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Os recém-nascidos com grande lesdes cerebrais podem estar em grande risco de apresentarem
desabilidade no neurodesenvolvimento. A deteccdo precoce das grandes lesdes pode alertar tanto
aos clinicos como os pais e referendar para uma intervencéo apropriada e precoce.

Segundo Lyson as anormalidades do desenvolvimento podem ser convenientemente divididas em
malformacdes que se iniciam antes de 20 semanas de idade gestacional e aquelas que se iniciam apds
a 20® semana (ocorrem devido a necrose isquémica, hemorrdgica e ou por agdo de agentes
infecciosos gque constituem a maior causa de paralisia cerebral). Durante as primeiras 20 semanas de
gestacdo, o tubo neural fecha e sdo formadas as vesiculas telencefélicas. As células nervosas séo
geradas na matriz germinativa, adjacente as cavidades intracerebrais e migram para as suas posi¢oes
finais. No telencéfalo, a inteira populacdo de neuronal é gerada entre a 5% e a 202 semana de
gestagéo, aproximadamente 100 dias.

ULTRA-SOM UNIVERSAL

Aplicando ultra-som universal em 2309 RN a termo aparentemente normais, Wang et al, 2004
(Taiwan) detectou 6 casos de grandes lesGes cerebrais (0,26%): 3 casos de hemorragia
intraventricular (2 grau Il e 1, hemorragia intraparenquimatosa no lobo temporal direito), 2 casos de
agenesia de corpo caloso e um caso de infarto na artéria cerebral média. Ao nascer os RN nédo
apresentaram anormalidades neuroldgicas ou problemas especificos como apnéia, intolerancia
alimentar ou desconforto respiratorio.

No seguimento, 0 caso com hemorragia no lobo temporal foi perdido, devido & adocdo; dos dois
casos com hemorragia intraventricular, um teve atraso leve no desenvolvimento, estando normal aos
3 anos e um caso mostrou anormalidades neuroldgicas e significante atraso no desenvolvimento.

Dos dois casos de agenesia calosa, um apresentou desabilidade motora e leve retardo mental aos
20 meses e o outro, anormalidades neuroldgicas transitorias na infancia, com leve atraso no
desenvolvimento aos 15 meses.

A menina com infarto no territorio da artéria cerebral média apresentou neurodesenvolvimento
normal aos 12 meses, a despeito de leve microcefalia.
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Lesdo hiperecdica na ganglia basal esquerda, indicando infarto lacunar no territdrio da artéria
cerebral média (cortes coronal e sagital)



Agenesia calosa (corte coronal-a- e sagital-b-) e ressonancia magnética-c,d.

Os autores ndo detectaram causas para a ocorréncia da hemorragia intraventricular nos 3 casos,
assim como para o caso de infarto no territério da artéria cerebral média.

A agenesia do corpo caloso tem sido descrita ocorrer em 2-3% das criangas com desabilidades no
neurodesenvolvimento. A prevaléncia na populacdo geral é 0,3-0,7%. O retardo mental ou a
paralisia cerebral tem sido descritos ocorrer em 82% e 31%, respectivamente. Os que ndo
apresentam cromossopatias ou outras malformac6es cerebrais podem ter um prognéstico melhor.

A prevaléncia de hipotireoidismo congénito € por volta de 1/4000, doengas metabdlicas, 1/10.000-
340.000 e deficiéncia congénita da audicdo, 1-2/1000. No entanto, a prevaléncia de grandes lesdes
cerebrais foi de 2,6/1000.

AGENESIA DO SEPTO PELUCIDO (DISPLASIA SEPTO-OTICA:
SINDROME DE MORSIER)

A displasia septo-Optica € uma rara anomalia (2-3/100.000) de etiologia desconhecida
caracterizada pela auséncia do septo pelicido e hipoplasia do disco éptico. Os individuos afetados
tém deficiéncia visual (&s vezes cegueira) e disfuncdo do eixo hipotalamo-hipdfise. Outros achados
podem ser encontrados: anomalias crénio-faciais, como hipotelorismo e labio leporino,
ventriculomegalia, retardo mental, hemiparesia. Este termo foi devido a Morsier que associou a
hipoplasia do nervo éptico a auséncia do septo pelicido. Para o diagndstico, a ressonancia magnética
é de grande importancia, assim como a oftalmoscopia do nervo Optico (a presenca da hipoplasia
Optica € decisiva para o diagnostico: a papila é pequena, palida e muitas vezes com duplo contorno).



As convulsbes e o retardo mental séo freqiientes, assim como a hemiplegia, atetose, autismo,
epilepsia, déficit no aprendizado e déficits de atencédo.

A ecografia transfontanelar visualizamos a auséncia do septo pelicido e uma aparéncia
quadrangular dos cornos frontais fundidos; no corte sagital, vemos um corpo caloso hipoplasico
(adelgacado).A ultra-sonografia ndo permite avaliar os canais e nervos opticos, embora seja possivel
em alguns casos, demonstrar a dilatagdo dos recessos Opticos e das cisternas supra-selar e
quiasmatica.

A ecografia transfontanelar mostra a auséncia do septo peltcido e uma aparéncia quadrangular
tipica dos cornos frontais fundidos (corte coronal).No corte sagital, observamos o corpo caloso
hipoplasico fino (Pilu G, 1996)
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Recém-nascido pré-termo, 725g, 29 semanas, com aspecto ecografico sugestivo de displasia septo-
Optica (Dr.Paulo R. Margotto)

No entanto, pode ocorrer auséncia do septo peltcido independente da Sindrome de Morsier,
constituindo um achado de autépsia, um elemento que se acompanha da agenesia do corpo caloso (0
desenvolvimento do septo pellcido esta bem ligado aquele do corpo caloso), ou consequiéncia de



hidrocefalias progressivas. Pode ocorrer uma deficiéncia isolado do hormdnio do crescimento e um
panhipopituitarismo global

Auséncia do septo peltcido (ventriculos laterais em forma quadrangular). A seta mostra o fornix
ocupando uma posi¢ao caudal anormal (Scoffings DJ , Kurian KM, 2008.)

Ressonancia magnética no corte crnal evidenciando auséncia do septo pelucido, hipoplasia do
corpo caloso, hipoplasia bilateral das vias Opticas e hipéfise de pequeno tamanho (Diaz-Rubio
JL2008)

AGENESIA DO CORPO CALOSO

O corpo caloso é a mais larga comissura conectando os hemisférios cerebrais. E uma placa extensa
de densas fibras mielinizadas, localizadas profundamente na fissura longitudinal, que reciprocamente
interconecta regides do cortex a todos os lobos com correspondentes regides do hemisfério oposto. O
seu desenvolvimento € um evento mais tardio na ontogénese cerebral (12-18 semanas de gestag&o).
O corpo caloso estd muito relacionado anatémica e embriologicamente com o septo pellcido



A agenesia do corpo caloso pode ser completa ou parcial (neste Gltimo caso, é conhecido como
disgenesia do copo caloso, na qual a por¢do caudal (esplénio e o corpo) esté faltando. A agenesia do
corpo caloso distorce a arquitetura intracraniana. Os ventriculos laterais tendem a ser maiores que 0
normal, principalmente a nivel do &trio e dos cornos occipitais. Os cornos frontais dos ventriculos
laterais sdo de tamanho normal, mas sdo mais separados do que o normal (aspecto de “chifre de
touro”). O terceiro ventriculo é frequentemente alongado superiormente. Os sulcos cerebrais médios
se dispdem radialmente em torno do teto do 3° ventriculo (disposicéo tipo “raios de sol”). Sob
condigdes normais, o ramo da artéria calosa anterior corre ao longo da superficie superior do corpo
caloso, delineando uma alga semicircular. Quando o corpo caloso esta ausente, esta alca € perdida e
0s ramos da artéria cerebral anterior s&o observados ascendendo linearmente.
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Representacao esquematica dos achados associados com a agenesia do corpo caloso que podem
ser demonstrados na ecografia transfontanelar no corte coronal e sagital Pilu G, 1996)
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Observem os aspectos do Corpo Caloso
Na RM (Fig. a: normal;Fig c: agenesia calosa-Rede Sarha) e a ecografia transfontanelar(Fig b:
normal)
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Criangas com 2 meses, proveniente da Genética com cromossopatia em estudo; observamos o
aspecto dos giros em” raios de sol” (a,corte sagital) e o afastamento dos cornos frontais dos
ventriculos laterais (b,corte coronal: aspecto “chifre de touro™ (ecografia realizada por Paulo R.
Margotto)

H& uma alta frequéncia de malformagdes associadas a auséncia do corpo caloso, sugerindo que a
agenesia do corpo caloso faca parte de um disturbio do desenvolvimento mais generalizado. A
anomalia mais frequentemente encontrada é a Malformacéo de Dandy-Walker. A agenesia do corpo



caloso tem sido encontrada em 3% de todos os fetos com ventriculomegalia e quase em 10% dos
fetos com leve ventriculomegalia.

Anomalias no cariétipo podem ser encontradas em 20% (a Trissomia do 18 foi relatada ocorrer em
30%, atrissomia do 8 e do 13 em 20% cada). Postula-se que os cromossomos 8, 13 e 18 influenciam
diretamente o desenvolvimento do corpo caloso.

Glass et al relataram uma prevaléncia de agenesia do corpo caloso e hipoplasia do corpo caloso de
1,8/10.000 nascidos vivos. A prematuridade esteve associada 4 vezes mais e a idade materna maior
ou igual a 40 anos, 6 vezes mais.. A cromossopatia ocorreu em 17,3% .

Na ecografia transfontanelar observamos o corpo caloso, no corte sagital, como uma banda
sonoluscente demarcada superior e inferiormente por duas linhas ecogénicas.

Uma distincdo deve ser feita em agenesia completa e parcial do corpo caloso. A agenesia completa
resulta de uma embriogénese defeituosa e as parcial, pode representar uma verdadeira malformacéo
como resultado de um evento que interrompeu 0 seu desenvolvimento em qualquer tempo da
gestacdo. A agenesia parcial da porcdo anterior do corpo caloso provavelmente se deve a
encefalomaldcia focal, enquanto quer a agenesia parcial da porgdo posterior provavelmente decorre
de formacéo incompleta do corpo caloso. Os eventos cerebrais associados com a agenesia do corpo
caloso parcial séo mais sutis.

Quanto ao desenvolvimento dos recém-nascidos com agenesia do corpo caloso: o seguimento de
30 RN com diagnostico pré-natal de agenesia do corpo caloso isolada (ou seja, sem outras
malformacgBes demonstradas e com cariotipo normal), mostrou na idade de 11 meses, um
desenvolvimento normal ou boderline em 26 de 30 RN, ou seja, 87%, Nos casos com severo
comprometimento do desenvolvimento, outras malformagdes estavam associadas.

Deve ser lembrado que a agenesia do corpo caloso é a Unica condi¢do que, mesmo na presenca de
inteligéncia normal, é associada com achados neuroldgicos peculiares e déficits cognitivos sutis.

O diagnostico de agenesia de corpo caloso no feto aumenta a preocupacdo quanto a presenca de
outras sindromes genéticas, erros inatos do metabolismo. No entanto, ndo requer qualquer
modifica¢do do cuidado obstétrico padrdo. A falha de progressdo do trabalho de parto, requerendo
cesariana pode estar relacionado a alta freqliéncia de macrocrania nestas criangas com agenesia
calosa.

MALFORMACAO DE ARNOLD-CHIARI

Nesta anomalia (descrita por Arnold-Chiari nos anos de 1890) observa-se o deslocamento caudal
do cerebelo e do quarto ventriculo para dentro do canal vertebral, havendo concomitantemente
um certo grau de displasia cerebelar.

Tipo I: simples alongamento e discreto deslocamento inferior das tonsilas cerebelares

Tipo Il: pronunciado deslocamento caudal do cerebelo (do segmento inferior do vermis), do bulbo,
da regido inferior da ponte e do 4° ventriculo para o interior do canal vertebral

Tipo IlI: deslocamento anormal de todo o cerebelo para uma grande espinha bifida cervical
(encefalocele cervical)

Tipo IV: hipoplasia cerebelar sem a ocorréncia do deslocamento significativo do contetido da fossa
posterior para o interior do canal vertebral (hipoplasia cerebelar severa)

Mais atualmente ndo tem sido incluido o Tipo Ill e IV na categoria de Malformagdes
de Arnold-Chiari.

A presenca de hidrocefalia € muito comum, ocorrendo com freqliéncia desde o nascimento. A
causa, na grande maioria dos casos, se deve a estenose (40-75% dos casos), atresia (10%) ou



compressao do aqueduto de Sylvius (estiramento e posteriormente estreitamento pelo deslocamento
caudal do cerebelo). Em uma menor percentagem de casos, a hidrocefalia pode ocorrer apds a
correcdo da mielomeningocele, devido a modificacdo da dinamica liquérica.

Estas criancas,com Malformacdo de Arnold-Chiari tipo I podem apresentar mais tarde cefaléia,
disturbios do sono e apnéia central (esta pode ocorrer devido a compressdo ou isquemia do centro
respiratorio, disfuncdo da ativacdo do sistema reticular medular ascendente). Estas anormalidades
podem ocorrer sem sintomas neuroldgicos e normalizaram rapidamente ap0s a cirurgia
(descompressao da fossa posterior). Estudos sugerem haver um componente hereditario (Szewka AJ
et al descreveram 3 familias com pelo menos 2 casos de Arnold-Chiari tipo | sintomaticos).

A ultra-sonografia se observa a posicdo bastante baixa do cerebelo e a perda da sonoluscéncia
normal da cisterna magna em sua superficie inferior. No corte sagital se consegue demonstrar o
cerebelo se estendendo através do forame magno profundamente na coluna cervical superior. Os
ventriculos laterais mostram-se aumentados mais nos cornos occipitais do que nos cornos anteriores
(colpocefalia). O plexo cordide mostra-se grande e muitas vezes lobulado.O 3° ventriculo mostra-se
aumentado, mas a sua regido posterior pode ser encoberta pela proeminente massa intermédia. O
aspecto é de “asas de morcego”.

Fig. a Fig b

Malformacédo de Arnold-Chiari Tipo Il: colpocefalia, dilatacdo desproporcional da por¢do do
ventriculo lateral(Fig. a). Na Fig b: Proeminente massa intermédia no 3° Ventriculo dilatado é
vista no corte sagital, na linha media(Cohen HL, 1996)

SINDROME DE DANDY-WALKER

Esta anormalidade consiste na dilatacéo cistica do quarto ventriculo, consequente a atresia dos
foramens de Magendie e de Luschka e pode ocorrer algum grau de disgenesia verminiana. Ocorre
também aumento do 3° ventriculo e dos ventriculos laterais, além do aumento do 4° ventriculo.
Outras malformacdes podem ser encontradas (50 a 70% dos casos), como a agenesia do corpo caloso



(piora o prognoéstico), cistos porencefalicos, encefaloceles e holoprocencefalia, rins policisticos,
defeitos cardiovasculares, Iabio leporino. A ultra-sonografia cerebral revela nitidamente grande
fossa posterior, pequeno resquicio cerebelar e um exuberante 4° ventriculo

A estimativa de incidéncia é de 1/30.000 nascidos, sendo responsavel por 4-12% dos hidrocéfalos
infantis. Os fatores genéticos desempenham importante papel. A recorréncia é de 1-5%.

A malformacdo de Dandy-Walker dever ser distinguida da Variante de Dandy-Walker
(caracteriza-se por pequeno defeito no vermis cerebelar sem dilatacdo da cisterna magna; ocorre
duas vezes mais do que a forma classica; dificil diagnostico) e da Megacisterna Magna (grande
cisterna magna, maior que 10mm sem disgenesia cerebelar; representa 54% das malformagoes
cisticas posteriores); tem sido ligada a trissomia do 18).

A manifestacdo cléssica refere-se aos sintomas de hidrocéfalo que ocorre geralmente no primeiro
ano de vida.O desenvolvimento intelectual destes pacientes é controverso: 40 % morrem no periodo
neonatal e 70% dos sobrevivente apresentam déficits cognitivos.O prognostico da variante de
Dandy-Walker e Mega Cisterna Magna € incerto, ndo havendo dados disponiveis. Ambas condi¢oes
podem ser assintomaticas.

Ao nascimento, deve ser feita cuidadosa procura de malformagdes associadas,assim como
cuidadoso seguimento destes RN com suspeita de variante de Dandy-Walker ou com Cisterna
Magna maior que 10mm.

No manuseio neurocirdrgico, a colocacdo de shunt no 4° Ventriculo ndo tem sido efetivo, devido o
aqueduto ndo permitir adequado fluxo do liquor céfalo-raquidiano.

Fig.a Fig. b

Fig. a: Corte coronal evidenciando Malformacdo de Dandy-Walker. Observamos uma
proeminente area cistica posteriormente (C) na regido da cisterna magna. A area cistica
representando fluido cérebro-espinhal em um 4° ventriculo obstruido pode ser vista estendendo-se a
porcao mais anterior do 4° ventriculo (4) via um defeito no vermis cerebelar (H)., QUE FAZ PARTE
DA ANOMALIA. Nao héa significante ventriculomegalia neste momento, mas o hidrocéfalo se
desenvolverd poucas semanas mais tarde ((Timor-Tritsch IE et al, 1996). Figura b: Malformagéo de
Dandy-Walker, com aumento da fossa posterior, visto no corte sagital. (Cohen HC,, 1996)
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RM: Dandy-Walker com displasia cerebelar em um RN de 6 dias de vida; observamos grande
colecdo liquida (LCR) na fossa posterior (Patel S, Barkovich J, 2002)

HOLOPROCENCEFALIA

A holoprocencefalia (ocorre em 1/11000 a 1/20.000 nascidos vivos) se deve a uma falha parcial
ou completa do procencéfalo primitivo em formar o telencéfalo (hemisférios cerebrais) e o
diencéfalo (talamo, hipotalamo). A clivagem do prosencéfalo ndo ocorre e os hemisférios cerebrais
ndo se desenvolvem. O inicio destes disturbios ocorre entre a 5% e 62 semana de gestacdo Nos casos
mais extremos podemos ter deformidades como ciclopia e nos casos mais brandos, hipotelorismo.
Muitas destas criangas também apresentam anomalias na linha média (fenda palatina, narina Unica).

A principal causa da holoprocencefalia é o disturbio cromossémico, ocorrendo entre 40 a 50% dos
casos. A trissomia do 13 isoladamente ocorre em 75% dos cariétipos anormais.

Vaérios casos familiares sugere uma etiologia mendeliana com transmissao autossémica dominante
(risco de recorréncia de 6%).

A holoprosencefalia se subdivide basicamente nas formas alobar, semilobar e lobar.

-na forma alobar (64%), a mais severa, ha um Gnico ventriculo, os tdlamos sdo fundidos na
linha médias e hd uma auséncia do 3° ventriculo

-na variedade semilobar (24%), os dois hemisférios sdo parcialmente separados
posteriormente, mas ha ainda uma simples cavidade ventricular.

-na holoprocenfalia lobar (12%), a desorganizacdo do cérebro é mais sutil. O cérebro é
dividido em dois distintos hemisférios, com a Gnica excecdo que é a ocorréncia de variavel grau de
fusdo a nivel do girus cingulado e dos cornos frontais dos ventriculos laterais. O septo pelucido é
sempre ausente.

Na ultra-sonografia, o diagndstico diferencial da holoprosencefalia lobar deve ser feito com
hidrocefalia associada com lesdo secundaria do septo pelicido. Na holoprosencefalia lobar podemos
observa o fornices na linha média, visualizado dentro do 3° ventriculo.

Tanto a forma lobar como a semilobar apresentam progndstico ruim, sendo oferecido a gestante a
opcao da interrupgdo da gestacdo antes do limite de viabilidade. Para as gestacdes que continuam,
recomenda-se o tratamento estritamente conservador.

Quanto ao progndstico da holoprosencefalia lobar, € incerto; os individuos afetados podem ter vida
normal, mas o retardo mental e seqiielas neuroldgicas ocorrem com freqiiéncia.

A displasia do aqueduto de Sylvius presumivelmente estd presente em muitos casos, levando a
hidrocefalia.
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O manto cortical frequentemente apresenta heterotopias e outros sinais disturbios na migracéo
neuronal. O corpo caloso é geralmente ausente.

O cariotipo deve ser sempre realizado nestes casos, sendo importante na formulagdo do risco de
recorréncia em futuras gestacdes.

Na ultra-sonografia: na forma alobar, ndo se visualiza a foice do cérebro e ha um Unico ventriculo
central e volumoso. Os tdlamos sdo fundidos.

Na forma semilobar, o ventriculo Gnico costuma ser um pouco menor em relagdo a forma alobar (o
3° ventriculo é praticamente incorporado ao ventriculo Unico).

Na forma lobar, observa-se um desenvolvimento variavel dos lobos cerebrais e os cornos frontais
exibem conformagao com base achatada. O septo pellcido esté ausente.

rog ™

Fig.b

Fig. a
Figura a:Holoprosencefalia alobar (Gnico ventriculo e fusdo dos talamos) (Paulo R. Margotto);
Fig. b: CT mostrando a malformacéo holoprosencefalia em que observamos ventriculo lateral
nico e fusdo talamica (Volpe JJ, 1987)

ESQUISENCEFALIA

E uma rara anomalia congénita da migracdo neuronal caracterizada pela presenca de fendas
que se estendem da margem ventricular a superficie cortical. E descrita como fendas
hemisféricas na regido primarias de fissuras, particularmente a fissura de Sylvius com envolvimento
da substancia cinzenta. Geralmente esta associada com outras malformacfes cerebrais, como
agenesia calosa, displasia septo-Optica, ventriculomegalia, polimicrogiria, pachigiria, hetetopia e
lisencefalia.

A esquisencefalia é classificada em 2 tipos: tipo 1 (labios fechados): fenda pequena e simétricas,
com seus labios fundidos, ndo contendo liquor céfaloraquididano; tipo Il (labios abertos): defeito
cortical maior, permitindo a comunicacdo do ventriculo lateral com o espago subaracnoideo (as
fendas geralmente ocorrem nos lobos parietal e temporal, sendo mais freqiientemente simétrica e
bilateral).

A migracdo neuronal ocorrem entre 7 e 16 semanas. Eventos, como insulto vascular, que
interrompem a migracdo dos neuroblastos da matriz germinativa ao cdrtex cerebral ddo origem a
esquisencefalia.

A clinica dos pacientes inclui a epilepsia, microcefalia, distirbio motores. Na dependéncia da
quantidade do envolvimento cortical, a inteligéncia pode varia do normal a severo retardo mental.
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O diagnéstico diferencial deve ser feito com holoprocencefalia (como vimos esta se caracteriza por
uma cavidade ventricular Unica e talamos fundidos), hidrancencefalia (auséncia total do cérebro),
cisto aracndide (ndo se comunicam com os ventriculos laterais e sdo assimétricos).

O diagnostico pos-natal com a ultra-sonografia cerebral é feita raramente devido a dificuldade em
avaliar a periferia do cérebro, podendo ser avaliado com maior precisdo pela ecografia
transfontanelar 3D. (Araujo Junior et al, 2006). A demonstragdo da comunicacdo do ventriculo
lateral com o espago subaracnoideo é essencial na confirmacdo do diagndstico (esquisencefalia de
labios abertos).

AOCENLIRWA DO
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Esquisencefalia de l1&bios abertos

A seguir, ecografia transfontanelar e tomografia de cranio de um recém-nascido de 34, nascido no
HRAS suspeito de malformac&o cerebral intra-utero (“dados sugestivos de Holoprosencefalia lobar
+ Dandy-Walker). O diagnostico foi compativel com esquisencefalia de I&bios abertos.

e =

Dilatacéo biventricular (VE=VD=4mm), auséncia do septo pelucido; comunicacéo do ventriculo
com o cortex (corno frontal direito e occipital esquerdo). (Dr. Paulo R. Margotto)
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TC do recém-nascido anterior:Comunicagao do espaco subaracndide com o espaco
subependimario do corno frontal direito e corno occipital esquerdo compativel com esquisencefalia.
Os giros corticais dos labios frontais tem um padréo espinado, com pobreza de sulcos intergirais
compativel com paquigiria/ lisencefalia e auséncia do septo peltcido

VENTRICULOMEGALIA CEREBRAL FETAL

A dilatagdo ventricular representa a mais freqiiente anormalidade cerebral observada nos fetos. Em
60% dos casos, a dilatacdo ventricular é isolada.

Pilu et al, mostraram que a largura atrial dos ventriculos laterais de fetos normais permanece
constante durante a gestacdo, com um didmetro medio de 6,9+-1,3mm., sendo considerada moderada
ventriculomegalia um didmetro entre 10-15mm e severa ventriculomegalia acima de 15mm. O ponto
de corte para a ventriculomegalia na ressonancia magnética foi largura atrial >10mm. Wyldes e
Watkinson usam o termo hidrocéfalo quando o didmetro atrial € maior que 15mm e com rapido
aumento.

Devido ao aumento da espessura do cértex durante a gestacdo, o tamanho relativo dos
ventriculos laterais diminui de 70% com 18 semanas a 30% com 28 semanas de gestacdo e
permanece constante a seguir.

O prognostico dos fetos com ventriculomegalia (VM) é ruim quando associada com anomalias
do sistema nervoso central, aberragfes cromossomicas, infeccdo e hemorragia cerebral. A
ventriculomegalia moderada ndo progressiva unilateral pode constituir uma variante do normal da
anatomia fetal.

A etiologia da ventriculomegalia permanece desconhecida. Provavelmente é multifatorial e
freqUentemente encontra-se associada com anomalias do sistema nervoso central, aberragdes
cromossomicas, infecgéo fetal ou hemorragia intracerebral.

O encontro de uma dilatacdo ventricular intra-utero levanta uma série de questdes que podem
ajudar na determinacdo da etiologia, como: aumento da ecogenicidade da parede ventricular que €
um forte indicador de etiologia hemorragica, espessamento e irregularidade da parede ventricular
pode sugerir disturbios na migracdo neuronal (heterotopias periventriculares, onde neste caso, a
ressonancia magnética é a técnica de escolha na confirmacdo diagndstica), agenesia do corpo caloso,
agenesia septal (a falta de visibilidade do septo pelucido, fusdo dos cornos frontais e
ventriculomegalia, sugerem agenesia septal).

As alteragdes cromossomicas foram relatadas em 9% dos fetos com  moderadas
ventriculomegalia (no estudo de Goldstein et al, a incidéncia foi de 23%-3/13 casos examinados).

As anomalias do sistema nervoso central nos casos de moderada ventriculomegalia estiveram
presentes e mais de 50% dos casos, incluindo espinha bifida, malformagdo de Dandy-Walker e
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agenesia de corpo caloso. Na série de Goldstein e col, 12% dos fetos (4/33) com moderada
ventriculomegalia apresentaram anomalias do sistema nervoso central (2 com hidrocéfalo e 2 com
cisto no plexo coroide)

Quanto ao prognostico, é interessante citar que pode haver regressdo espontanea da moderada
ventriculomegalia, ocorrendo em 33,3% na série de Goldstein et al , estando de acordo com 0s
relatos na literatura (29%). Estudo de Kelly et al citado por Garel e col., a partir de uma anélise de
295 fetos com ventriculomegalia isolada, demonstrou resolucdo espontanea da ventriculomegalia
moderada em 29% dos casos, permanecendo estavel em 57% dos casos e, porém, progressao em
14% dos casos. Goldstein et al explicam a regressdao observada da ventriculomegalia pelo atraso
parcial ou transitério na drenagem ou superproducédo do fluido espinhal.

Quanto ao seguimento das criangas que apresentaram ventriculomegalia moderada na vida fetal, os
dados disponiveis na literatura sdo insatisfatorios. No estudo de Goldstein et al, 61,6% (16 de 26
criancas) tiveram crescimento e desenvolvimento normais na idade de 2 anos.

O estudo de Gaglioti et al mostrou que quando a ventriculomegalia constituia um achado
isolado, 97,7% dos fetos com leve ventriculomegalia (10-12 mm), 80% com moderada
ventriculomegalia (12,1-14,9mm) e 33,3% dos fetos com severa ventriculomegalia (>15mm)
estavam vivos aos 24 meses ou mais de vida. O progndstico neurocomportamental correspondente a
essas criangas foi normal em 93% (leve ventriculomegalia), 75% (moderada ventriculomegalia) e
62,5% (severa ventriculomegalia). Com estes resultados, os autores estabeleceram um limite abaixo
de 12 mm para a largura ventricular na definicdo de ventriculomegalia boderline. Os casos com
medidas acima deste valor sdo aqueles mais frequentemente associados a malformacbes e menos
freqlientemente terdo um desenvolvimento neurocomportamental normal.

Breeze et al relataram desenvolvimento normal em apenas 1 de 8 criangas com severa
ventriculomegalia (esta crianca tinha cariotipo normal e agenesia calosa).

A presenca de malformagdes associadas é considerada um fator de progndstico ruim. Também a
presenca do 3° ou 4° ventriculos dilatados tém sido considerado um marcador de prognéstico ruim,
assim como severas dilatagdes (acima de 15mm).

A presenga de hemorragia intraventricular ocorre intra-Gtero em 1-5/10000 gestacGes. Entre as
causas, sdo citadas, acidentes ou traumas durante a gestacdo e trombocitopenia aloimune. No
entanto, a causa nem sempre € identificada. Nem sempre € identificada intra-Gtero devido a
ecogenicidade isolada do sangue e do plexo coroide, sendo confirmada logo apds o nascimento ao
ultra-som. O progndstico esté relacionado com a extensdo da lesdo parenquimatosa. Assim, nem
sempre a dilatagdo ventricular pés-hemorragica € associada com prognostico ruim, mesmo com
moderada a severa ventriculomegalia (Luciano R et al).

No estudo de Pilu et al, o risco de prognostico neuroldgico ruim nos fetos com moderada
ventriculomegalia (10-15 mm) foi maior no sexo feminino (22,6%) em relacdo ao sexo masculino
(4,6%: RR=4,89; IC a 95% de 1,35-17,65). No caso da largura atrial maior que 12 mm ou mais, 0S
resultados foram 13,9% para o sexo feminino e 3,8% para 0 sexo masculino com RR=3,6; IC a
95% de 1,035-12,84.

Uma vez identificada a ventriculomegalia fetal, deve ser realizada uma busca de malformacgdes,
incluindo ecocardiograma e caridtipo. Na auséncia de malformacdes associadas e aberracdes
cromossdmicas, uma moderada ventriculomegalia isolada ndo progressiva permite um favoravel
prognostico neurocomportamental.
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O neonatologista ao receber um RN com histéria de ventriculomegalia fetal deve se informar se a
ventriculomegalia foi aparentemente isolada ou associada com outras anormalidades e se foi
transitoria, unilateral ou leve. O ultra-som deve ser realizado para a deteccdo de malformagdes
cerebrais, entre as quais a hipoplasia ou aplasia de corpo caloso, Sindrome de Dandy-Walker,
lisencefalia, holoprosencefalia, esquisencefalia e estenose de aqueduto de Sylvius. Investigar erros
inatos do metabolismo.

Ventriculomegalia moderada ndo progressiva unilateral de 11-13mm foi relatada como uma
variante do normal da anatomia fetal com um prognéstico neurolégico favoravel. Senat et al
relataram  um desenvolvimento cognitivo normal nestes casos em 88%. Os fetos com
ventriculomegalia isolada devem ser acompanhados com ultra-som até ao final do terceiro trimestre.
Achiron et al relataram desenvolvimento neurolégico normal em 80% dos casos com
ventriculomegalia unilateral (diferenca maior do que 2,4mm na largura dos ventriculos). Segundo
estes autores israelenses, algum grau de assimetria dos ventriculos laterais existe no cérebro fetal
humano. Assimetria ventricular lateral isolada provavelmente ndo é clinicamente significativa e pode
ser considerada uma variante do normal, mais do que um achado patolégico.

HIDROCEFALIA

A hidrocefalia congénita resulta de um acimulo excessivo de liquor cefaloraquidiano (LCR) com
um excessivo crescimento do perimetro cefalico. Aproximadamente 3 a 4 recém-nascidos de cada
1000, nascem com hidrocefalia J& a hidranencefalia representa destruicdo macica dos hemisférios
cerebrais secundaria a oclusdo pré-natal e bilateral da artéria carétida interna. Estruturas pares e
arredondadas que representam regides talamica e hipotaldmica intactas séo facilmente identificadas e
as estruturas da fossa posterior também se encontram essencialmente preservadas.

Entre as causas de hidrocefalia, a mais frequente é a obstrucdo do aqueduto de Sylvius secundéria
a infeccdo, tumor, cisto subaracndide e angioma do plexo cordide.

A hidrocefalia congénita apresenta riscos para o desenvolvimento cognitivo em consequéncia de

alteracbes na proliferacdo e migracdo neuronal, além do comprometimento do desenvolvimento
neuronal.

Fig.a

RN a termo, sexo feminino, com hidrocéfalo congénito diagnosticado ao nascer, observando-se
extrema atenuagdo do manto cerebral na regido occipital(Fig.a:ecografia cerebral e Fig.b: TC). O
RN foi encaminhado a neurocirurgia do Hospital de Base de Brasilia para derivacao ventriculo-
peritoneal. As sorologias para infec¢des perinatais cronicas foram normais (Margotto,PR; Castro
J; HRAS/SES/DF)
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O manuseio ndo deve ser baseado somente no tamanho ventricular e do manto cerebral. H4 uma
correlagdo limitada entre o tamanho ventricular e o tamanho do manto cortical com o
desenvolvimento neuroldgico. O reaparecimento dramatico do cdrtex cerebral ap6s a drenagem
ventricular atesta o potencial da plasticidade do cérebro hidrocefalico.

iga Figb

Fig.a:Hidrocéfalo congénito, realizado no primeiro dia de vida, em que ndo vemos o manto cerebral na
regido occipital e extrema atenua¢do do manto anteriormente. Fig b:11 meses apds a colocagéo do shunt em
que vemos o grande aumento na espessura do manto cerebral (Volpe, 1987)

A hemorragia peri/intraventricular é a maior causa de ventriculomegalia (VM) no recém-nascido,
mas a VM pode ser o reflexo de ampla lesdo da substancia branca, principalmente as VM nao
acompanhadas de macrocefalia, podendo explicar o prognéstico desfavoravel neste recém-nascido.
A ventriculomegalia secundaria a reducdo da substancia branca representa alteracfes subsequentes
na conectividade hemisférica, provendo assim base para a deficiéncia cognitiva nestes pacientes. Os
RN com desproporcional aumento do trigono ou corno occipital ndo apresentaram significantes
diferencas no desenvolvimento nas idades corrigidas de 6,12,18 e 24 meses em relacdo aqueles RN
sem este achado.

Dos RN com hemorragia peri/intraventricular, 65% dos casos apresentam dilatagéo ventricular
ndo progressiva e 35% desenvolvem dilatacdo progressiva lenta secundéria a maltiplos pequenos
codgulos no liquor cefaloraquidiano, impedindo a sua circulacdo ou reabsor¢do. O prognéstico esta
relacionado com a severidade da hemorragia e a presenca ou ndo de hemorragia parenguimatosa
(infarto hemorrégico periventricular).

O unico tratamento estabelecido para o hidrocéfalo pds-hemorragico persistente e progressivo
com aumento da pressdo intracraniana é a derivacdo ventriculo-peritoneal. Para os RN graves,
abaixo de 1500g com coégulos sanguineos ventriculares, a opcéo temporaria € a colocacéo do shunt
ventriculosubgaleal (em 20% pode ser definitivo) e a derivagdo ventricular externa.
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Fig. a Fig.b

Hemorragia intraventricular grau Il com infarto hemorragico periventricular (figura a ;figura b) que
evoluiu para hidrocéfalo pés-hemorragico (observem grande cisto porencefalico comunicando-se com o
ventriculo lateral (figura c)
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Recém-nascido de 26 semanas, tempo de bolsa rota de 5 dias, 725g. A primeira ecografia
transfontanelar realizada com 5 dias de vida foi normal; RN apresentou piora clinica, com quadro
séptico com 12dias de vida. A ecografia craniana foi repetida com 21 dias de vida, sendo
evidenciado hidrocéfalo p6s-hemorragico (podemos observar coagulos em coalescéncia) (Dr. Paulo
R. Margotto)

Dados de estudos em animais sugerem haver nos modelos de hidrocéfalo, significante alteragdes
na maturacdo dendritica, nos neurbnios corticais, distdrbios no desenvolvimento de
neurotransmissores e na sinaptogénese que podem afetar o desenvolvimento organizacional do
cortex cerebral. Estas alteracBes podem ser reversiveis com a correcdo precoce do hidrocéfalo
(melhora tanto a sinaptogénese, como o déficit de aprendizado).

A colocacdo da derivacdo proporciona melhor desenvolvimento psicomotor e o contetdo total de
mielina pode se aproximar do normal, se os axonios ndo tenham sido lesados, assim como o
restabelecimento das sinapses. A hidrocefalia leva a lesdo axonal, seguido de gliose, atrofia da
substéncia branca e em alguns casos, com cavitagcdo desta, além de alteragcdes degenerativas nas
fibras descendentes dos tratos corticoespinhais.

Estudo recente de Adams-Chapman et al, envolvendo 6161 criangas com peso ao nascer <1000g,
evidenciou que os RN de peso abaixo de 1000g com severa hemorragia intraventricular que
requereram a colocacdo do shunt sdo de alto risco para um progndstico adverso aos 18-22 meses, em
relagdo as criangas com e sem hemorragia intraventricular severa e com e sem shunt (14 % das
criangas que requereram shunt apresentaram neurodesenvolvimento normal com 18-22 meses).

O estudo holandés de Brouwer et al, envolvendo 214 pré-termos com idade gestacional <-34
semanas, relatou que somente as criangas com dilatagdo ventricular pds-hemorragica com
hemorragia grau 1V (infarto hemorrégico periventricular) apresentaram efeito negativo no quociente
de desenvolvimento na idade corrigida de 24 meses. A percentagem de paralisia cerebral foi de 80%
no grupo hemorragia intraventricular grau IV com shunt versus em nenhuma das criangas com
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hemorragia intraventricular grau I11 com shunt.

Kulkarni et al analisaram os determinantes de qualidade de vida das criangas com hidrocefalia na
idade de 11 anos no Canada, onde todo o cuidado de satde é publico. Apos ajustes(regressao linear
multivariada), os fatores mais importantes associados com baixa qualidade de vida nestas criangas
foram baixa renda familiar e baixo nivel educacional dos pais, convulsdes, mielomeningocele e
prolongado tratamento para obstrugéo do derivacgao.

O deficiente desenvolvimento cortical nos cérebros hidrocefalicos se deve a obstrugdo do liquor
cefalo-raquidiano nos estdgios fetais (0 LCR contém fatores moduladores da neurogénese e
diferenciacdo). O acumulo do LCR pode resultar em um desenvolvimento cortical anormal atraves
do acumulo de fatores inibitorios a proliferacdo neuronal normal. A colocacdo precoce de uma
derivacdo pode prevenir a leséo neuronal progressiva. A perda celular de progenitores
neuronais para 0 LCR (ha rompimento do epéndima no hidrocéfalo) pode contribuir para a deficiente
recuperacdo do manto cortical. A exposicdo destas células no ambiente ventricular com altas
concentracdes de mediadores inflamatorios nestes RN, além de confundir os clinicos na
interpretacéo da celularidade do LCR nestes RN, pode interferir com a proliferagcdo apropriada,
migracdo e diferenciacdo celular.

MALFORMACAO DA VEIA DE GALENO

De todas as malformagdes artério-venosas no periodo neonatal, as que envolve a veia de Galeno
sdo as mais comuns. Um aneurisma da veia de Galeno pode levar a insuficiéncia cardiaca (95% dos
casos apresentam-se como insuficiéncia cardiaca congestiva) e hidropsia fetal ndo imune

A ultra-sonografia Doppler revela significativo aumento da velocidade do fluxo sanguineo
cerebral. Deeg e Scharfdescreveram esta malformagdo em um RN com insuficiéncia cardiaca, como
uma grande estrutura cistica atras do 3° ventriculo e a placa quadrigeminal; o cisto comprimia a parte
posterior do 3° ventriculo e o arqueduto, causando hidrocefalia obstrutiva. Com a ultra-sonografia
Doppler colorida, foi evidenciado fluxo dentro do aneurisma, assim como artérias originado das
artérias cerebrais posterior e média. Tessler e cl relataram excelente correlacdo entre a ultra-
sonografia Doppler colorida com a angiografia na deteccdo destas malformacdes artério-venosas.

Abaixo, a ultra-sonografia de um RN (Reg — 20/4/01-2) que deu entrada na Unidade de
Neonatologia do HMIB com quadro de insuficiéncia cardiaca congestiva e uma informagdo de um
“grande cisto em plexo cordide” no ultra-som pré-natal. Realizamos o ultra-som cerebral, sendo
detectado uma estrutura cistica na regido da veia de Galeno (Fig. a). A adi¢do do Doppler mostrou
turbilhonamento do fluxo sanguineo, evidenciando o carater vascular da lesdo (Fig b). A ausculta do
cranio evidenciou sopro continuo , mais evidente na regido posterior do crénio. A tomografia
computadorizada confirmou o achado.
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Fig. a

No ano de 2003, tivemos outro caso de aneurisma da veia de Galeno: RN-Reg. 300785-2, GEmeo
B, “hidrocefalia intra-Gtero”; nasceu no dia 7/2/03, cesariana, 38 semanas de gestacdo; peso ao
nascer de 2155g; Apgar de 9 e 10. Alta em boas condicdes, no terceiro dia de vida. Com 9 dias de
vida, deu entrada na UTI Neonatal do HRAS com grave quadro de insuficiéncia cardiaca congestiva.
Realizada a ecocrafia cerebral que revelou grave dilatacdo biventricular, hemorragia bilateral em
plexo cordide e malformacdo na veia de Galeno. A TC e RM confirmaram a malformacao da veia de
Galeno, sendo indicada a embolizacdo da referida veia. Com 23 dias de vida, o RN foi transferido
para 0 Alojamento Conjunto. Alta com 38 dias de vida, estavel, sem a realizagcdo, ainda, da
embolizacdo. Observem as figuras: a: ultra-sonografia do gémeo | (sem aneurisma da veia de
Galeno) e gémeo Il, a esquerda (aneurisma da veia de Galeno). Na Fig b: ultra-sonografia Doppler
cerebral no gémeo |1, evidenciando a malformacao da veia de Ga no.

........

Fig. a
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DEFEITOS DE FECHAMENTO DO TUBO NEURAL

A partir da 32 semana do desenvolvimento embrionério, inicia-se a formacéo da placa neural que
dard origem ao tubo neural, estrutura embrionadria que da origem ao sistema nervoso central
(encéfalo e medula espinhal), através dos processos de indugdo, proliferacéo, diferenciagdo celular e
apoptose (morte celular programada); estes processos s@o controlados em geral por genes de origem
materna e genes que controlam a especificagdo do uso cranio-caudal, segmentos corporeos,
organogénese, atuando nos diversos campos do desenvolvimento embrionario.

Defeitos durante o fechamento do Tubo Neural (este fechamento ocorre entra 32 e 42 semana de
vida pds-concepcional) produzirdo uma série de malformacdes, dependendo do momento, extensdo e
altura da falha. Anencefalia, encefalocele e espinha bifida sdo os exemplos mais importantes de
Defeitos do fechamento do Tubo Neural (DTN).

O defeito mais rostral e grave é a anencefalia, na qual a calota craniana ndo se forma e o tecido
nervoso malformado € exposto, o que invariavelmente produz dias de vida. A encefalocele é a
herniacdo de tecido encefalico através de falhas dsseas. E habitualmente recoberta de pele integra e
sua severidade é determinada pelo volume de tecido nervoso extracraniano. Os defeitos envolvendo
coluna e medula espinhal, como raquisquise, meningocele, mielomeningocele sdo os mais freqlentes
e recebem tambeém a denominagdo de espinha bifida. A gravidade também depende da altura e
extensdo da lesdo. Meningoceles que ndo contém tecido nervoso podem ser operadas sem deixar
disfuncdo neuroldgica. Infelizmente as mielomeningoceles sdo as mais frequentes e, mesmo quando
adequadamente tratadas, produzem diferentes graus de paraplegia.

Transtornos esfincterianos com bexiga neurogénica estdo quase sempre presentes e, especialmente
quando mal manejados, podem produzir infeccBes repetidas do trato urinario com hidronefrose e
insuficiéncia renal. Disfuncdo sexual também sera um problema.

Habitualmente as fun¢bes mentais como cognig¢do, comportamento e linguagem estdo conservados
nas criancas com espinha bifida. Entretanto, a infec¢cbes do sistema nervoso central ndo sdo
incomuns por contaminagdo antes ou durante o fechamento cirdrgico do defeito. Nestes casos pode
haver atraso severo envolvendo também fungbes mentais. A espinha bifida esta associada a
malformacdo de Arnold Chiari, na qual porg¢Ges do tronco encefalico e cerebelo, que normalmente
séo intracranianas, durante sua formagéo passam os limites do forame magno e ocupam 0s primeiros
segmentos da coluna cervical. Esta anormalidade pode comprometer o fluxo normal de liquido
cefalorraquideo e, por isso, a espinha bifida esta quase sempre associada a hidrocefalia, que requer
derivagdo ventriculo-peritoneal e ndo raramente produz problemas como obstrucdo e infeccdo ao
longo da vida.

A freqiéncia destas malformacGes varia em diferentes paises e regibes. S3o escassas as
publicacOes no Brasil sobre a prevaléncia dos DTN, que varia de 0,83: 1000 a 1,87: 1000. O Estudo
Latino Americano de Malformacdes Congénitas (ECLAMC) abrange 173 hospitais na América
Latina, muitos deles no Brasil, onde todos os nascimentos com malformac6es sdo notificados. De
1967 a 1995 ocorreram mais de 4 milhdes de nascimentos nestes hospitais e a prevaléncia de DTN
foi de 1,5: 1000. A espinha bifida é o defeito mais freqliente na maioria das regides, seguida da
anencefalia e depois da encefalocele.

As mulheres que ja tiveram gestacdes cujo feto apresentava DTN tém 2 a 3% de chances de
recorréncia (20 a 30:1000), muito maior que nas mulheres em geral. Mulheres com diabetes mellitus
tipo 1 ou aquelas que usam drogas antiepilépticas, especialmente acido valprdico ou carbamazepina,
tém chances aumentadas de gestagdes afetadas, o que ocorre também quando a mulher mesma, seu
parceiro ou outros parentes proximos apresentam DTN.
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Os defeitos no fechamento do tubo neural podem fazer parte de inimeras sindromes dismérficas de
etiologia génica ou cromossdOmica, 0 que requer diagndstico correto para o adequado
aconselhamento do casal para futuro planejamento familiar. Consistente com o modelo multifatorial,
0 risco de recorréncia aumenta quando had irmdos afetados. Os defeitos isolados do tubo neural
surgem de uma interacdo de fatores genéticos e ambientais, com risco de recorréncia de 2-5%,
caracterizando um modo de heranga multifatorial (agentes teratogénicos como a hipertermia, acido
retindico e diabetes materno favorecem o seu aparecimento).

O ACIDO FOLICO E OS DEFEITOS DO TUBO NEURAL

A relacdo entre o uso peri-concepcional do &cido folico e a reducdo da incidéncia de DTN tem sido
sugerida nos ultimos 30 anos. Estudos metodologicamente convincentes foram publicados na ultima
década. Nao h& davidas sobre a eficacia da suplementacdo de acido folico, tanto na prevencdo de
recorréncias de DTN (em mulheres com gestagcOes previamente afetadas) como na prevencdo da
primeira ocorréncia de um DTN promovida pela suplementagdo de &cido folico varia em diferentes
estudos e gira em torno de 70%. A protecdo também € alta na prevencao das recorréncias.

A patogenia dos DTN ainda ndo é bem compreendida e por isso 0s mecanismos através dos quais o
acido fdlico reduz a incidéncia destes defeitos também ndo o sdo. Possivelmente a origem destas
malformacdes é multifatorial, envolvendo fatores ambientais e genéticos. A primeira hipotese que
surge é de que a suplementacdo com &cido félico trataria uma deficiéncia na mae. No entanto, alguns
estudos tém mostrado que os niveis de &cido fdlico no sangue e eritrcitos ndo sao
significativamente diferentes em maes que tiveram e que néo tiveram seus filhos afetados por DTN.
Outros estudos mostram diferencas pequenas nestes dois grupos. Uma segunda possibilidade é a de
que a suplementacdo com acido folico pudesse compensar necessidades aumentadas de algumas
mulheres por transtornos geneticamente determinados no aproveitamento do acido folico. Estes
transtornos afetariam a estrutura molecular de enzimas envolvidas no metabolismo do &cido folico.
Estudos de genética molecular tém identificado, em casos isolados, mutagBes que determinam
disfungédo de uma destas enzimas, a 5,10-metilenotetrahidrofolato redutase.

Estes conhecimentos tém gerado debate a respeito das estratégias de Saude Pudblica visando
aumentar o aporte de &cido félico, especialmente nas mulheres em idade fértil. Nos anos 90, os
paises ocidentais comegaram a promover ativamente o uso do &cido folico na prevencdo dos DTN.
Em 1999, a Academia Americana de Pediatria e outras entidades nos Estados unidos publicaram as
recomendagdes relativas a suplementacdo com &cido folico visando especialmente & prevencdo dos
DTN. Recomendam que toda mulher em idade fértil consuma 0,4mg de &cido félico diariamente.
Quando h& antecedente de gestacdo afetada por DTN, deve-se consumir 4mg por dia. Quando
existem outros fatores de risco como a mulher mesma, seu parceiro ou outros parentes proximos com
DTN, diabetes mellitus tipo I, uso de acido valprdico ou carbamazepina, deve-se considerar a

possibilidade de aumentar a dose para 4mg/dia no periodo pré-concepcional. Recomendacdes da
Academia Americana de Pediatria a respeito da suplementac@o com acido f6lico na preven¢do dos DTN

GRUPO DOSE DIARIA (1X/DIA)

Todas as mulheres em idade fértil sem 0,4mg, mesmo que ndo se planeje
antecedente de gestagéo afetada por DTN engravidar.

Todas as mulheres em idade fértil com 4mg, mesmo que ndo se planeje
antecedente de gestacéo afetada por DTN engravidar.

A mulher mesma, seu parceiro ou algum Considerar a possibilidade de aumentar
parente proximo com DTN. a suplementacdo de 0,4 para 4mg no

diabetes mellitus tipo | periodo peri-concepcional.

Uso de 4cido valproico ou
carbamezapina

23



A suplementagdo deve ser feita para toda a mulher em idade fértil. N&o é apropriado inicia-lo ao
perceber a gestacdo, porque neste momento o tubo neural j& estd se formando ou ja teria completado
seu fechamento. Também ndo é adequado iniciar a suplementacdo apenas quando se planeja
engravidar, ja que a maioria das gestacdes ndo é planejada.

E imperativo o seu uso em mulheres com histéria familiar de DTN, iniciando 16 semanas antes da
concepcao até 16 semanas ap0s a concepgao.

Na América Latina, o Ministério da Salde do Chile determinou que a farinha de trigo seja
enriquecida com acido folico desde janeiro de 2000. L4, cada 100g de farinha de trigo contém 0,2mg
da vitamina, o que resulta na suplementacdo média de 0,364mg por dia para cada adulto. Esta
poderia ser uma estratégia adotada também no Brasil, onde, assim como no Chile, o consumo de péo
é habitual.

Considerando que a prevaléncia média dos DTN no Brasil seja a mesma da América Latina,
1,5:1000 nascimentos, entdo anualmente no Brasil nascem cerca de 4000 bebés com este tipo de
malformagdo. Recentemente Aguiar e cl relataram, na Maternidade do Hospital das Clinicas da
Universidade Federal de Minas Gerais, uma prevaléncia de 4,73: 1000 partos (89/ 18807), tendo sido
maior entre 0s natimortos (23,7: 1000) do que nos RN vivos (4,16: 1000). Os autores relataram
maior incidéncia entre os RN com peso <=2500g. As criancas afetadas por DTN, suas familias e 0s
profissionais envolvidos no seu manejo, como pediatras, neurocirurgides, neurologistas, enfermeiros,
sd0 os que sentem a real magnitude deste problema. E responsabilidade destes profissionais e das
sociedades que os representam divulgar junto a populagéo e as autoridades da Salde a importancia
da suplementacéo de &cido félico para mulheres em idade fértil. Medidas coletivas como a adi¢do de
acido folico a alimentos industrializados deve ser considerada, ja que, a luz dos conhecimentos
atuais, os DTN podem ser encarados como uma “epidemia” passivel de prevencdo, assim com a
poliomielite. Para tanto, estudos que determinem com maior precisdo a prevaléncia atual dos DTN
no Brasil sdo urgentes. A luz dos conhecimentos atuais, os defeitos do tubo neural devem ser
encarados como uma “epidemia” passivel de prevencao.

ESPINHA BIFIDA OCULTA

- E o defeito mais comum

- Aalteracdo ocorre somente nas vértebras

N&o ha protusdo externa das meninges

Localizagdo: L5 ou S1 (maioria dos casos)

Suspeitar quando:

LesOes cutaneas na regido lombossacra (hemangioma, nevo piloso, seios
cutaneos ou lipomas)

ESPINHA BIFIDA CISTICA
Mielomeningocele:
- Apresentacdo mais comum (75%)
- O saco herniado contém, além das meninges (duramater e aracndide), tecido
nervoso.Localizado 80% dos casos na regido lombar ou lombossacra
- Associado com malformagfes neuroldgicas: hidrocefalia, Arnold-Chiari, Estenose do

Aqueduto de Sylvius.
- Meningocele:
- 25% dos casos
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- O saco herniado é recoberto com pele e contém somente as meninges

- Fungdo motora preservada

- Rara associa¢do com outras malformac6es do SNC

Conduta :

- Examinar o saco herniado (forma asséptica)

- Observar se ha rotura da membrana com saida de LCR, sinais de infeccdo ou hemorragia

- Ventilagdo: em caso de apnéia, estridor laringeo secundério a paralisia de cordas vocais e
hipoventilacdo cerebral (geralmente ocorre apds o fechamento da mielomeningocele).

- Se RN em posicdo supina, proteger a leséo da presséo externa (fazer uma coroa de compressa e
centrar o saco herniado) Temperatura: devido a maior perda de calor pela lesdo exposta, realizar os
procedimentos sob fonte de calor radiante (evitar a radiagéo direta sobre a lesdo).

- Proteger contetdo herniado

- Hidratacdo venosa: 100-150m1/Kg, devido ao aumento das perdas insensiveis de liquido pela

lesdo.

- Antibidtico: amplo espectro (agentes mais frequentes sdo o S. aureus e 0 S. epidermidis).
- Exame neuroldgico: o progndstico esta relacionado com o nivel da lesdo na medula espinhal

Rai Comportam Funca Progndstico para Risco
zes ento Motor (IJE » do|  peambular de
sfincte HIdI’O
r i
cefalia
LIZ_I - Paraplegia Anorm Mau prognostico. 96%
al Movimento  somente  em
cadeira de rodas
L3 - Envolviment Anorm L3:  mau  prognostico. 86%
L4 Movimentagao somente em
0 do| al cadeira de rodas
quadriceps L4: deambulacio somente
com muletas
LS - Dorsiflexdo e Anorm Bom prognostico; as vezes 60%
S1 flexdo Plantar al dependendo de um pequeno
dos pés apoio nos pés
Hipotonia do
glateo
S2 - Hipotonia Conser Movimentacdo sem auxilio -
S4
dos dedos dos vada
pés
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- Malformagdes associadas:

-Hidrocefalia: 65% dos RN com mielomeningocele sem macrocefalia apresentam
ventriculomegalia que se manifesta apenas apds o fechamento da lesdo espinhal. Realizar o ultra-
som precoce nestes RN

- Alteracbes urologicas: 85% das mielomeningoceles localizadas acima da S2 apresentam
alteracbes neuroldgicas da bexiga. (realizar o ultra-som renal e a cistouretrografia miccional). Na
presenca de bexigoma é contra-indicada a manobra de Crede

(pode acentuar o refluxo vésico-ureteral): esvaziar a bexiga através da sondagem vesical
intermitente

CORREQAO CIRURGICA OU CONDUTA EXPECTANTE
Recomenda-se tratar todos 0s pacientes, exceto nas seguintes situagdes:
- Presenca de anomalias cerebrais graves
- Hidrocefalia extrema ao nascimento
- Lesdo hipdxica-isquémica grave
- Infecc@o do SNC de dificil controle
- Outras malformacdes incompativeis com a vida

A decisdo final sempre deve ser tomada em conjunto com os pais. Se a decisdo for pela cirurgia
esta deve ser o mais precoce possivel (< 1 semana de vida), devido aos riscos de infeccdo
(ventriculite, meningite) e do agravamento da funcdo neuroldgica.
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