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RESUMO

INTRODUCAO: A meningoencefalocele congénita é o resultado de grave falha no processo de neurulacéo primdria do tubo neural. Tem incidéncia
de 0,1 a 10:1.000 nascidos vivos, nas diversas regiées demogrdficas. Os defeitos do tubo neural sGo multifatoriais, mas a principal causa é
relacionada ao metabolismo do folato.

RELATO DE CASO: O objetivo é relatar um caso de meningoencefalocele com diagnéstico ultrassonogrdfico intrattero, que aconteceu em Vitéria-
ES. Dados de prontudrio informatizado foram utilizados como metodologia.

Concluindo, o diagnéstico precoce possibilita atendimento especializado, melhorando substancialmente, a assisténcia materno-fetal.
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ABSTRACT

INTRODUCTION: Congenital meningoencephalocele is the result of a serious failure in the primary neurulation process of the neural tube. It has
an incidence of 0.1 to 10: 1. 000 live births in different demographic regions. Neural tube defects are multifactorial, but the main cause is related to
folate metabolism.

CASE REPORT: The objective is to report a case of meningoencephalocele with intrauterine ultrasound diagnosis, which took place in Vitéria-ES.
Computerized medical record data were used as a methodology

In conclusion, early diagnosis enables specialized care, substantially improving maternal-fetal care.
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INTRODUCAO falha no processo de neurulacao primaria do tubo neural,

As malformacoes fetais mais comuns sao as anomalias que ocorre nas primeiras quatro semanas de gestacao. Tem
do sistema nervoso central, e estas incluem defeitos crania- incidéncia de 0,1 a 10:1.000 nascidos vivos, nas diversas re-
nos e disrafismo espinhal. No Brasil, as malformacoes congé- gioes demograficas. A forma mais prevalente € a occipital,
nitas estao em segundo lugar entre as causas de mortalidade que se estende do osso occipital até o forame magno, com
infantil. ! herniagao craniana.?

A meningoencefalocele congeénita é a formacdo mais fre- Os defeitos do tubo neural sao multifatoriais, envolven-
quente de disrafismo cranio vertebral, representando grave do fatores genéticos e ambientais, que levam a alteracoes
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no metabolismo do folato (regulador de vias biologicas fun-
damental para o crescimento, diferenciacdo e proliferagao
celulares adequadas).!

O prognostico € variavel de acordo com o conteddo do
saco herniario e do local envolvido, que pode causar varios
déficits e complicagoes neuroldgicas. Pode levar a morbida-
de devastadora e multiplas deficiéncias; portanto, o prog-
nostico geralmente € pior se diagnosticado tardiamente ou
deixado sem tratamento.3

O acompanhamento pré-natal é fundamental para re-
alizacao de medidas preventivas e deteccao de anomalias
estruturais. A ultrassonografia morfologica fetal de rotina,
nas gestantes de baixo risco, € relevante para a descober-
ta precoce e consequente preparo familiar, em tentativa de
melhorar o prognostico.*

O relato envolve um caso de meningoencefalocele occi-
pital congénita em uma gestacao de uma mulher de 28 anos
de idade, em Vitoria, Espirito Santo, Brasil.

RELATO DE CASO

P.S.C, 28 anos, GI PO AO, sem reposicao de acido folico
pré-concepcional. A ultrassonografia de primeiro trimestre
nao demonstrou alteragoes. O exame de imagem do segun-
do trimestre (ultrassonografia obstétrica com 17 semanas e
2 dias) demonstrou solugao de continuidade da calota cra-
niana occipital a esquerda com herniagao do tecido cere-
bral, configurando importante encefalocele e comunicacao
interventricular (CIV), conforme visto na figura 1. Quando a
gestacao completou 38 semanas, a paciente foi submetida a
cesariana eletiva, para preparo neonatal, com nascimento de
recém nascido vivo, sexo feminino, peso 2.960grs, compri-
mento 44cm, apgar 9/9, apresentando sinais de microcefalia
e encefalocele.

Figura 1 - Solucdo de continuidade da calota craniana occipital
a esquerda, com herniacdo de grande parte do tecido cerebral:
meningoencefalocele. Calota craniana de dimensdes reduzidas

Realizada tomografia do cranio que evidenciou redugao
significativa do parénquima cerebral com meningoencefalo-
cele occipital. O ecodopplercardiograma confirmou a CIV
muscular apical. O recém-nascido veio a obito apos 10 dias
do nascimento.

Exame histopatologico compativel com meningoencefa-
locele occipital. Mae apresentou mutacdo da enzima metile-
notetrahidrofolato redutase (MTHFR) — C677T em hetero-
zigose com homocisteina normal.

DISCUSSAO

A meningoencefalocele ocorre em cerca de 1 a cada 10
outros defeitos do tubo neural. O desenvolvimento da me-
dula espinhal ocorre entre a segunda e a sexta semana de
gestacdo. Durante a neurulagdo primaria, as pregas neurais
surgem com uma depressao central chamada sulco neural.
As dobras neurais serao gradualmente fundidas, para formar
o tubo neural. O fechamento das extremidades craniana e
caudal do tubo neural marca o término do processo. Quais-
quer defeitos durante este processo estariam associados a
meningoencefalocele ou mielomeningocele. *

A deficiéncia de folato € a principal causa relacionada a
defeito do tubo neural. Ele € um cofator fundamental en-
volvido na metilagao de acidos nucleicos, proteinas e lipi-
dios — envolvidos na manutenc¢ao da estabilidade genomica
e expressao génica, além do papel na sintese das purinas
e pirimidinas, que sao necessarias para sintese e reparo de
DNA. Os termos folato ou acido folico podem ser usados
como sinonimos, e fazem parte das vitaminas do complexo
B. A insuficiéncia deste cofator causa elevacao dos niveis de
homocisteina. °

Concentragoes moderadamente elevadas de homocistei-
na sérica também podem estar associadas a um risco aumen-
tado de tromboembolismo, aterosclerose e complicagoes na
gravidez tardia, como a pré-eclampsia, descolamento prema-
turo de placenta, retardo no crescimento intrauterino, parto
prematuro e até mesmo morte fetal intrauterina.>®

Genes envolvidos na absor¢ao do folato e de seu meta-
bolismo podem apresentar inameras alteragGes, como poli-
morfismos do gene MTHFR. A enzima MTHEFR € codificada
pelo gene metilenotetrahidrofolato redutase (MTHFR). As
mutacoes podem alterar o efeito benéfico dos folatos e ou-
tras vitaminas B, mudando o fluxo entre os co-fatores do
folato, a sintese de DNA e as reacoes de metilagao. °

A mutacao no gene MTHFR na posicao nucleotidica 677
(éxon 4), foi uma das primeiras descritas, onde ocorre uma
mutacao de substituicao de Citosina por Timina, o que re-
sulta em mudanca de Alanina para Valina. Na presenga de
heterozigose, genodtipo 677CT, a atividade especifica da en-
zima MTHFR € reduzida em 35%. Varios estudos demons-
trando a ligagao entre os polimorfismos do gene MTHFR
com o fechamento do tubo neural, além de ser um fato de
risco genético para doencas vasculares.”

No caso relatado, o uso do acido folico foi iniciado ape-
nas no primeiro trimestre, comprometendo assim, os be-
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neficios de seu uso pré concepg¢ao. Além disso, um estudo
genético realizado evidenciou mutagao materna da MTHFR
- C677T em heterozigose e como constatado, também con-
tribui como fator de risco para defeitos do tubo neural. 7

Outros fatores de risco associados aos defeitos do tubo
neural sao hipertermia, obesidade, diabetes mellitus, uso de
acido valproico, insulina e salicilatos, excesso ou deficiéncia
de vitamina A, deficiéncia de zinco.?

O progndstico das alteragoes na formacao do tubo neu-
ral, varia entre incapacidades cronicas graves, como paralisia
de membros, hidrocefalia, deformacao de membros e da co-
luna vertebral, disfun¢ao vesical, intestinal, sexual e dificulda-
de de aprendizagem, com risco de desajuste psicossocial. A
mortalidade aumenta dependendo da gravidade da les3o. 2

A deteccao antecipada de defeitos do tubo neural, ofe-
rece esperanca para intervencao precoce, além de um prog-
nostico melhorado a longo prazo. Estudos demonstram que
as alteragOes geralmente sao identificadas no segundo ou
terceiro trimestre, principalmente em exames ultrassono-
graficos bidimensionais. O ultrassom tridimensional permite
maior resolucao da anatomia da superficie fetal, com melhor
diferenciacao entre estruturas fetais no primeiro trimestre
(até a nona semana de gestacao) com potencial de trazer
uma revisao nas diretrizes para a triagem de defeitos con-
génitos.’

A sensibilidade da ecografia fetal de alta resolugao € pro-
xima de 100%, em maos experientes. A primeira ecografia
gestacional idealmente realizada entre 11 e 13 semanas de
idade gestacional, tem o objetivo de datar corretamente a
gestacdo, e pode identificar algumas anormalidades anato-
micas fetais. A ecografia obstétrica morfologica do segundo
trimestre, realizada entre 20 e 22 semanas, pode detectar
duas alteragOes cranianas que ocorrem em associagao com
a mielomeningocele. A primeira € um cavalgamento 6sseo
frontal secundario a perda liquorica espinhal, conhecida
como “sinal do lim3ao”. A segunda alteracao € o “sinal da
banana”, uma deformidade do tronco encefalico com um
cerebelo alongado em formado biconcavo envolvendo o
tronco e obliterando a cisterna magna. '°

Outros exames diagnodsticos também podem ser utiliza-
dos, como a dosagem materna da alfa-fetoproteina, que ide-
almente € realizada entre 16 e 18 semanas de gestacao e tem
niveis consideravelmente aumentados em defeitos do tubo
neural. Porém, esta em desuso devido a baixa especificidade.
A ressonancia magnética € um excelente exame de imagem
ndo invasivo, e € uma alternativa que pode ser utilizada. '°

A orientagao familiar deve ser realizada apds a confir-
macao da alteragao, quanto ao prognostico desfavoravel no
pos-natal, em relacao aos disturbios intelectuais e alta morta-
lidade. A necessidade de acompanhamento ultrassonografi-
co, € interrup¢ao via alta a termo, com assisténcia multidisci-
plinar, deve ser discutida com os familiares.®

Apesar da alta morbimortalidade, o rastreio pré-natal se
torna importante, para o diagnostico precoce da malforma-
¢ao e melhor programacao do periodo neonatal.
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