condição é 
subclassificada em heterotaxia com poliesplenia (múltiplos baços) e asplenia (ausência 
de baço), apresentando diferentes manifestações clínicas e prognósticos. O cenário se 
agrava frente ao subdiagóstico da doença e à escassez de fontes teórico-científicas 
acerca do tema, o que implica na necessidade de novas informações. 

METODOLOGIA: Foi realizado um levantamento bibliográfico do período de 1999 a 

2019 nas bases PUBMED, MEDLINE e SCIELO, com utilização das palavras 

"heterotaxy syndrome", "situs ambiguus", "polysplenia" e "asplenia". Excluiu-se artigos 

duplicados ou sem relevância ao tema, sendo selecionados 10 para leitura do texto 

completo. 

OBJETIVO: Abordar, por meio desta revisão, os aspectos gerais da síndrome 
heterotáxica, bem como contrastar as subclassificações presentes. 

DISCUSSÃO: A anatomia típica do corpo humano é composta por um arranjo usual de 
órgãos e vasos denominado situs solitus, enquanto que a inversão em espelho dessas 
estruturas é intitulada situs inversus3. Dessa forma, a anatomia que destoa das 
particularidades citadas é classificada em situs ambiguus, justamente por não se 
encaixar nas classificações anteriores. Em humanos, estudos levantam a hipótese de 



que os genes envolvidos na síndrome heterotáxica são ZIC3, NODAL, CFC1, ACVR2B, 
LEFTY2, CITED2 e GDF14,10. Já outros afirmam que não se sabe exatamente em que 
momento embriológico ocorrem tais alterações, mas acredita-se que surjam no período 
entre a 20ª e a 30ª semana gestacional, quando há a formação do coração primitivo e 
das conexões vasculares2. Além disso, a gravidade das más formações pode resultar 
na morte intrauterina6. A complexidade dessa síndrome está refletida nos vários termos 
usados para identificá-la. Contudo, apesar de a classificação da síndrome heterotáxica 
com poliesplenia ou asplenia sugerirem alterações anatômicas típicas de cada classe, 
estas envolvem grande número de achados, os quais muitas vezes se sobrepõem. 
Citam-se a interrupção da veia cava inferior (VCI) com continuação para o sistema 
ázigo (por meio de uma veia supra cardinal direita persistente), má rotação intestinal, 
obstrução intestinal, dextrocardia e alterações pancreáticas (exemplo, a agenesia da 
porção dorsal)5,6.  Por outro lado, na síndrome heterotáxica com poliesplenia – 
conceituada como lateralidade esquerda bilateral (isomerismo esquerdo) –, salienta-se 
a presença de pulmões bilobados bilateralmente com brônquios hiparteriais, átrios 
pulmonares bilaterais, duas artérias coronarianas, fígado centralizado, estômago em 
posição indeterminada e baços múltiplos 2,6. Dentre suas manifestações clínicas, 
enaltece-se maior incidência de anormalidade intestinal, como: não rotação, má 
rotação e fixação intestinal. Já na síndrome heterotáxica com asplenia – 
frequentemente descrita como lateralidade direita bilateral (isomerismo direito) –, 
destaca-se a presença de pulmões trilobados bilateralmente com pequenas fissuras 
bilaterais, brônquios traqueais, artéria coronária única, fígado centralizado e estômago 
em posição indeterminada2,6. Clinicamente, a asplenia aumenta a prevalência de 
sepsemia, uma vez que um dos sítios de maturação das células B está ausente8; 
destaca-se também o aumento da doença cardíaca congênita, presente em 99-100% 
dos casos7, bem como a presença de estenose periférica, fruto de uma estenose da 
artéria pulmonar causada pelo alargamento do septo ventricular9. Tais características 
justificam a maior gravidade da asplenia quando comparada à poliesplenia, sendo que 
a primeira, em 80% dos casos, resulta em aumento da mortalidade no primeiro ano de 
vida e a segunda possui uma maior frequência de diagnósticos realizados 
incidentalmente na idade adulta2,7. Assim, a síndrome heterotáxica asplênica possui 
prognóstico mais reservado.  

CONCLUSÃO: Assim, apesar destas anomalias de situs serem raras, o conhecimento 
de suas repercussões, tanto clínicas quanto prognósticas, são fundamentais para 
diagnose e manejo clínico-cirúrgico do paciente. Contudo, o desafio da gestão de tais 
achados clínicos, causadas pela individualidade de cada disposição anatômica, torna a 
conduta médica e o conhecimento científico da síndrome heterotáxica imprescindível 
para o melhor prognóstico do paciente.  
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