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RESUMO

Introdugao: Odiagndstico pré-natal de malformacdes éumimportante método de prevencéo e controledeanomalias congénitas. As malformagdes
do sistema nervoso central (SNC) entre essas sGo as mais comuns. O ultrassom durante a gravidez desempenha um papel proeminente e influente
na avaliagdo pré-natal do sistema nervoso central.

Objetivos: analisar os principais achados de alteracdes do sistema nervoso central em ultrassonografia morfoldgica fetal.

Meétodos: Trata-se de um estudo transversal, descritivo, retrospectivo e de base quantitativa, com coleta secunddria de dados. Aamostra foi constituida
por 929 ultrassonografias morfoldgicas de segundo trimestre realizadas no periodo de janeiro de 2020 a janeiro de 2021, na Clinica Fértile.
Resultados: Foram registrados 929 laudos, dos quais 667 (71,8%) correspondem a mulheres com idade inferior a 35 anos e 262 (28,2%) mulheres
com 35 anos ou mais. Deste 56 (6,0%) laudos apresentaram algum tipo de alteracdo morfoldgica e as alteragdes do sistema nervoso central foram
encontradas em 15 laudos com prevaléncia de 1,61%. Em mulheres com menos de 35 anos a prevaléncia de alteragées do sistema nervoso central
foi de 1,18% sendo a principal alteragéo a hidrocefalia. Em mulheres com mais de 35 anos a prevaléncia de altera¢6es do sistema nervoso central
foi de 0,43% sendo a principal altera¢do a ventriculomegalia.

Conclusdo: A prevaléncia de alteragées do sistema nervoso central € de 1,61%. Em mulheres com menos de 35 anos a prevaléncia de alteracées
do sistema nervoso central foi de 1,18% sendo a principal alteracéo a hidrocefalia.

Em mulheres com mais de 35 anos a prevaléncia de alteracées do sistema nervoso central foi de 0,43% sendo a principal alteragcéo a
ventriculomegalia.
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ABSTRACT

Introduction: Prenatal diagnosis of malformations is an important method of prevention and control of congenital anomalies. Central nervous
system (CNS) malformations among these are the most common. Ultrasound during pregnancy plays a prominent and influential role in prenatal
assessment of the central nervous system.

Objectives: to analyze the main findings of central nervous system alterations in fetal morphological ultrasound.

Methods: This is a cross-sectional, descriptive, retrospective and quantitative study, with secondary data collection. The sample consisted of 929
second-trimester morphological ultrasounds performed from January 2020 to January 2021, at Clinica Fértile.

Results: 929 reports were registered, of which 667 (71.8%) correspond to women under 35 years of age and 262 (28.2%) women over 35 years of
age. Of these, 56 (6.0%) reports showed some type of morphological change and changes in the central nervous system were found in 15 reports
with a prevalence of 1.61%. In women under 35 years, the prevalence of alterations in the central nervous system was 1.18%, the main alteration
being hydrocephalus. in women over 35 years, the prevalence of alterations in the central nervous system was 0.43%, the main alteration being
ventriculomegaly.

Conclusion: The prevalence of alterations in the central nervous system is 1.61%. In women under 35 years, the prevalence of alterations in the
central nervous system was 1.18%, the main alteration being hydrocephalus. In women over 35 years, the prevalence of alterations in the central
nervous system was 0.43%, the main alteration being ventriculomegaly.
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INTRODUCAO

O diagnostico pré-natal de malformacGes € um im-
portante método de prevencao e controle de anomalias
congeénitas. As malformagoes do sistema nervoso central
(SNC) entre essas sao as mais comuns. Os defeitos do
tubo neural (DTNs) sdo responsaveis pela maioria das
anomalias congénitas do sistema nervoso central (SNC)
e resultam da falha do tubo neural em fechar esponta-
neamente entre a 3% e a 4* semanas de desenvolvimento
embrionario!?

As malformagoes congénitas do sistema nervoso cen-
tral estao relacionadas a alteracoes na formacao do tubo
neural, incluindo a maioria das entidades de manejo
neurocirargico, disrafismo e craniossinostose; alteragoes
da proliferacao neuronal; megalencefalia e microcefalia;
migracao neuronal anormal, lissencefalia, paquigiria, es-
quizencefalia, agenesia do corpo caloso, heterotopia e
displasia cortical, malformacgoes espinhais e disrafismo
espinhal 3.

Globalmente, foi demonstrado que a incidéncia de
anomalias congénitas varia de uma regiao geografica para
outra, afetando cerca de 3-7% de todos os recém-nas-
cidos. A maioria das causas das anomalias congénitas é
incerta. No entanto, as evidéncias sugerem que em cer-
ca de 25% dos casos em que as causas sao conhecidas,
elas parecem ser multifatoriais, envolvendo uma interagao
complexa entre fatores genéticos e ambientais. Da mesma
forma, erros de morfogénese que resultam em malforma-
¢oOes congénitas foram associados a algumas causas genéti-
cas reconhecidas, incluindo muta¢des em um unico gene,
desequilibrios cromossomicos e a acao de teratogenos.
A deficiencia de folato tem um efeito teratogénico reco-
nhecido, resultando em um risco crescente de defeitos
do tubo neural. Estudos observacionais e de intervencao
apontaram igualmente um efeito protetor de 50-70% em
mulheres que consomem quantidades adequadas de fola-
tos no tubo neural®.

A Sociedade Internacional de Ultrassom em Obste-
tricia e Ginecologia (ISUOG) publicou diretrizes para o
estudo ultrassonografico do cérebro e da coluna em fetos.
As diretrizes do ISUOG sao divididas em duas categorias:
avaliagdo basica do SNC; e avaliagdo neurossonografica.
O objetivo desta revisao foi descrever, com base nas di-
retrizes da ISUOG, como deve ser realizada a avaliacao
ultrassonografica do SNC fetal. O ultrassom durante a
gravidez desempenha um papel proeminente e influente
na avaliagdo pré-natal do sistema nervoso central. Propor-
ciona uma excelente janela de visualizacao e avaliacao do
sistema nervoso central fetal durante o segundo trimestre
através dos ventriculos laterais e visao transtalamica, con-
tribuindo de forma efetiva no diagnostico e tratamento de
suas anomalias congénitas®”.

As informagoes sobre a prevaléncia e o espectro das
malformagoes detectadas no pré-natal sao cruciais para o
aconselhamento genético e a formulacdo de programas

preventivos de base populacional'.

O objetivo aqui € analisar os principais achados de
alteracgoes do sistema nervoso central em ultrassonografia
morfologica fetal.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo transversal, descritivo, retros-
pectivo e de base quantitativa, com coleta secundaria de
dados. A pesquisa foi desenvolvida na Clinica Fértile, de
carater privado, situada em Goiania, Goias.

A amostra foi constituida por 929 ultrassonografias
morfologicas de segundo trimestre realizadas no periodo
de janeiro de 2020 a janeiro de 2021, na Clinica Fértile.
Foram exclusas as ultrassonografias com informagoes au-
sentes e/ou inconclusivas.

Os dados foram obtidos através de dados constantes
em laudos de ultrassonografias morfologicas de segundo
trimestre realizadas na Clinica Fértile, com a devida auto-
rizagao da instituicao

Foi considerada variavel dependente o laudo ultras-
sonografico. Ja as variaveis independentes foram: idade
materna (em anos), idade gestacional (em semanas).

Para a analise estatistica foi elaborada uma planilha ele-
tronica no programa Microsoft Office Excel® 2010. Os da-
dos quantitativos foram analisados descritivamente através
de distribuicao de frequéncias, absolutas e relativas.

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa (CEP) do Hospital e Maternidade Dona Iris,
de acordo com o namero do parecer 5.002.479.

RESULTADOS

Foram registrados 929 laudos, dos quais 667 (71,8%)
correspondem a mulheres com idade inferior a 35 anos
e 262 (28,2%) mulheres com 35 anos ou mais. Deste 56
(6,0%) laudos apresentaram algum tipo de altera¢cao mor-
fologica e as alteragcoes do sistema nervoso central foram
encontradas em 15 laudos com prevaléncia de 1,61%. Em
mulheres com menos de 35 anos a prevaléncia de al-
teragoes do sistema nervoso central foi de 1,18% sendo
a principal alteracdo a hidrocefalia. Em mulheres com
mais de 35 anos a prevaléncia de altera¢oes do sistema
nervoso central foi de 0,43% sendo a principal alteracao
a ventriculomegalia. Com 80% dos casos com alterac¢oes
multiplas.

As tabelas 1 e 2 e figuras 1 e 2 ilustram os achados
encontrados para as pacientes com idade < 35 e > 35
anos, respectivamente.
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Tdade  ldade
Descricio das Allerngibes
Materna  Gestacional

0 22 Miltiplas Manismo scondroplasico (sindrome de Dandy-
Walker ( hidrocefalia moderada / pielectasia

20 23 Miltiplas  Agenesia de vermis cercbelar [ polidramnia |/
demmame plearal bilateral / indscado anmeocentese
Par carkipo

22 22 Miltiplas  Probéscide / agenesia de osao nasal |/ cisto de
plexo coroide [ onfalocele

24 23 Miltiplas Doenga  de  Dandy  Walker hidrocefalia
masderndn / cisto de fossa posterior de 15mm

25 23 Miltiplas  Defeito o wbo neural | meningocele lombo-

sacra + hidrocelalia leve 15mm

"
-3

33 Miltiplas  Agenesin de vermis cerchelar / dilatacho da
cisterna magna de 14mm ¢ venericulomegalia
ldmm a direita ¢ | lmm a esquerda

28 24 Miltiplas  Defieito tubo neural = espinha bifida lombo-sacra

{ Svértebras) + hidrocefalia + e Lot

29 20 Miltiplas  Sindrome de body stalk |/ segundo concepio
papiracen
3l 26 Miultiplas  Ancmalidade cerehml = cisto fossa posterior

(28mm) com agenesia de vermis cerebelar |
hudrocefala beve (doenca de Dandy Walker) -
ventriculo lateral de 1 Tmm
32 34 Unica Ventriculomegalia cerebral de 13mm
33 27 Uinica Defzite o tubo neural / meningocele lombo-

aacTa

Tabela 1 - Descricao das alteragdes do sistema nervoso central de ultras-
sonografias morfoldgicas no segundo semestre em realizadas em mu-
lheres abaixo de 35 anos na Clinica Fértile, Goiania, Goias.
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Figura 1 - Descricao das principais alteracées do sistema nervoso central
de ultrassonografias morfoldgicas no segundo semestre em realizadas em
mulheres abaixo de 35 anos na Clinica Fértile, Goiania, Goias.

ldade Idade
Descriciio da Alteraciio (Laudo)

Mlaternn  Gestacional

i5 23 Unica Cisto de plexo coroide em regressio (4mm)

an 24 Multiplas  Defesto no mbo neural {meelomenmgocele bmbo
sacra  JGmm deformidade  craniana
ventriculomegalia 11mm |/ deformidade cercbelar
{Amold Chiari 1)

41 23 Miltiplas  Holoprosencefalia / agemesia de osso nasal /
candiopatia complexa [ pielectasia / polidramnia |
espessamento placentirio

57 24 Miltiplas  Dilatagio cisterna magna 1 3mm / agenesia de vermis
cerebelar |/ ventriculomsegalia 1lmm |/ hipoplasia

discretn das cémams cordiacas esquerdns | displasia

renal / améria umbilical [ wissomia feal

Tabela 2 - Descricdo das alteragdes do sistema nervoso central de ultrasso-
nografias morfolégicas no segundo semestre em realizadas em mulheres
acima de 35 anos na Clinica Fértile, Goiania, Goias.
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Figura 2 - Descri¢do das principais alteracoes do sistema nervoso central
de ultrassonografias morfolégicas no segundo semestre em realizadas
em mulheres acima de 35 anos na Clinica Fértile, Goiania, Goias.

DISCUSSAO

As malformagdes congénitas intracranianas sao anoma-
lias do desenvolvimento do cérebro causadas por influéncias
genéticas e ambientais. Avancos nas técnicas de neuroima-
gem e pesquisa genética levaram a uma melhor compre-
ensao da patogénese de muitas malformagGes congénitas,
adicionando uma visao sobre sua relevancia clinica e a rela-
¢ao intrincada entre periodos criticos de desenvolvimento,
predisposicdo genética e fatores ambientais. Quando uma
malformacao € descoberta, existe uma grande probabilidade
de mais malformagdes o que corrobora com este estudo,
onde encontrou-se 80% dos casos de alteragdes multiplas®.

Nesse estudo 56 (6,0%) laudos apresentaram algum tipo de
alteracao morfoldgica e as alteragGes do sistema nervoso central
foram encontradas em 15 laudos com prevaléncia de 1,61%.
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Em mulheres com menos de 35 anos a prevaléncia de altera-
¢oes do sistema nervoso central foi de 1,18% sendo a principal
alteracdo a hidrocefalia. Em mulheres com mais de 35 anos
a prevaléncia de alteragbes do sistema nervoso central foi de
0,43% sendo a principal alteragao a ventriculomegalia.

Um estudo retrospectivo realizado em um hospital ter-
cidrio no norte da India de janeiro de 2007 a dezembro de
2013. Os detalhes dos casos com malformacgoes do SNC
detectadas no pré-natal foram coletados e relacionados com
a analise cromossomica fetal e achados de autopsias. Dentre
6.044 exames ultrassonograficos pré-natais realizados; 768
(12,7%) tinham malformagoes estruturais e 243 (31,6%)
malformagoes do SNC. Os defeitos do tubo neural foram
responsaveis por 52,3% das malformagoes do SNC e 16,5%
de todas as malformagoes. Os outros grupos principais de
malformagoes do SNC detectadas no pré-natal foram ventri-
culomegalia e anomalias da linha médial estando de acordo
com os achados.

Ao avaliarem 2.701 gestantes em exames de ultras-
sonografia a sensibilidade, especificidade, valor preditivo
positivo e valor preditivo negativo da do diagnoéstico de
malformacao do SNC fetal foram 85,7%, 100%, 100% e
99,9%, respectivamente’®.

Em um estudo de coorte retrospectivo, 47 pacientes fo-
ram diagnosticados com anomalias fetais do SNC em uma
idade gestacional mediana de 31,1 semanas (variagao de
24-38). As quatro anomalias mais comuns encontradas in-
cluiram cistos intracranianos (19%), ventriculomegalia leve
(15%), auséncia ou disgenesia do corpo caloso (10%) e he-
morragia intracerebral (10%). Outras anomalias do SNC
detectadas neste grupo de pacientes incluiram hidrocefalia,
malformacao Dandy Walker, aumento cisterna magna, mi-
crocefalia com lissencefalia, craniossinostose, pseudocistos
periventriculares, isquemia cerebral global, hipoplasia cere-
belar e nddulo subependimal'®.

O conhecimento das malformagoes congeénitas e sua apa-
réncia nas sequéncias de imagens € essencial para melhorar
os resultados clinicos e a qualidade de vida dos pacientes!!.

Gémeos tém cerca de quatro vezes mais probabilidade
de ter malformagdes congénitas do que filhos unicos'.

Cada tipo de malformacao do sistema nervoso € relativa-
mente incomum, mas, coletivamente, eles constituem uma
grande populagao. O tratamento consiste principalmente
em terapias de suporte para atrasos no desenvolvimento e
epilepsia, mas a cirurgia pré-natal para mielomeningocele
oferece um vislumbre de possibilidades futuras. O prognos-
tico depende de varios fatores clinicos, incluindo os achados
do exame, caracteristicas de imagem e resultados genéti-
cos. O tratamento € melhor conduzido em um ambiente
multidisciplinar com neurologia, neurocirurgia, pediatria do
desenvolvimento e genética trabalhando juntos como uma
equipe abrangente'.

Anomalias estruturais fetais sao encontradas em até 3%
de todas as gestagoes e a triagem por ultrassom tem sido par-
te integrante da atencao pré-natal de rotina por décadas. A
deteccdo pré-natal de anomalias fetais permite o manejo pe-

rinatal ideal, proporcionando aos futuros pais oportunidades
para imagens adicionais, testes genéticos e o fornecimento
de informacoes sobre o prognostico e opgdes de manejo'.

Pode-se concluir que a triagem estrutural ultrassonogra-
fica padronizada durante a gestagao pode detectar precoce-
mente malformagoes do SNC fetal e tem importante valor
clinico na reduc¢ao da taxa de natalidade de fetos malforma-
dos e na orientacdo do tratamento obstétrico®.

Malformagoes congénitas ndo sao raras € o sistema ner-
voso central € o sistema mais comumente afetado. Os gesto-
res de saude devem enfatizar a prevengao primaria na forma
de vacinagao, nutricao e medicamentos para diminuir a par-
ticipacao evitavel de malformacoes congénitas'>.

CONCLUSAO

A prevaléncia de alteragoes do sistema nervoso central
€ de 1,61%.

Em mulheres com menos de 35 anos a prevaléncia de
alteracoes do sistema nervoso central foi de 1,18% sendo a
principal alteracdo a hidrocefalia.

Em mulheres com mais de 35 anos a prevaléncia de al-
teragoes do sistema nervoso central foi de 0,43% sendo a
principal alteracdo a ventriculomegalia.
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