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Malformagdes do sSstema nervoso central e malfor magoes
associadas diagnosticadas pela ultrassonografia obstétrica”

Central nervous system malformations and associated defects diagnosed by obstetric ultrasonography

Marcela Leonardo Barros', Daniel Alvarenga Fernandes?, Enaldo Vieira de Melo®, Roseane Lima
Santos Porto*, Maria Carolina Andrade Maia®, Atilano Salvador Godinho®, Thiago de Oliveira Ferrao’,
Carlos Umberto Pereira®

Objetivo: Identificar a prevaléncia de malformagdes congénitas do sistema nervoso central (SNC) e malformagdes asso-
ciadas diagnosticadas pela ultrassonografia obstétrica. Materiais e Métodos: Estudo observacional, transversal, des-
critivo, em instituicdo de referéncia para gestagdes de alto risco. Resultados: Malformacdes congénitas do SNC estive-
ram presentes sem outras malformacdes associadas em 65,78%, com a distribuicéo: hidrocefalia (37,5%), mielomenin-
gocele (15%), encefalocele (12,5%), agenesia de corpo caloso (12,5%), anencefalia (12,5%), holoprosencefalia (7,5%),
Dandy-Walker (7,5%), Arnold-Chiari (5,0%), hidranencefalia (5,0%), meningocele (5,0%), cisto aracnoideo (2,5%). Mal-
formagbes congénitas de outros sistemas estiveram associadas as do SNC: craniofacial (73,9%), ortopédica (65,2%),
cardiovascular (34,8%), geniturinaria (30,4%), gastrintestinal (30,4%), respiratéria (8,7%), sindrémica (8,7), oftalmolé-
gica (4,3%). A sensibilidade ultrassonografica no estudo de malformagdes fetais do SNC foi 79,4%. A taxa de falso-ne-
gativos foi 20,5%. Dentre as limitagdes quantificaveis destaca-se o oligodramnio, presente em 25% dos falso-negativos.
Conclusao: A ultrassonografia obstétrica possui boa sensibilidade no rastreio de malformacées fetais do SNC, em espe-
cial com o aperfeicoamento constante e dominio na utilizagdo de métodos especializados, como o Doppler e a ultrasso-
nografia volumétrica (3D/4D), contribuindo para firmar-se como modalidade de escolha nesta rotina. Complementar ao
método, a ressonancia magnética pode vir a fornecer subsidios para uma ainda melhor assisténcia perinatal.
Unitermos: Malformagdes congénitas; Malformagdes do sistema nervoso central; Malformagdes associadas; Ultrasso-
nografia.

Objective: To identify and evaluate the prevalence of congenital central nervous system (CNS) malformations and
associated defects diagnosed by obstetric ultrasonography. Materials and Methods: Observational, descriptive, cross-
sectional study developed in an institution of reference for high-risk pregnancies. Results: Congenital CNS malformations
without other associated defects were present in 65.78% of cases, as follows: hydrocephalus (37.5%), myelomeningocele
(15%), encephalocele (12.5%), corpus callosum agenesis (12.5%), anencephaly (12.5%), holoprosencephaly (7.5%),
Dandy-Walker (7.5%), Arnold-Chiari (5.0%), hydranencephaly (5.0%), meningocele (5.0%), arachnoid cyst (2.5%).
Congenital malformations of other systems were associated with such malformations, as follows: craniofacial (73.9%),
orthopedic (65.2%), cardiovascular (34.8%), genitourinary (30.4%), gastrointestinal (30.4%), respiratory (8.7%),
syndromic (8.7%), ophthalmologic (4.3%). The sonographic sensitivity in the study of CNS malformations was 79.4%.
The rate of false-negative results was 20.5%. Oligohydramnios, present in 25% of false-negative studies, stands out
among the quantifiable limitations. Conclusion: Obstetric ultrasonography presents good sensitivity in the screening
for fetal CNS malformations, specially with the constant improvement and control of specialized methods such as Doppler
and volumetric ultrasonography (3D/4D), contributing to consolidate its role as a modality of choice in this routine.
Magnetic resonance imaging may play a supplementary role, providing information for an even better perinatal care.
Keywords: Congenital malformations; Central nervous system malformations; Associated malformations; Ultrasonog-
raphy.
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INTRODUCAO

As malformagdes congénitas represen-
tam, em algumas regides do mundo, a pri-
meira causade 6bitos neonatais®. Aproxi-
madamente 20% das gestagdes com fetos
malformados terminam em abortamento
esponténeo e 0s 80% restantes nascerdo
mortos ou Vvivos, resultando estes Ultimos
em 3% a 5% de recém-nascidos com ano-
malias congénitas®®. No Brasil constituem
a segunda causa de mortalidade infantil,
determinando 11,2% dessas mortes®. As
malformagBes congénitas do sistema ner-
voso central (SNC) tém alta prevaléncia,
atingindo de 1 a 10:1.000 dos nascidos vi-
vos®. Tal estatistica pode variar sazonal-
mente, entre paises e grupos étnicos ou
quando observadaem servicos de diagnés-
tico pré-natal e de neonatologia.

Aproximadamente 21% das malforma-
¢Bes congénitas envolvem o SNC, consti-
tuindo um dos defeitos congénitos mais
comuns, podendo ocorrer isoladamente ou
em combinag&o com outras malformagoes,
desse ou de outro segmento®.

Atualmente, o diagndstico por imagem
por meio da ultrassonografia obstétrica se
faz namaior parte das anomalias congéni-
taseamedicinafetal buscaapresentar uma
terapéuticaintraltero paraagunsepisodios.
No ambito do diagndstico precoce, o qual
possui importante repercussdo sobre o
progndstico neonatal, este estudo propds
identificar a prevaléncia de malformactes
do SNC e malformaces associadas diag-
nosticadas pela ultrassonografiaobstétrica.

MATERIAISE METODOS

Estudo observacional, transversal, des-
critivo, realizado em ingtituicdo publicade
referénciaparagestagdes de alto risco. Faz
parte de projeto mais amplo, o Estudo Co-
laborativo Latino-Americano de Malfor-
magdes Congénitas (ECLAMC), um estudo
caso-controle que visa a investigacdo de
varidveis epidemiol bgicas, clinicas e ima-
ginolgicas de recém-nascidos malforma-
dos. No Brasil, essa rede atua em 32 hos-
pitais™, um deles a Ingtituicao deste traba-
Iho. Projeto aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa, respeitando-se 0s principios
internacionai s sobre pesquisas envolvendo
seres humanos. Este trabalho foi realizado
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com dados do ECLAMC. Conflitos dein-
teresses declarados negativos.

Foram considerados todos os registros
de recém-nascidos vivos ou natimortos,
com malformagdo congénitado SNC, com
diagndstico notificado em prontuario mé-
dico ou declaragcdo de nascido vivo, no
periodo de um ano e quatro meses. Exclui-
ram-se 0s nasci mentos ocorridos em outros
hospitais, cujos neonatos posteriormente
foram atendidos por qualquer razéo nains-
tituicdo analisada. Os casos de malforma-
¢Bes congénitas do SNC foram identifica
dos conforme suaapresentagdo clinicaede
imagem, sendo classificados como malfor-
magdesisoladas, como componente desin-
dromes, associados com outras anomalias
no SNC ou em outros érgaos e sistemas.

O diagndstico pés-natal foi realizado
por exame fisico, exame ultrassonografico
pos-natal e/ou tomografiacomputadorizada,
tidos em conjunto como “padréo ouro”
para o diagnostico definitivo da presenca
de malformag&o congénita, definida como
uma anomalia anatdmica, fisica, diagnos-
ticada ao nascimento e listada no “ Capitulo
XVII: MalformagBes congénitas, deformi-
dades e anomalias cromossdmicas (Q00—
Q99)" da Classificagdo Internacional de
Doencas, 107 revisdo. Assim, com o diag-
nostico definitivo de malformactes docu-
mentado em prontuario médico, utilizando-
se 0 método “padrdo ouro” descrito, bus-
COu-Se, retrospectivamente, confirmar ou
refutar o resultado do exame obstétrico
realizado, e assim verificar se este foi ca
paz de detectar ou ndo amalformagéo pre-
sente nos recém-nascidos, obtendo-se re-
sultados de sensibilidade e taxa de falso-
negativos da ultrassonografia obstétricano
estudo de malformagdes fetais do SNC.

Para tabulag&o dos dados e andlise es-
tatisticafoi utilizado o software SPSS (Sta-
tistical Packagefor Social Sciences) versio
teste 18.0. As varidveis categoricas foram
descritas como frequéncias simples e por-
centagens. Para as quantitativas, utiliza-
ram-se média e desvio-padréo. Os exames
ultrassonogréficosforam realizados por di-
ferentes profissionais com experiéncia no
método superior a cinco anos, em diferen-
tes aparelhos: Voluson 730 Pro 3D/4D,
Logic T5 GE e SonoSite MicroMaxx. Uti-
lizaram-se avaliag&o bidimensional, avaia
¢80 volumétrica e estudo Doppler.

RESULTADOS

No periodo avaliado, contabilizaram-se
126 recém-nascidos com malformactes
congénitas, sendo que a frequéncia dessas
malformagdes no SNC foi 31,8% (40 ca-
sos). O mesmo percentua foi encontrado
para as malformaces ortopédicas. Em se-
guida, o tipo mais frequente de malforma-
¢&8o congénita foi o craniofacial (20%).
Outras malformagOes totalizaram 16%.

A médiade peso dos 40 recém-nascidos
avaliados com malformag&o congénita do
SNC foi 2.694,6 + 872,8 g, com variag&o
de 1.000 a4.760 g. A frequéncia de recém-
nascidos do sexo masculino foi 55,3%, do
sexo feminino, 39,5%, edeintersexo, 5,3%.
Houve apenas um caso de natimorto entre
os maformados. A média de idade das
puérperas foi 27,2 + 7,7 anos, variando
entre 13 e 43, edo pai foi 31,6 £+ 8,7 anos,
variando entre 18 e 55.

As malformagdes congénitas do SNC
estiveram presentes de forma isolada em
sua maioria, enquanto 37,5% (15 casos)
estiveram associados a outras malforma-
¢Bes congénitas do SNC. A malformagéo
mais prevalente foi hidrocefalia, seguida
por mielomeningocele, agenesia do corpo
caloso, anencefalia e encefalocele. A mal-
formacgéo de Dandy-Walker, juntamente
com a holoprosencefalia, apresentaram-se
com prevaléncia de 7,5% cada. Quanto as
demais malformaces, registrou-se uma
menor frequénciaabsoluta, comoilustrado
naTabelal. A Figural mostraagenesiado

Tabela 1 Prevaléncia das malformacoes congé-
nitas do SNC segundo diagndstico clinico e ultras-
sonografico.

Tipo de malformacao

congénita n %
Hidrocefalia 15 37,5
Mielomeningocele 7 17,5
Agenesia do corpo caloso 5 12,5
Anencefalia 5 12,5
Encefalocele 5 12,5
Dandy-Walker 3 7,5
Holoprosencefalia 3 7,5
Arnold-Chiari 2 5,0
Hidranencefalia 2 5,0
Meningocele 2 5,0
Cisto aracnoideo 1 2,5

Nota: Cada recém-nascido possui uma ou mais mal-
formagao associada.
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vérmix cerebelar e afastamento dos hemis-
férios, cisterna magna aumentada comuni-
cando-se com o quarto ventricul o, achados
da malformagédo de Dandy-Walker.

Nos casos de anencefalia, 80% foram
do sexo feminino. Histériade malformados
na familia ocorreu em 60% dos casos de
anencefalia e em 23,1% de todos os casos
com esse antecedente.

Com relacdo a presenca de malforma-
¢Bes congénitas em outros 6rgdos ou Sis-
temas, 57,5% dos recém-nascidos apresen-
taram um ou mais defeito congénito asso-
ciado amalformagéo congénitado SNC. O
sitio de maior prevalénciafoi o craniofa-
cia, seguido pelas malformagdes congéni-
tas ortopédicas, cardiovasculares, genituri-
narias e gastrintestinais (Tabela 2). A sin-

Figura 1. Agenesia do vérmix ce-
rebelar e afastamento dos he-
misférios, cisterna magna au-
mentada comunicando-se com
0 quarto ventriculo, achados da
malformacdo de Dandy-Walker.
Avaliagdo bidimensional (A) e
tridimensional (B).

Malformagoes do SNC e malformacoes associadas

Tabela 2 Frequéncia de malformagdes congénitas de outros sistemas fisiolégicos nos recém-nascidos

com malformacdes congénitas do SNC.

Tipo de malformacao congénita Total de recém-nascidos (n = 23) %
Craniofacial 17 73,9
Ortopédica 15 65,2

Cardiovascular 8 34,8
Geniturinaria 7 30,4
Gastrintestinal 7 30,4
Respiratoria 2 8,7
Sindrémica (Patau) 1 4,3
Oftalmoldgica 1 4,3

Nota: Cada recém-nascido possui uma ou mais malformagéo associada.

drome de Patau ocorreu em um caso de ho-
loprosencefalia. A Figura2 mostra probds-
cide, anomaliatambém caracteristicadatris-
somia 13, que quase sempre acompanha a

A
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1 D/1.55cm

holoprosencefalia, juntamente com hipote-
lorismo, fendas|abiopal atinas bilaterais ou
medianas, narina Unica, ciclopia, ou ainda
microftalmia.

2 D1.23cm

Figura 2. Probdscide, anomalia também caracteristica da trissomia 13, que quase sempre acompanha a holoprosencefalia. Avaliacdo bidimensional (A) e

tridimensional (B).

Radiol Bras. 2012 Nov/Dez;45(6):309-314

311



Barros ML et al.

A hidrocefalia foi a malformagéo con-
génitamaisfrequentemente associadatanto
a mielomeningocele, agenesia do corpo
caloso e encefalocele (Figura 3).

Com relagdo as outras malformagdes
congénitas associadas as do SNC, as mais
frequentesforam ascraniofaciais, seguidas
de ortopédicas e cardioldgicas (Figura 4).

A sensibilidade ultrassonografica no
estudo de malformacfes fetais do SNC foi
79,4%. A taxa de falso-negativos foi
20,5%. Dentre aslimitagbes quantificavels
destaca-se o0 oligodramnio, presente em
25% dos exames ultrassonogréaficos fal so-
negativos.

Malformacgoes do SNC e malformacoes associadas

DISCUSSAO

A frequéncia de malformagdes congé-
nitas do SNC entre todos os casos de mal-
formagBes computados foi 31,8%, seme-
Ihante a0 encontrado por alguns autores®?
esuperior aosachados por Noronhaet al.®
e por Pitkin®, 13% e 21% dos casos, res-
pectivamente. Diferentementedo registrado
por Pitkin® e por Victora e Barros”, as
malformagdes congénitasdo SNC foram as
mais comuns, juntamente com as ortopé-
dicas, seguidas pelas craniofaciais. Outro
trabalho relata que as mais frequentes fo-
ram as craniofaciais e de membros’®. Um

estudo caso-control e apontou que a etiopa-
togénese de al gumas malformagtes congé-
nitas ortopédicas pode envolver fatores
neurol égicos produtores de alteragdes na
medula espinhal ou em nervos™.

Ainda que alguns estudos documentem
gue as anomalias cardiovasculares sdo as
mais comuns, acentuadas diferengas nas
populagdes de estudo, bem como narepre-
sentacdo e no método diagndstico utilizado,
podem subdiagnosticar defeitos leves. As-
sim, umamaior preval énciadessas malfor-
magdes congénitas tem sido diagnosticada
a0 se utilizar ecocardiogramaderotina, pré&
tica n&o usual na maioria dos servigos'’?,

Agenesia de corpo caloso (n=5)

Encefalocele (n=5)

Mielomeningocele (n=6)

Hidrocefalia (n=15)

i Hidrocefalia

i Sindrome

u Cisto Aracnéideo

® Arnold-Chiari

B Encefalocele

® Mielomeningocele

® Agenesia de corpo caloso

¥ Holoprosencefalia

Figura 3. Distribui¢cao de ou-
tras malformagdes congénitas
do SNC associadas a hidroce-
falia, mielomeningocele, ence-
falocele e agenesia do corpo
caloso.

Agenesia de corpo caloso (n=5)

Encefalocele (n=5)

Mielomeningocele (n=6)

Hidrocefalia (n=15)

50 60

= Sindrome

" Respitaréria

m Gastro-Intestinal
= Genito-Urinario
= Cardiolégica

u Ortopédica

= Cranio-facial

Figura 4. Distribuicao de de-
feitos congénitos de outros
sistemas associados as mal-
formacdes do SNC de maior
prevaléncia.
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Dentre as maformagdes congénitas do
SNC, ahidrocefalia foi a mais frequente,
seguida de mielomeningocele, como rela-
tado em estudo descritivo™. Nasequéncia,
obteve-se anencefalia, juntamente com
agenesia do corpo caloso e encefalocele,
discordante do descrito por Moore e Per-
saud®. Dentre os defeitos do tubo neural
observaram-se, em ordem decrescente, a
mielomeningocele, aanencefdiae aence-
falocele. Determinados autores verificaram
amesma tendéncia®®,

Nos casos de anencefalia, 0 sexo femi-
nino foi acometido numaproporgéo de4:1.
Tal relac8o foi superior & encontrada em
agunstrabalhos®'", Trésdoscinco casos
apresentaram ocorréncia de malformagdes
na familia, valor superior ao encontrado
por Ramos et .19,

Davila-Gutiérrez registra uma relagéo
de hidrocefalia com agenesia do corpo ca
loso9, J& outros autores registram conco-
mitancia de casos de hidrocefaliacom mie-
lomeningocel €?2Y, enquanto Levey et al.
mostram coexisténciade hidrocefaliaeho-
loprosencefalia®. No presente estudo, tais
associagdes foram evidenciadas com maior
frequéncia.

As malformagdes congénitas craniofa-
ciais foram mais prevalentes nos casos de
hidrocefalia, conforme corroborado por
Cinalli etal.®d, edemielomeningocele. As
malformacfes congénitas cardioldgicas
estiveram mai's presentes nos casos de age-
nesia do corpo caloso, 0 mesmo referido
por Mowat et al.?¥. Ja as geniturinarias
foram mais evidenciadas nos casos de en-
cefalocele, consonante com Rittler et al. %,
A sindrome de Patau, anomalia cromosso-
micamuito rara, comincidénciade 1/5.000
a 1/20.000 nascimentos, ocorreu em um
caso de holoprosencefalia, sendo essa as-
sociacio descrita na literatura(®®.

A sensibilidade ultrassonografica no
estudo de malformagBes fetais do SNC foi
79,4%. Em estudos randomizados, estima-
se uma sensibilidade de cerca de 80% para
detecgéo ultrassonogréficade malformagdo
do SNC, em gestagdes de alto riscol’28,
Sabe-se que aspectos como aqualidade dos
equipamentos, interagdo dos sons com 0s
tecidos, técnicadutilizadanos exames, como
gjuste adequado das curvas de ganho, por
exemplo, tempo dedicado ao exame, expe-
riéncia e conhecimento do médico exami-

Radiol Bras. 2012 Nov/Dez;45(6):309-314
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nador, além de quesitos como indice de
massa corplrea materna elevada, estética
fetal, idade gestacional elevadaeindicede
[iquido amniético reduzido, podem alterar
a sensibilidade do exame. O aperfeicoa-
mento médico constante e dominio de mé-
todos especializados, como o Doppler=0
e a ultrassonografia volumétrica (3D/4D),
aliado a0 desenvolvimento tecnoldgico
crescente, com aparel hos de Ultima gera-
¢80, tém contribuido para a boa sensibili-
dade do método no rastreio de malforma-
¢Bes, com repercussdes prognésticas.

A taxa de falso-negativos foi 20,5%.
Dentre as limitagdes quantificéveis deste-
ca-se o oligodrémnio, presente em 25% dos
exames ultrassonograficosfal so-negativos.
Neste ponto, tem-se que aressonanciamag-
nética como complemento da ultrassono-
grafia mostra, ao contrério desta Ultima,
uma mel hora da acuidade diagnésticacom
0 avancar daidade gestacional, ndo sendo
perturbada pela diminuigdo do liquido
amni6tico, obesidade materna ou estética
fetal @Y, Além disso, umade suasprincipais
contribuicdes estaem auxiliar aultrassono-
grafiano estudo de malformagdes do SNC
do feto, que fica prejudicado no final da
gestacdo em raz&o damaior ossificagdo da
calota craniana. Ainda assim, reforca-se
gue Seu Uso se restringe a complementar a
ultrassonografia, jaque como limitagdesda
ressonancia citam-se o custo do exame, 0s
artefatos de movimentag@o fetal, aclaustro-
fobia, arecomendag&o de néo redlizacéo do
exame no primeiro trimestre®?, além de
menor disponibilidade.

Destemodo, aultrassonografiapossibi-
lita diagnésticos precoces com boa sensi-
bilidade, 0 que, aliado a sua acessibilidade
e disponibilidade, tem contribuido parafir-
mar-se como amodalidade de escolhapara
arotinado rastreio de malformagoesfetais
do SNC. Todavia, deve-se estimular, ainda
assim, por diversos meios, a continuidade
de seu aperfeigoamento na busca da exce-
Iénciado diagndstico precoce, destacando-
se, frente aslimitagBesinerentes ao método,
novas tecnologias que complementem a
avaliacdo do contelido uterino. Neste as-
pecto, a disponibilizacdo da ressonancia
magnética fetal para a populagdo institu-
cional avaliadatem sido buscada, vindo a
possibilitar achados diagnésticos adicio-
nais, como referido na literatura®23,

CONCLUSOES

A ultrassonografia obstétricapossui boa
sensibilidade no rastreio de malformacoes
fetaisdo SNC, em especia com o aperfei-
goamento constante e dominio de méto-
dos especializados, como o Doppler eaul-
trassonografia volumétrica (3D/4D), con-
tribuindo para firmar-se como modalidade
de escolha nesta rotina. Complementar ao
método, a ressona@ncia magnética pode vir
afornecer subsidios paraumaaindamelhor
assisténcia perinatal.
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