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DEFEITOS DO TUBO NEURAL

Experiéncia de 10 Anos Numa Maternidade Central
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RESUMO

OBJECTIVOS: 1) Avaliar a prevaléncia e o impacto da interrupgéo voluntiria da gravidez
nos defeitos do tubo neural 2) Rever a atitude médica, natal e pés-natal, nos casos de espinha bifida,
METODOS: Estudo retrospectivo de todos 0s processos respeitantes a abortos espontaneos,
interrupges voluntarias da gravidez, nado-vivos e nado-mortos afectados por um ou mais defeitos
do tubo neural, registados na Maternidade Dr. Alfredo da Costa de 1 de Janeiro de 1983 a 31 de
Dezembro de 1992. RESULTADOS: Durante este periodo, foram observados 82 casos de defeito
do tubo neural sendo o mielomengocelo e a anencefalia os mais frequentes. A prevaléncia total foi
de 0,78:1000, com uma ligeira tendéncia para subir nos ltimos dois anos. A prevaléncia aonascer
foi de 0.6:1000, verificando-se uma tendéncia marcada para diminuir ao longo dos anos. Oniimero
de casos com diagnéstico pré-natal foi de 9% de 1983 a 1987 e de 77,5% de 1988 a 1992, atingindo
valores de 100% para a anencefalia nos 1iltimos 4 anos do estudo. A interrupgio voluntéria da
gravidez levou a uma queda de 56,3% na prevaléncia ao nascer. A maioria dos partos foi por via
vaginal, optando-se pela cesariana electiva em 4 casos com espmha bifida. Foram submetidos a
cirurgia correctiva neonatal precoce 87,6% dos recém-nascidos vidveis, com lesSes abertas do tubo
neural. CONCLUSAO: A prevaléncia total dos defeitos do tubo neural mantém-se mais ou menos
constante, com uma pequena subida nos {iltimos dois anos. O diagn6stico pré-natal e a interrupgio
voluntiria da gravidez conduzem a uma diminui¢io aprecidvel da prevaléncia destes defeitos ao
nascer. A constitui¢do de equipas multidisciplinares é fundamental para uma melhor abordagem
do recém-nascido afectado por um defeito tdo incapacitante.

SUMMARY
Neural Tube Defects

OBJECTIVES - 1) To determine trends in prevalence of neural tube defects and the impact
of therapeutic abortion. 2) To review perinatal management of spina bifida. DESIGN - All
spontaneous and therapeutic abortions, still births and live births affected by neural tube defects
registered in Alfredo da Costa Maternity in Lisbon, from 1983 to 1992, were retrospectively
analysed. RESULTS - Eighty-two cases with neural tube defects are reported and myelomeningo-
cele and anencefalia were the most frequent ones. Total prevalence for all defects was 0,78:1000
births with a small upward trend during the last two years. Birth prevalence was 0,6:1000, with a
cleardownward trend, due to therapeutic abortion. Prenatal diagnosis improved significantly, from
9% of all defects detected in 1983-87 to 77,5% in 1988-92. Since 1989, all cases of anencefalia were
detected before birth. Most cases of spina bifida were vaginally delivered, and elective caeserean
section occurred in 4. Early closure of the defect was undertaken in 87,6% of the newborns with
open spina bifida. CONCLUSION - While total prevalence of neural tube defects remained stable,
with only a small upward trend, prenatal diagnosis and therapeutic abortion resulted in a 56,3% fall
in birth prevalence. Optimal management of open spina bifida demands a multidisciplinary team
with an individual program for each case.
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INTRODUCAO

Os Defeitos do Tubo Neural (DTN) constituem uma das
anomalias congénitas mais frequentes no mundo ocidental
e englobam um grupo heterogéneo de casos geralmente
resultantes do encerramento defeituoso do tubo neural
durante fases precoces da embriogénese, variando desde
formas letais como a anencefalia e formas altamente
incapacitantes como o mielomeningocelo, até formas to-
talmente corrigiveis como os meningocelos'.

Muitos paisesregistam um decliniona prevaléncia destes
defeitos nas iltimas seis décadas*”, mas esta tendéncia ndo
é tdo evidente desde o final dos anos 70%'2. Actualmente o
diagnéstico pré-natal é possivel em praticamente 100%
dos defeitos abertos e em idades gestacionais cada vez
mais precoces!>!4.

A Interrupgio Voluntdria da Gravidez (IVG) € legal em
Portugal, desde 1984, em situagdes particulares que englobam
(...) Seguros motivos para prever que o nascituro venha a
sofrer de forma incurdvel, de grave doenga ou malfor-
magao (...)"* mas este acto médico ndo € universalmente
registado pelo que o impacto do diagndstico pré-natal ndo
pode ser correctamente avaliado®'2.

Procedemos a este estudo, essencialmente para avaliar a
prevaléncia total dos DTN na Maternidade Alfredo da
Costa (MAC) durante os anos de 198321992, oimpactodo
diagndstico pré-natal e da IVG na prevaléncia ao nascer ¢
rever a literatura, procurando obter uma perspectiva histérica,
quanto 2 atitude médica face ao tipo de parto e 2 inter-
vengdo pé-snatal, particularmente nos casos de espinha
bifida aberta.

MATERIAL E METODOS

Foram incluidos neste estudo todos os DTN, abertos e
fechados, tinicos (isolados ou associados apenas a defeitos
secunddrios ou minor) e miltiplos (associados a outras
anomalias major ou integrando sindromes). Os casos de
espinha bifida associados a anencefalia foram classifica-
dos como anencefalia ¢ os encefalocelos com espinha
bifida como espinha bifida’®.

Reviram-se todos 0s processos de abortos espontineos,
1VG, Nados Mortos (NMs) e Nados Vivos (NVs) regista-
dos na MAC com os diagndsticos de anencefalia, encefalo-
celo, espinha bifida, disrrafismo, mielomeningocelo,
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Fig. I - Prevaléncia total dos DTN MAC 1983-1992
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Fig. 2 - Prevaléncia ao nascer dos DTN MAC 1983-1992

meningocelo ou anomalias miltiplas de 1 de Janeiro de
1983 a 31 de Dezembro de 1992.

Colheram-se os dados a partir dos arquivos clinicos dos
servigos de Pediatria, Obstetricia ¢ Anatomia Patolégica.
Em 1990 ¢ 1991 recorreu-se também aos dados relativos ao
diagndstico prénatal do estudo multicéntrico Eurofetus.

O niimero total de nascimentos, incluindo NMs ¢ NVs
com peso ao nascer superior ou igual a 500 g, constituiu 0
denominador para o cdlculo das prevaléncias, sendo estas
expressas sob a forma de taxa por 1000 nascimentos.

A prevaléncia total calculou-se dividindo o nimero total
de NVs, NMs e IVG, afectados por um DTN, pelo nimero

QUADRO 1 - Distribuigao anual de todos os casos de Defeitos do Tubo Neural na MAC 1983-1992

Total de nascimentos =99 296

1983 1984 1985 1986 1987 1988 1989 1990 1991 1992 Total
Anenc. 4 4 2+1) 3 1 5) o) 2H3) 30
Mening/ 1/10 0/2 /0 1/0 on 6
Encefal.
Mielor 1 2 (1) 4
MMC 6 6 5 1 2 1 3 2 4 3+2) 34
Mening
espinhal 3 2 1 1 1 8
Nascim 11650 11624 10629 10402 9830 9705 9352 9640 8245 8219 82

() Peso ao nascer <500g Anenc-Anencefalia; Encefal-Encefalocelo; Mening-Meningocelo; Mielor-Mielorraquisquisis; Nascim-

-Nascimentos
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total de nascimentos. A prevaléncia ao nascer exclui as
IVG ‘e baseia-se apenas nos NVs ¢ NMs espontineos,
afergtados por um DTN, mantendo-se o mesmo denomina-
dor®. .
Para o cdlculo das prevaléncias excluiram-se dois casos
transferidos para a MAC apés o nascimento - 1 Mielome-
ningocelo (MMC) em 1984 ¢ 1 Mielorraquisquisis em
1991 bem como os 3 casos de aborto espontineo porque re-
sultaram em fetos com peso inferior a 500 g (2 anencefalias
em 1990 e 1991 e 1 mielor-raquisquisis em 1992).

A expressdo espinha bifida inclui os MMCs, as mielor-
raquisquisis e os meningocelos espinais.

Definiu-se¢ como hidrocefalia ao nascer o perimetro
cefalico >P 95 para o peso e/ou existéncia de critérios
ecogrificos.

RESULTADOS

De 1 de Janeiro de 1983 a 31 de Dezembro de 1992,
ocorreram na MAC 99296 nascimentos e registou-se um
total de 82 casos de DTN (quadro 1).

Os defeitos abertos (anencefalia, encefalocelo, MMC e
mielomraquisquisis) constituem 83,1% e os defeitos fechados
(meningocelos) 16,9% de todos os casos.

As figuras 1 e 2 representam as prevaléncias total e ao
nascer, respectivamente, de todos os DTN e dos casos de
anencefalia e de espinha bifida. De 1983 a 84 e de 1986 a
89 ndo se registaram IVG pelo que a prevaléncia ao nascer
coincide com a prevaléncia total durante esses anos.

A prevaléncia total de todos os DTN durante os dez anos
foi de 0,78:1000 nascimentos, sendo de 0,26:1000 para a
anencefalia e de 0,44:1000 para a espinha bifida. Verifica-
-se uma descida importante até 1988, seguida de uma
subida, especialmente em 1991 e 92, tanto & custa da anen-
cefalia como da espinha bifida, mantendo-se a tendéncia
global mais ou menos constante.

A prevaléncia ao nascer, durante 0 mesmo periodo, foi
de 0,62:1000 para todos os DTN, verificando-se uma
descida de 56,3% desde 1983 (de 1.12: 1000 em 1983 para
0,49 : 1000 em 1992). A descida foi de 100% para a
anencefalia (de 0,34 : 1000 em 1983 para0: 1000 em 1992)
ede 52% paraaespinhabifida (de 0,77 : 1000 em 1983 para
0,37 : 1000 em 1992).

A IVG aumentou substancialmente desde 1990, acom-
panhando um aumento do diagndstico pré-natal (figura 3).

Globalmente o diagndstico pré-natal detectou 46,3% de
todos os casos de DTN, sendo esta percentagem de 73,3%
para a ancnccefalia e de 30,8% para os restantes defeitos.
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Comparando os dois primeiros anos do estudo com os
iltimos dois, verifica-se um aumento nitido na eficicia do
diagnéstico pré-natal, passando de 7,7% para 84% de
defeitos detectados e atingindo mesmo, desde 1989, valo-
res de 100% para os casos de anencefalia.

O diagndstico pré-natal baseou-se essencialmente na
ecografia e apenas num caso (1 meningocelo lombossa-
grado) h4 referéncia ao doseamento da o fetoproteina no
soro materno, exame que foi falsamente negativo (também
no liquido amni6tico). Procedeu-se 3 amniocentese, apés
diagnéstico ecogréfico de suspeigio, para estudo cromos-
somico e doseamento da o fetoproteina no liquido am-
nidtico, em quatro casos. No entanto sé no processo su-
pracitado se encontraram referidos os resultados.

Saliente-se que das 62 ecografias referidas nos proces-
s08, 26 (42%) ndo detectaram o defeito, tendo sido consi-
deradas normais 17 (realizadas entre as 14 e as 34 semanas
de gestag¢do) ¢ mencionando as 9 restantes apenas hidro-
cefalia (realizadas entre as 28 e 41 semanas de gestagio).

A idade de gestag@o média do diagnéstico pré-natal foi
de 2546,8 semanas (11 4s 40 semanas), sendo de 22,2+7,8
semanas (11 4s 39 semanas) na anencefalia e de 26,3+5,96
semanas (15 4s 38 semanas) nos restantes defeitos. Nos
tiltimos 2 anos o diagnéstico pré-natal foi mais precoce -
em média 21,2 semanas - enquanto que nos primeiros 2
anos foi de 29,7 semanas. Recorreu-se A IVG em 52,6% dos
casos diagnosticados antes de nascer, sendo esta proporgio
de 72,7% para a anencefalia ¢ de 25% nos restantes
defeitos.

A maioria dos partos foi eutécico. Em 4 casos de espinha
bifida, optou-se pela cesariana electiva.

No quadro 2 referem-se os casos de anencefalia. Dezoito
(60%) eram do sexo feminino e num dos casos o sexo era
indefinido. Foram autopsiados 73,3% dos casos e a alte-
ragdo mais frequentemente associada foi a hipoplasia ou
agenesia das suprarrenais (81,8% dos relatérios anitomo
patolégicos). Em 11 processos descrevem-se outras alte-
ragOes associadas (quadro 2).

Nos quadros 3 e 4 referem-se os restantes casos de DTN,

Quanto 4 topografia do defeito (quadro 3), destaque-se
que em 63% dos MMC havia envolvimento da regiso
lombar (16 lombossagrados, 4 dorsolombares e 2 exclusi-
vamente lombares). Em 5 casos de MMC e 1 caso de
meningocelo, ndo se registou no processo a localizagio da
lesdo.

Quanto 4s alteragdes associadas (quadro 4), verificou-se
que 71% dos Recém-Nascidos (RN,) com espinha bifida
aberta apresentavam hidrocefalia ao nascer. Em 8 destes
casos hd referéncia a malformagio de Amold Chiari. Em
19 casos descrevem-se alterag@es ortopédicas associadas,

QUADO 2 - Anencefalia- Cacaracteristicas Gerais e
Alteracdes Associadas

x&%@Ngt»\

198384 85 86 87 88 89 90 91 92
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Fig. 3 -Diagnostico Pré-natal e IVG. Distribuigio anual de
todos os casos

g“"“""“ neonatal | Sexo M/F 13/18  Sexo Indefinido 1
Olacnésteo oré
Hipoplasia/
/Agenesia S.R 18* Alteragles urindrias 2
Disrafismo
cervical 2 Aplasia ridio 1
Procidéncia
drea cerebrovascular 2 Hipertrofia timo 1
Malf. cardiovasculares 2 Atrésia es6fago 1
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QUADRO 3 - DTN - sexo e topografia do defeito

Encefalo Mielor. MMC Meningocelo

n=4 n=4 n=34 n=10
Sexo M/F 2/2 22 19/14 8/2
Sexo indefinido 1
Occipital/Parietal ~ 2/2 2/0
Cranio Cervical 1
Dorso lombar 4 1
Lombar 2 1
Lombo Sagrada 2 16
Sagrada 7 5
Nio referida 5 1

Mielor-Melorraquisquisis

QUADRO 4 - DTN Alteragbes associadas

MMC Mielor. Encefalocelo Meningocelo

n=24 n=4 n=4 n=10

Hidrocefalia

a0 nascer 24 3
Malf.

Arnold Chiari 5 3
Alt, Ortopédicas 15 3 1
Malf. Cardiacas 2
Alt. Urindrias 1 2
Alt. Macico

facial 2
Outras alt. 6 1 1
*Défice motor 14 3
*Alt. Esfincteres 11
*Défice sensitivo 1

*Referente aos Nado vivos
Mielor-Mielorraquisquisis
Alt-alteragdo
Malf.-malformacio

sendo a mais frequente o pé equinovarus. Em relagdo a
outras alteragdes destacamos 5 casos: dois MMCs com
trissomia 21; 1 MMC com encefalocelo e rotagdo incom-
pleta do intestino; 1 MMC com trissomia 18; 1 caso de
encefalocelo parietal com nariz hipopldsico, narina tnica,
14bio leporino, fenda palatina, hipertelorismo ¢ adactilia
do 39 e 42 dedos da mio esquerda; 1 caso de mielorraquis-
quisis dorsolombossagrada, o inico de raga negra, filho de
mae HIV2 positiva, a que se associava um prolapso rectal.

Quanto ao exame neurolégico durante os primeiros dias
de vida, a informagio é escassa € pouco precisa, apare-
cendo referido em 17 processos dos 34 NVs com MMC ou
mielorraquisquisis, sendo em 8 casos considerado como
normal. O défice sensitivo ndo é geralmente mencionado e
apenas se encontrou referéncia a esta alteragdo num caso
de mielorraquisquisis.

A mortalidade global foi de 100% para a anencefalia (15/
/15 NVs) e para os encefalocelos (em 3/3 NVs), de 16,1%
paraos MMC (5/31 NVs) e de 0% para os meningocelos (0/
/10 NVs) e para as mielorraquisquisis (0/3 NVs). Todos os
RNs com anencefalia faleceram precocemente, sendo a
sobrevida média de 11,6 horas (10' a 3 dias). Todos os
outros casos mortais ocorreram nos primeiros dias de vida,
com a excepgdo de um MMC falecido ao 36° dia.
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Dos sobreviventes, a maioria (28 casos) foram transferi-
dos para outros hospitais ou tiveram alta e apenas 11 RNs
foram seguidos na MAC ap6s a intervengdo cinirgica.

Foram submetidos a cirurgia correctiva neonatal pre-
coce (até ao 7° dia de vida) 87,6% dos casos vidveis, com
lesdes abertas do tubo neural (20 casos nas primeiras 48
horas).

Dos 7 RNs com MMC n#o operados, 4 morreram no 1°
dia (1 por asfixia grave e 3 por prematuridade) ¢ em dois
casos 0s pais recusaram a intervengao. Apenas num caso se
verificou decisfo médica contra-indicando a operagdo.

Os 11 casos operados e seguidos na MAC estiveram
internados em média 52 dias (13 a 105 dias). Registaram-
-se complicagdes em 9 doentes, sendo as mais frequentes
as complicagdes infecciosas (5 do sistema nervoso central,
3 urindrias e 2 cutineas), seguindo-se a hidrocefalia activa
com necessidade de derivagio em 5 casos e outras compli-
cagdes neuroldgicas, nomeadamente 1 caso de parésia das
cordas vocais e 1 caso de pof€ncefalia.

DISCUSSAO

As lesdes abertas do tubo neural representam geralmente
mais de 90% de todos os casos de DTN** e no actual
estudo representam 83% dos casos.

A prevaléncia mundial dos DTN € de aproximadamente
1:1000 nascimentos, variando de 0,2 a 2:1000'*, com
predominio no ocidente e nos caucasianos e registando-se
surtos importantes durante periodos de guerra, fome e
calamidades econémicas. Em Portugal ndo existem esta-
tisticas oficiais mas o estudo de Fino e Ramos Almeida’
realizado na MAC de 1963 a 1978 e englobando 184242
nascimentos, encontra uma prevaléncia de 1,01:1000,com
uma ligeira subida nos ltimos 3 anos. A prevaléncia total
no presente estudo foi de 0,78:1000. A maioria dos paises
constata uma descida, mais ou menos acentuada, destes
defeitos, desde os anos 30 aos anos 80*”. A partir do final
dos anos 70 esta tendéncia nfo é t3o nitida nem homo-
génea, parecendo haver um aumento na Hungria, estabili-
zagdo nos E.U.A., mantendo a Irlanda um declinio impor-
tante®2, No estudo actual nota-se uma descida até 1988,
seguida de uma subida, especialmente em 1991 e 92,
atingindo o valor de 1,34:1000 no iltimo ano, apresen-
tando a prevaléncia total uma discreta tendéncia para a
subida.

Qual o impacto do diagnéstico pré-natal e da IVG na
prevaléncia dos DTN ?

O ndmero de IVG aumentou significativamente em
muitos paises a partir dos anos 80. Alguns autores respon-
sabilizam-na por 40 a 84% do declinio observado na
prevaléncia ao nascer destes defeitos’#. Neste estudo veri-
fica-se uma descida de 56,3% na prevaléncia ao nascer, a
custa do aumento da IVG nos iltimos anos.

O diagn6stico pré-natal dos DTN bascia-se essencialmente
no doseamento da o fetoproteina (soro materno e liquido
amni6tico) e na ecografia fetal**13181% Alguns paises da
Europa e os E.U.A. advogam o rastreio da a fetoproteina
sérica entre as 15 e as 20 semanas de gestag@io em gravidas
de risco?, mas 90 a 95% dos casos ocorrem em primeiras
gestages sem risco aparente”"? pelo que outros preferem
o rastreio universal, idealmente entre as 16 e as 18 se-
manas®131819, O rastreio universal tem a grande vantagem
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de permitir registos baseados na populagio geral e o cél-
culo correcto da prevaléncia total, sé assim se podendo
avaliar o efeito de estratégias preventivas. No entanto este
método tem falsos positivos e falsos negativos para além
de custos e dificuldades técnicas. Na actual amostra apenas
h4 referéncia a um pedido.

A ecografia, em mios experientes, ¢ um bom método de
diagndstico ¢ com as técnicas mais recentes, como a
ecografia transvaginal, permite a detecgfio destes defeitos
a partir das 13 semanas de gestagiio®™. A ecografia con-
vencional, quando aplicada a populagdes de risco detecta
100% dos casos de anencefalia e 80% dos casos de espinha
bifida!* mas quando aplicada de modo descentralizado, a
populagdes sem risco, a sensibilidade € muito menor e num
estudo s6 40% dos defeitos foram detectados e geralmente
sé depois das 26 semanas de gestacdo®'. Saliente-se a
importancia dos sinais indirectos a nivel cefalico, nomeada-
mente a hidrocefalia e o sinal do lim@o* que, se correcta-
mente valorizados teriam permitido o diagndstico mais
precoce em 9 dos nossos casos. No actual estudo, apesar de
se verificar um progresso nitido, o diagndstico pré-natal é
ainda relativamente tardio, principalmente tendo em conta
que a idade de gestacdo aceite como limite para a IVG em
Portugal é de 16 S de gestagdo'>. A Lei ndo especifica o
inicio da contagem do tempo de gestagio pelo que permite
vérias interpretagdes.

Segundo Luthy?, cerca de 60% dos pais com um feto
afectado por um DTN e diagnosticado antes das 24 sema-
nas, recusam a IVG. No presente estudo recorreu-se a IVG
em 52,6% dos casos com diagndstico pré-natal o que se
deverd em grande parte, para além de algumas recusas dos
pais, ao diagndstico relativamente tardio.

Qual a melhor via de nascimento para os casos de MMC
éaindahoje fonte de controvérsia. Desde os anos 70, varios
autores sugerem agravamento dos défices neurolégicos
causados pelo parto vaginal®? e em 1984 Chervenak®
recomenda a cesariana electiva para todos os casos, con-
tando com o apoio de alguns autores?? ¢ a oposigdo de
outros®3!, Em 1991, Luthy et al®, publica um estudo de
200 casos seguidos até aos dois anos de vida e sugere que
a cesariana electiva pode evitar agravamentos da fungio
motora futura e recomenda esta conduta em todos os casos
excepto se houver hidrocefalia grave e/ou alteragdes do
cariotipo, pois ndo se dispde ainda de meios mais fide-
dignos de selecgfo pré-natal'3#32, Na MAC optou-se pela
cesariana electiva somente em 4 casos, todos em anos re-
centes, 0 que ndo permite ainda tirar conclusdes quanto ds
vantagens desta atitude.

As caracteristicas dos vérios tipos de DTN correspon-
dem 4s que encontramos na literatura' sendo de referir um
pequeno nimero de malformagdes de Amold Chiari nas
espinhas bifidas abertas (8 em 27 casos com hidrocefalia)
valor que se pensa subestimado devido aos poucos exames
complementares de imagem pedidos no periodo neonatal,
paraalém da ecografia transfontanelar (4 TACse nenhuma
Ressonincia Magnética Neural - RMN). A excepcdo da
anencefalia e do encefalocelo, verificamos um predominio
do sexo masculino o que ndo ¢ referido por alguns®333,
mas estd de acordo com o estudo de Fino ¢ Ramos Almeida”’,
N&o se encontrou qualquer referéncia anterior quanto a
associagdo com trissomia 21, facto ocorrido em dois dos
NOSSOS Casos.
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Qual a evolugfo das criangas com espinha bifida aberta?

Um RN com MMC, complicado frequentemente por
défice motor e sensitivo dos membros inferiores, associado
a alteragOes intracranianas e disfungfo esfincteriana neu-
rogénica, representa uma grande tragédia para a familia e
levanta problemas extraordinariamente dificeis para a equipa
médica. No entanto o progndstico € bastante varidvel e
nem sempre fécil de determinar ao nascer. Actualmente
mais de 90% sobrevive a longo prazo®*33 sendo maior a
mortalidade nos defeitos toracolombares (35%) do que nos
sagrados (0%)?. Também o défice neurolégico depende do
nivel ¢ do tamanho da lesdo!?, sendo minorado pelos
métodos modernos de tratamento como a derivaglo ven-
triculo peritoneal, antibioticoterapia, algaliagdo intermitente,
esfincteres artificiais, condutos ileais e outros****, Con-
siderando todos os casos, com bom € com mau prognéstico
inicial, McLaughing et al*’ descreve 72% como ambulan-
tes com ou sem suporte € 79% com QI normal e jAem 1972,
Anes e Schut*®, em 171 ¢@sos avaliados dos 2 aos 7 anos,
encontram 60% com QI >80.

Neste estudo o tempo de seguimento foi muito curto
(mdximo 105 dias) e desconhece-se a evolugdo a longo
prazo. Os dois RNs com MMC e cujos pais recusaram a
intervengdo tiveram uma m4 evolugio, com deterioragio
neuroldgica progressiva. Dos 11 RNs operados e seguidos
na MAC, 9 sofreram complicagdes mais ou menos graves,
quase todas passiveis de actuagdo médica e/ou cirtirgica.

Qual a melhor conduta pés-natal nos casos com espinha
bifida aberta ?

Desde os anos 50, a questdo de operar ou no operar, bem
como a de quando operar, tem vindo a ser fonte de ampla
discussdo, mas € a partir de 1963, quando Sharrad*' pro-
cede a um estudo controlado, comparando os resultados da
cirurgia precoce versus tardia ¢ demonstra uma dimi-
nuigdo da mortalidade por infecgio bem como melhoria
aprecidvel da fun¢do motora com a intervengiio neonatal
precoce, que surgem as grandes diividas e problemas
éticos. Nos anos 70 surge a nogdo de selecgdo neonatal
através de critérios de mau prognéstico, primeiramente
enunciados por Lorber em 197142 ¢ reafirmados pelo
mesmo autor em 197442, Mais de 60% dos RNs com MMC
eram entio abandonados, ficando os sobreviventes com
uma péssima qualidade de vida, pelo que aintervengo tem
vindo a ser novamente alargada, limitando-se a inopera-
bilidade relativa 4s malformagdes major associadas,
nomeadamente a nivel do SNC e que deverdo sempre ser
excluidas pelos modemnos exames complementares de
imagem*, particularmente a RMN, que segundo Dinh*
dever4 ser utilizada mesmo antes do nascimento, Salienta-
-se cada vez mais a importancia do exame objectivo deta-
lIhado logo ao nascer, procurando especialmente avaliar o
défice sensitivo*s, Progressivamente, tem-se vindo a alar-
gar a decisdo final a toda uma equipa onde os pais desem-
penham um papel importante?4#8, Assim, em 1991, Steim-
berg* e McCarthy* propdem tratar todos e operar (quase)
todos, abordando sempre cada caso individualmente por
uma equipa multidisciplinar que dever4 incluir pediatra,
neurocirurgido, cirurgifio plastico, assistente social, psicélogo,
enfermeiro, fisiatra, geneticista e médico de cuidados
primdrios.

Quanto ao timing da cirurgia, os primeiros defensores da
intervengdo neonatal advogam a necessidade de a fazer
precocemente, de preferéncia antes das 48 horas de vida*45!,



A. LUfSA TEIXEIRA et al

mas ulteriormente v4rios autores*’-*>53 demonstram ndo
haver qualquer prejuizo em proteld-la até ao final da
primeira semana , desde que se previna a infecg@o com
antibiéticos de largo espectro®, o que permite uma decisdo
reflectida, ponderada e partilhada.

No presente estudo optou-se pela intervengio neonatal
precoce, mesmo nalguns casos com péssimo progndstico
segundo os critérios de Lorber. Critica-se a posi¢do passiva
assumida nos dois casos em que houve recusa por parte dos
pais, um deles a priori com progndstico relativamente
bom, pois a opiniio paternal nunca devera prejudicar o
doente, cabendo, em dltima instincia, ao tribunal a decisdo
definitiva.

Ser4 possivel prevenir ou evitar os DTN ?

Nio existe prevengdo primaria ideal porque dos muitos
factores de risco descritos*3'35557, poucos sfo passiveis de
actuagdo preventiva. No nosso estudo, s6 um caso de
meningocelo occipital, pela histdria familiar positiva (pai
e irmio), se poderia considerar antecipadamente, em risco.
Dispomos, no entanto, de algumas medidas eficazes como
por exemplo:

- Aconselhamento genético baseado no célculo do risco
de recorréncia.

- Evicgdo dos medicamentos na gravidez, particularmente
o valproato de sédio e a carbamazepina, bem como a
abstinéncia alcodlica.

- Suplementos perigestacionais em 4cido f6lico. A maioria
dos paises recomenda aadministragdo de 4 a 5 mg de 4cido
félico desde 4 semanas antes até 2 meses apds a concepgdo
nos casos de risco®®~?, Em Junho de 1993,na 115* sessdo do
Australian National Health and Medical Research Council
em Adelaide, recomenda-se também a suplementag@o com
0,5 mg/dia de 4cido félico, mesmo quando ndo ha risco
aparente, bem como o ensino e encorajamento geral a
todas as mulheres em idade fértil para que aumentem a
ingestdo de alimentos ricos em folatos, propondo mesmo
que a comida industrializada seja enriquecida em 4cido
félico®.

CONCLUSAO

A maioria das mulheres tem actualmente acesso ao
diagnéstico pré-natal e a IVG, pelo que o nimero de RNs
afectados por DTNs tem vindo a diminuir.

No entanto, quando se analisa a prevaléncia total, estes
defeitos mantém-se mais ou menos constantes ao longo
dos anos, 0 que significa que deveremos continuar a
estudar o problema, nomeadamente com trabalhos nacio-
nais que foquem a epidemiologia ¢ a prevaléncia, se quere-
mos adoptar verdadeiras estratégias preventivas e avaliar
os seus efeitos.
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