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ABSTRACT

IMPORTANCE OF EARLY DIAGNOSIS OF ANORECTAL MALFORMATION: AN
INTEGRATIVE REVIEW

Introduction: Anorectal malformation (ARM) is an abnormality in the fetal development of
the anus and rectum, which interferes with functionality and may be associated with other
anomalies, making early diagnosis essential. Objective: To investigate the importance of
early diagnosis of ARM. Methodology: An integrative literature review was conducted

based on a bibliographic survey using the search equation “(diagnosis) AND (anorectal)
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AND (malformation)” between January and April 2025. Scientific studies published in the last
5 years, in Portuguese, English or Spanish, and free of charge were included. Other reviews,
letters to the editor, case reports, editorials and duplicate articles were excluded. 597 articles
were found, of which 3 were selected for the sample. Results: The relationship between
MAR and other anomalies is highlighted, as well as the need for consistent methods for its
evaluation, a consensus on its anatomical variants, and accurate tests to develop an
appropriate treatment plan. Furthermore, epidemiological studies on MAR may find a pattern
of clinical and environmental factors, such as gestational infections and maternal lifestyle
habits, among patients, to enable early diagnosis. Conclusion: Based on this review, the
importance of early diagnosis of ARM to prevent exacerbations and identify other anomalies

is evident.

Keywords: Anorectal Malformations, Early Diagnosis, Triage.

RESUMO

IMPORTANCIA DO DIAGNOSTICO PRECOCE DE MALFORMAGAO ANORRETAL: UMA
REVISAO INTEGRATIVA

Introducgao: A malformacao anorretal (MAR) € uma irregularidade no desenvolvimento fetal
do anus e do reto, que interfere na funcionalidade e pode estar associada a outras
anomalias, tornando seu diagndstico precoce imprescindivel. Objetivo: Investigar a
importancia do diagnostico precoce de MAR. Metodologia: Foi realizada uma reviséo
integrativa da literatura, a partir de um levamento bibliografico com a equagéo de busca
“(diagnosis) AND (anorectal) AND (malformation)”, entre janeiro e abril de 2025.
Incluiram-se estudos cientificos publicados nos ultimos 5 anos, em portugués, inglés ou
espanhol, e gratuitos. Excluiram-se outras revisbes, cartas ao editor, relatos de caso,
editoriais e artigos em duplicidade. Foram encontrados 597 artigos, sendo 3 selecionados
para a amostra. Resultados: E destacada a relagdo da MAR a outras anomalias e a
necessidade de métodos consistentes para sua avaliagcdo, de um consenso acerca das
suas variantes anatdomicas e de exames precisos para elaborar um plano de tratamento
adequado. Ademais, estudos epidemioldgicos sobre MAR podem encontrar um padrao de
fatores clinicos e ambientais, como infec¢des gestacionais e habitos de vida maternos,
entre os pacientes, para realizar um diagnéstico precoce. Conclusao: A partir desse
levantamento bibliografico, percebe-se a importancia do diagndstico precoce de MAR para

evitar exacerbacgdes e identificar outras anomalias.
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Palavras-chave: Malformagdes Anorretais, Diagndstico Precoce, Triagem.

RESUMEN

IMPORTANCIA DEL DIAGNOSTICO PRECOZ DE LA MALFORMACION ANORRECTAL:
UNA REVISION INTEGRADORA

Introduccién: La malformacion anorrectal (MAA) es una irregularidad en el desarrollo fetal
del ano y el recto que interfiere con la funcionalidad y puede estar asociada a otras
anomalias, por lo que el diagndstico precoz es esencial. Objetivo: Investigar la importancia
del diagnéstico precoz de la MAA. Metodologia: Se realiz6 una revision bibliografica
integradora mediante un estudio bibliografico con la ecuacion de busqueda “(diagndstico)
AND (anorectal) AND (malformacién)”, entre enero y abril de 2025. Se incluyeron estudios
cientificos publicados en los Ultimos 5 afios, en portugués, inglés o espafiol, y de acceso
gratuito. Se excluyeron otras revisiones, cartas al editor, informes de casos, editoriales y
articulos duplicados. Se encontraron 597 articulos, de los cuales 3 fueron seleccionados
para la muestra. Resultados: Se destaca la relacion de la MAA con otras anomalias, asi
como la necesidad de métodos consistentes para su evaluacion, un consenso sobre sus
variantes anatomicas y examenes precisos para desarrollar un plan de tratamiento
adecuado. Ademas, los estudios epidemioldgicos sobre la RAM permiten identificar un
patrén de factores clinicos y ambientales, como infecciones gestacionales y habitos de vida
maternos, en los pacientes, lo que facilita un diagnéstico precoz. Conclusion: Esta revision
bibliografica evidencia la importancia del diagndstico precoz de la RAM para evitar

exacerbaciones e identificar otras anomalias.

Palabras clave: Malformaciones Anorrectales, Diagndstico Precoz, Triage.

INTRODUGAO

A malformagao anorretal (MAR) é uma irregularidade funcional e estrutural no
desenvolvimento fetal do anus e do reto que pode estar presente em ambos os géneros,
interferindo no funcionamento do reto, do anus distal e do sistema geniturinario. Tal
condigéo tem a sua gravidade e complexidade variadas, partindo de fistulas perineais até

extrofia cloacal’.

SciELO Preprints - preprints.scielo.org



SciELO Preprints - Este documento € um preprint e sua situacédo atual esta disponivel em: https://doi.org/10.1590/SciELOPreprints.15014

Nesse contexto, a classificagdo de Krickenbeck divide as malformagdes em fistulas
perineal, retouretral, bulbar, prostatica, retovesical e vestibular, cloaca, malformacao
anorretal sem fistula e estenose anal. Tal ferramenta de identificacdo € essencial para a
escolha da abordagem de tratamento a ser adotada? além de prever a capacidade de
continéncia do paciente, analisando a necessidade de um gerenciamento intestinal
especifico e cuidados especializados, a fim de que o paciente tenha uma vida social
saudavel®.

Dados epidemioldgicos demonstram que a MAR ocorre em 1 a cada 5000 neonatos,
onde 50% dos casos estao associados a outras anomalias congénitas, como espinha bifida,
malformacdes cardiacas, fistula traqueal, atresia esofagica, anomalias renais e
dos membros®.

Essa interrelagdo entre problemas congénitos é conhecida por VACTERL (vertebral,
anorretal, cardiaco, atresia esofagica, renal e de membros) e o diagndstico da malformacéao
anorretal pode sinalizar a existéncia de uma dessas anomalias®. Diante desse fato, o
diagnéstico precoce dessa malformagao pode ser realizado por exame fisico e exames
complementares, além de ser imprescindivel para analisar a possibilidade de haver outras
disfungdes e evitar sérias sequelas*.

Dessa forma, com o intuito de investigar a importancia do diagnéstico precoce da
malformacdo anorretal, foi realizada uma busca metddica em bases de dados cientificos
nacionais e internacionais, respondendo a seguinte pergunta norteadora: “Qual a

importancia do diagndstico precoce de malformagao anorretal?”

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo integrativa, uma modalidade de artigo cientifico
caracterizada pela reunido e sintese de resultados dos estudos encontrados na literatura
cientifica apds uma busca sistematizada acerca de uma tematica. Tendo isso em vista, o
presente estudo teve como etapas de construgdo a elaboragdo da questdo de pesquisa; o
estabelecimento de critérios para inclusdo e exclusdo dos artigos cientificos que
compuseram a amostra;

a categorizacdo; a avaliagdo dos artigos inclusos; a interpretacdo dos resultados e a
apresentagdo da revisdo ou sintese do conhecimento®. A questio norteadora do estudo foi:
“Qual a importancia do diagnostico precoce de malformagao anorretal?”

O levantamento bibliografico foi realizado no periodo entre os meses de janeiro e

abril de 2025 e a busca foi realizada a partir da fonte de busca PubMed. Os termos

utilizados para a estratégia de busca selecionados no Descritores em Ciéncias da Saude
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(DeCS) em combinagdo com os operadores booleanos AND, seguindo as recomendacdes
do Preferred Reporting Items for Systematic reviews and Meta-Analyses - (PRISMA).

Foi utilizado a equacéo de busca “(diagnosis) AND (anorectal) AND (malformation)”
nos idiomas portugués, inglés e espanhol. Os critérios de inclusdo foram: estudo clinico,
protocolo de ensaio clinico, ensaio clinico, ensaio clinico controlado, estudo multicéntrico,
estudo observacional e ensaio controlado randomizado publicados na integra, disponiveis
eletrbnica e gratuitamente, em idiomas portugués, inglés ou espanhol, de 2020 a 2025 e
que respondessem a pergunta norteadora da revisdo. Ja como os critérios de exclusédo
foram: outras revisdes, cartas ao editor, relatos de caso, editoriais, artigos em duplicidade e
aqueles que no titulo ja ndo se referiam ao tema proposto.

Para a extragéo e a categorizacdo dos dados, foi construido um instrumento com os
seguintes itens: identificacao da publicagao (titulo do artigo, ano de publicacéo e objetivo),
aspectos metodolégicos do estudo (tipo de abordagem, método empregado) e evidéncias
que identifiquem os tipos de diagnéstico de malformacdo anorretal, destacando as
complicagdes que podem ocorrer, caso nao seja realizado em tempo habil, conforme

apresentado nos resultados no quadro sintese da revisao (Tabela 1).

Figura 1 — Fluxograma de selegc&o dos estudos conforme o Preferred Reporting Items for

Systematic Reviews and Meta Analyses (PRISMA).

Artigos encontrados por meio da
busca na base de dados
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Elegibilidade Registro de excluséao:
(n=3) Pagos (n = 327)
Tipos de estudo fora dos
critérios de inclusdo (n = 254)
l Incompletos (n = 1)

Nao respondem a pergunta
norteadora (n = 14)

Artigos incluidos na reviséo
(n=3)

Artigos excluidos da revisdo
(n = 594)

Fonte: Autoras, 2025.

RESULTADOS

A partir da estratégia de busca foram encontrados 597 artigos completos publicados
entre os anos de 2020 e 2025, sendo destes 3 que atenderam os principios de inclusio e
exclusdo para compor a amostra da presente revisdo. O fluxograma a seguir demonstra os
3 artigos selecionados e detalha as etapas de triagem dos artigos para compor a revisao
(Figura 1).

A tabela a seguir apresenta em suma os resultados de trés estudos que enfatizam a
importancia da capacitagdo multidisciplinar para diagndéstico precoce de malformagao
anorretal, demonstrando os tipos de diagndstico de malformagcdo anorretal e as
complicagdes que podem ocorrer, caso nao seja realizado em tempo habil. Cada artigo é
descrito com base em seu titulo, ano de publicagdo, objetivo, método e principais
evidéncias, proporcionando uma visdo expandida acerca das diferentes abordagens e

resultados.

Tabela 1 — Sintese dos artigos selecionados para a presente revisao integrativa.

TiTULO ANO OBJETIVO METODOLOGIA EVIDENCIAS

-—

Um estudo de coorte | 2024 | Descrever a apresentagao e

Trata-se de um estudo

Os fatores associados ao

baseado na populagao
sobre diagnoéstico e
tratamento precoce de
malformacéao anorretal
no Reino Unido e na
Irlanda.

o tratamento inicial da
malformacgao anorretal
(MAR); avaliando a
frequéncia, as causas € as
consequéncias do
diagndstico tardio.

prospectivo de coorte
populacional realizado
com recém-nascidos
diagnosticados com
malformagao anorretal
no Reino Unido e
Irlanda.

diagnéstico tardio
incluiram sexo feminino
(OR 2,06; 1,0-4,26), ter
uma abertura perineal
visivel (OR 2,63;
1,21-5,67) e anomalias
que levaram ao mecénio
visivel no perineo (OR
18,74; 2,47-141,73).
56/174 (32%) tiveram um
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diagnéstico de
associagao VACTERL
(vertebral, anorretal,
cardiaca, traqueal,
esofagica, renal e de
membros).

N >

Pratica atual de
diagndstico e
tratamento de fistula
retouretral em
pacientes do sexo
masculino com
malformacéao
anorretal: uma
pesquisa multicéntrica
por questionario no
Japao.

2024

Investigar o diagnéstico e
tratamento de fistula
retouretral em pacientes do
sexo masculino com
malformacgéao anorretal no
Japéo usando uma
pesquisa por questionario.

Trata-se de uma
pesquisa multicéntrica
por questionario em
ambiente on-line, onde
foram feitas perguntas
sobre o diagnoéstico e o
tratamento, por
membros institucionais
do Japanese Study
Group of Anorectal
Anomalies.

Os métodos diagnésticos
usados para verificar a
localizagao da
extremidade retal apds o
nascimento foram a
invertografia, a radiografia
de mesa cruzada em
decubito ventral e a
ultrassonografia.
Para a avaliacéo de
fistulas retouretrais foram
usados colostogramas
distais ressonancia
magnética, tomografia
computadorizada,
ultrassonografia e
cistoscopia ou
uretroscopia.

W >

Fatores de risco para
malformacgbes
anorretais e
associadas em
criangas alemas: uma
analise de 10 anos.

2021

Avaliar possiveis fatores de
risco pré-natal para ARM
em um hospital terciario.

Trata-se de um estudo
observacional, onde foi
usado um caso-controle
para comparar fatores
de risco em
malformagao anorretal
(n =44) a um grupo
controle (n = 26),
questionarios pré-natais
modificados, registros
pré-natais das maes e
entrevista estruturada
com os participantes.

Os fatores de risco que
influenciam o
desenvolvimento fetal
devem ser considerados
criticamente e uma
avaliagao interdisciplinar
em achados clinicos
pouco claros no primeiro
dia de vida é
recomendado para
otimizar a terapia e
influenciar positivamente
0 resultado.

Fonte: AUTORAS, 2025.

DISCUSSAO

Long et al.® realizaram um estudo prospectivo de coorte populacional para analisar a

frequéncia, as causas e as consequéncias de um diagnéstico tardio de malformagao

anorretal (MAR) em criangas britanicas e irlandesas. Os autores explicitaram a importancia

de estudos epidemiolégicos a respeito dessa doenga e a necessidade de métodos mais

consistentes de avaliacdo dos tipos de MAR, pois a classificagdo de Krickenbeck nao

estabelece um consenso acerca das variantes anatdomicas de alguns subtipos, como as

definicbes de anus anterior e fistula perineal.

Nesse contexto, a importancia de um diagndstico pré-natal, embora raro, ou ao

nascer dessa anomalia é fomentada nesse estudo por meio da apresentacdo das
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consequéncias de um diagnéstico tardio, como obitos e prejuizos funcionais no intestino e
nos dérgaos genitais, e da associagdo VACTERLS.

Ademais, os autores destacam que o treinamento da equipe médica acerca da
triagem de MAR, exigido pelas mudangas politicas do Royal College of Paediatrics and
Child Health do Reino Unido, pode diminuir o nimero de diagnésticos tardios, sugerindo a
necessidade de um novo estudo considerando essas mudancas®.

Harumatsu et al.” aplicaram um questionario online em 61 hospitais sobre o
diagnéstico e o tratamento de cada tipo de MAR em pacientes masculinos no Japao. Entre
0s aspectos analisados neste instrumento de pesquisa, estdo os tipos de exames
solicitados e a abordagem cirurgica adotada. Todos os hospitais usam o colostograma distal
e a maior parte adota invertograma, ultrassonografia e cistoscopio ou uretroscopia como
meétodo para diagnéstico de MAR.

Nesse interim, a precisdo diagnéstica se mostrou fundamental na escolha cirdrgica
adequada, sendo os exames de imagem, principalmente a ultrassonografia, considerados
mais precisos por visualizarem melhor as principais estruturas sem precisar de sedacéo e
nao oferecer grandes riscos, como perfuragéo a perfuragéo intestinal’.

Lauriti et al® também enfatizou a importancia de observar a evacuagdo dos
recém-nascidos. Ainda que as primeiras fezes (mecénio) possam ser expelidas por meio de
uma fistula perineal, retovaginal ou retovesical®, caso ndo ocorra nas primeiras 24 horas e
as fezes nao forem verde-escuras e pegajosas, o0 neonato deve continuar no hospital, pois
pode ser sinal de afecgdes no trato digestivo inferior, como atresia ou estenose, doenga de
Hirschsprung, fibrose cistica, disturbios metabolicos, anus imperfurado ou infecgao®.

Kapapa, Becker e Serra® conduziram um estudo epidemiolégico, em um hospital
terciario, visando estudar possiveis fatores de risco pré-natal para MAR, por meio da
aplicagdo de questionarios pré-natais e entrevista estruturada. Foram levados em
consideracao possiveis infecgdes na gravidez, doencgas, tratamento hormonal, mudangas
nos habitos de vida, peso corporal antes e durante a gravidez, consumo de drogas licitas ou
ilicitas e fatores ambientais, como exposi¢éo a substancias toxicas®.

Embora tal estudo ndo tenha sido suficientemente conclusivo, foi possivel
estabelecer algumas relagdes entre os fatores analisados, como o uso de acido félico
durante a gestacao, que pode diminuir os riscos desta e de muitas outras malformacgdes, e o
consumo de nicotina que foi associado ao risco aumentado dessa anomalia. Com os dados
coletados, os profissionais da equipe multidisciplinar podem ficar mais atentos a
possibilidade de um paciente nascer com MAR, podendo diagnosticar e tratar essa

anomalia sem esperar a sua exacerbagao®.
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CONCLUSAO

A partir do levantamento bibliografico realizado para a presente revisao integrativa,
embora tenha enfrentado uma escassez de estudos disponiveis que satisfizesse os critérios
de elegibilidade, observou-se que o diagndstico precoce de MAR é fundamental para evitar
exacerbacgdes e identificar outras anomalias relacionadas.

Constatou-se que é de grande valia conhecer as caracteristicas epidemiologicas das
criancas que nascem com MAR, embora ndo haja fatores de risco rigidamente
estabelecidos, e as relagbes entre algumas ocorréncias durante a gestagao e a presenga da
MAR, sem esperar as sequelas para ser concluido.

Nessa perspectiva, foi fomentada a necessidade de um consenso entre os
profissionais de saude ao caracterizar os tipos de malformacdes anorretais e ao escolher a
sua conduta inicial, bem como os exames a serem solicitados, para que o diagndstico seja
mais preciso e eficaz.

Por fim, a importancia do diagndstico precoce de MAR esta em identificar as
possiveis anomalias relacionadas e escolher o tratamento mais adequado ao paciente em
tempo habil e de modo preciso, evitando exacerbagdes, principalmente relacionadas ao

intestino e aos 6rgaos genitais.
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