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Malformações do sistema nervoso central e malformações
associadas diagnosticadas pela ultrassonografia obstétrica*

Central nervous system malformations and associated defects diagnosed by obstetric ultrasonography
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Santos Porto4, Maria Carolina Andrade Maia5, Atilano Salvador Godinho6, Thiago de Oliveira Ferrão7,

Carlos Umberto Pereira8

Objetivo: Identificar a prevalência de malformações congênitas do sistema nervoso central (SNC) e malformações asso-

ciadas diagnosticadas pela ultrassonografia obstétrica. Materiais e Métodos: Estudo observacional, transversal, des-

critivo, em instituição de referência para gestações de alto risco. Resultados: Malformações congênitas do SNC estive-

ram presentes sem outras malformações associadas em 65,78%, com a distribuição: 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-

formações congênitas de outros sistemas estiveram associadas às do SNC: craniofacial (73,9%), ortopédica (65,2%),

cardiovascular (34,8%), geniturinária (30,4%), gastrintestinal (30,4%), respiratória (8,7%), sindrômica (8,7), oftalmoló-

gica (4,3%). A sensibilidade ultrassonográfica no estudo de malformações fetais do SNC foi 79,4%. A taxa de falso-ne-

gativos foi 20,5%. Dentre as limitações quantificáveis destaca-se o oligodrâmnio, presente em 25% dos falso-negativos.

Conclusão: A ultrassonografia obstétrica possui boa sensibilidade no rastreio de malformações fetais do SNC, em espe-

cial com o aperfeiçoamento constante e domínio na utilização 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 ressonância magnética pode vir a fornecer subsídios para uma ainda melhor assistência perinatal.

Unitermos: Malformações congênitas; Malformações do sistema nervoso central; Malformações 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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INTRODUÇÃO

As malformações congênitas represen-
tam, em algumas regiões do mundo, a pri-
meira causa de óbitos neonatais(1). Aproxi-
madamente 20% das gestações com fetos
malformados terminam em abortamento
espontâneo e os 80% restantes nascerão
mortos ou vivos, resultando estes últimos
em 3% a 5% de recém-nascidos com ano-
malias congênitas(2,3). No Brasil constituem
a segunda causa de mortalidade infantil,
determinando 11,2% dessas mortes(4). As
malformações congênitas do sistema ner-
voso central (SNC) têm alta prevalência,
atingindo de 1 a 10:1.000 dos nascidos vi-
vos(5). Tal estatística pode variar sazonal-
mente, entre países e grupos étnicos ou
quando observada em serviços de diagnós-
tico pré-natal e de neonatologia.

Aproximadamente 21% das malforma-
ções congênitas envolvem o SNC, consti-
tuindo um dos defeitos congênitos mais
comuns, podendo ocorrer isoladamente ou
em combinação com outras malformações,
desse ou de outro segmento(6).

Atualmente, o diagnóstico por imagem
por meio da ultrassonografia obstétrica se
faz na maior parte das anomalias congêni-
tas e a medicina fetal busca apresentar uma
terapêutica intraútero para alguns episódios.
No âmbito do diagnóstico precoce, o qual
possui importante repercussão sobre o
prognóstico neonatal, este estudo propôs
identificar a prevalência de malformações
do SNC e malformações associadas diag-
nosticadas pela ultrassonografia obstétrica.

MATERIAIS E MÉTODOS

Estudo observacional, transversal, des-
critivo, realizado em instituição pública de
referência para gestações de alto risco. Faz
parte de projeto mais amplo, o Estudo Co-
laborativo Latino-Americano de Malfor-
mações Congênitas (ECLAMC), um estudo
caso-controle que visa à investigação de
variáveis epidemiológicas, clínicas e ima-
ginológicas de recém-nascidos malforma-
dos. No Brasil, essa rede atua em 32 hos-
pitais(7), um deles a Instituição deste traba-
lho. Projeto aprovado pelo Comitê de Ética
em Pesquisa, respeitando-se os princípios
internacionais sobre pesquisas envolvendo
seres humanos. Este trabalho foi realizado

com dados do ECLAMC. Conflitos de in-
teresses declarados negativos.

Foram considerados todos os registros
de recém-nascidos vivos ou natimortos,
com malformação congênita do SNC, com
diagnóstico notificado em prontuário mé-
dico ou declaração de nascido vivo, no
período de um ano e quatro meses. Excluí-
ram-se os nascimentos ocorridos em outros
hospitais, cujos neonatos posteriormente
foram atendidos por qualquer razão na ins-
tituição analisada. Os casos de malforma-
ções congênitas do SNC foram identifica-
dos conforme sua apresentação clínica e de
imagem, sendo classificados como malfor-
mações isoladas, como componente de sín-
dromes, associados com outras anomalias
no SNC ou em outros órgãos e sistemas.

O diagnóstico pós-natal foi realizado
por exame físico, exame ultrassonográfico
pós-natal e/ou tomografia computadorizada,
tidos em conjunto como “padrão ouro”
para o diagnóstico definitivo da presença
de malformação congênita, definida como
uma anomalia anatômica, física, diagnos-
ticada ao nascimento e listada no “Capítulo
XVII: Malformações congênitas, deformi-
dades e anomalias cromossômicas (Q00–
Q99)” da Classificação Internacional de
Doenças, 10ª revisão. Assim, com o diag-
nóstico definitivo de malformações docu-
mentado em prontuário médico, utilizando-
se o método “padrão 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 não a malformação pre-
sente nos recém-nascidos, obtendo-se re-
sultados de sensibilidade e taxa de falso-
negativos da ultrassonografia obstétrica no
estudo de malformações fetais do SNC.

Para tabulação dos dados e análise es-
tatística foi utilizado o software SPSS (Sta-
tistical Package for Social Sciences) versão
teste 18.0. As variáveis categóricas foram
descritas como frequências simples e por-
centagens. Para as quantitativas, utiliza-
ram-se média e desvio-padrão. Os exames
ultrassonográficos foram realizados por di-
ferentes profissionais com experiência no
método superior a cinco anos, em diferen-
tes aparelhos: Voluson 730 Pro 3D/4D,
Logic T5 GE e SonoSite MicroMaxx. Uti-
lizaram-se avaliação bidimensional, avalia-
ção volumétrica e estudo Doppler.

RESULTADOS

No período avaliado, contabilizaram-se
126 recém-nascidos com malformações
congênitas, sendo que a frequência dessas
malformações no SNC foi 31,8% (40 ca-
sos). O mesmo percentual foi encontrado
para as malformações ortopédicas. Em se-
guida, o tipo mais frequente de malforma-
ção congênita foi o craniofacial (20%).
Outras malformações totalizaram 16%.

A média de peso dos 40 recém-nascidos
avaliados com malformação congênita do
SNC foi 2.694,6 ± 872,8 g, com variação
de 1.000 a 4.760 g. A frequência de recém-
nascidos do sexo masculino foi 55,3%, do
sexo feminino, 39,5%, e de intersexo, 5,3%.
Houve apenas um caso de natimorto entre
os malformados. A média de idade das
puérperas foi 27,2 ± 7,7 anos, variando
entre 13 e 43, e do pai foi 31,6 ± 8,7 anos,
variando entre 18 e 55.

As malformações congênitas do SNC
estiveram presentes de forma isolada em
sua maioria, enquanto 37,5% (15 casos)
estiveram associados a outras malforma-
ções congênitas do SNC. A malformação
mais prevalente foi hidrocefalia, seguida
por mielomeningocele, agenesia do corpo
caloso, anencefalia e encefalocele. A mal-
formação de Dandy-Walker, juntamente
com a holoprosencefalia, apresentaram-se
com prevalência de 7,5% cada. Quanto às
demais malformações, registrou-se uma
menor frequência absoluta, como ilustrado
na Tabela 1. A Figura 1 mostra agenesia do

Tabela 1 Prevalência das malformações congê-
nitas do SNC segundo diagnóstico clínico e ultras-
sonográfico.

Tipo de malformação
congênita

Hidrocefalia

Mielomeningocele

Agenesia do corpo caloso

Anencefalia

Encefalocele

Dandy-Walker

Holoprosencefalia

Arnold-Chiari

Hidranencefalia

Meningocele

Cisto aracnoideo

n

15

7

5

5

5

3

3

2

2

2

1

%

37,5

17,5

12,5

12,5

12,5

7,5

7,5

5,0

5,0

5,0

2,5

Nota: Cada recém-nascido possui uma ou mais mal-
formação associada.
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Figura 2. Probóscide, anomalia também característica da trissomia 13, que quase sempre acompanha a holoprosencefalia. Avaliação bidimensional (A) e
tridimensional (B).

A B

Tabela 2 Frequência de malformações congênitas de outros sistemas fisiológicos nos recém-nascidos
com malformações congênitas do SNC.

Tipo de malformação congênita

Craniofacial

Ortopédica

Cardiovascular

Geniturinária

Gastrintestinal

Respiratória

Sindrômica (Patau)

Oftalmológica

Total de recém-nascidos (n = 23)

17

15

8

7

7

2

1

1

%

73,9

65,2

34,8

30,4

30,4

8,7

4,3

4,3

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

vérmix cerebelar e afastamento dos hemis-
férios, cisterna magna aumentada comuni-
cando-se com o quarto ventrículo, achados
da malformação de Dandy-Walker.

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

Com relação à presença de malforma-
ções congênitas em outros órgãos ou sis-
temas, 57,5% dos recém-nascidos apresen-
taram um ou mais defeito congênito asso-
ciado a malformação congênita do SNC. O
sítio de maior prevalência foi o craniofa-
cial, seguido pelas malformações congêni-
tas ortopédicas, cardiovasculares, genituri-
nárias e gastrintestinais (Tabela 2). A sín-

drome de Patau ocorreu em um caso de ho-
loprosencefalia. A Figura 2 mostra probós-
cide, anomalia também característica da tris-
somia 13, que quase sempre acompanha a

holoprosencefalia, juntamente com hipote-
lorismo, fendas labiopalatinas bilaterais ou
medianas, narina única, ciclopia, ou ainda
microftalmia.

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

BA
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A hidrocefalia foi a malformação con-
gênita mais frequentemente associada tanto
a mielomeningocele, agenesia do corpo
caloso e encefalocele (Figura 3).

Com relação às outras malformações
congênitas associadas às do SNC, as mais
frequentes foram as craniofaciais, seguidas
de ortopédicas e cardiológicas (Figura 4).

A sensibilidade ultrassonográfica no
estudo de malformações fetais do SNC foi
79,4%. A taxa de falso-negativos foi
20,5%. Dentre as limitações quantificáveis
destaca-se o oligodrâmnio, presente em
25% dos exames ultrassonográficos falso-
negativos.

DISCUSSÃO

A frequência de malformações congê-
nitas do SNC entre todos os casos de mal-
formações computados foi 31,8%, seme-
lhante ao encontrado por alguns autores(8,9)

e superior aos achados por Noronha et al.(5)

e por Pitkin(6), 13% e 21% dos casos, res-
pectivamente. Diferentemente do registrado
por Pitkin(6) e por Victora e Barros(4), as
malformações congênitas do 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(10). Um

estudo caso-controle apontou que a etiopa-
togênese de algumas malformações congê-
nitas ortopédicas pode envolver fatores
neurológicos produtores de alterações na
medula espinhal ou em nervos(11).

Ainda que alguns estudos documentem
que as anomalias cardiovasculares são as
mais comuns, acentuadas diferenças nas
populações de estudo, bem como na repre-
sentação e no método diagnóstico utilizado,
podem subdiagnosticar defeitos leves. As-
sim, uma maior prevalência dessas malfor-
mações congênitas tem sido diagnosticada
ao se utilizar ecocardiograma de rotina, prá-
tica não usual na maioria dos serviços(12).

Figura 4. Distribuição de de-
feitos congênitos de outros
sistemas associados às mal-
formações do SNC de maior
prevalência.

Figura 3. Distribuição de ou-
tras malformações congênitas
do SNC associadas a hidroce-
falia, mielomeningocele, ence-
falocele e agenesia do corpo
caloso.
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Dentre as malformações congênitas do
SNC, a hidrocefalia foi a mais frequente,
seguida de mielomeningocele, como rela-
tado em estudo descritivo(13). Na sequência,
obteve-se anencefalia, juntamente com
agenesia do corpo caloso e encefalocele,
discordante do descrito por Moore e Per-
saud(14). Dentre os defeitos do tubo neural
observaram-se, em ordem decrescente, a
mielomeningocele, a anencefalia e a ence-
falocele. Determinados autores verificaram
a mesma tendência(9,15).

Nos casos de anencefalia, o sexo femi-
nino foi acometido numa proporção de 4:1.
Tal relação foi superior à encontrada em
alguns trabalhos(16,17). Três dos cinco casos
apresentaram ocorrência de malformações
na família, valor superior ao encontrado
por Ramos et al.(18).

Dávila-Gutiérrez registra uma relação
de hidrocefalia com agenesia do corpo ca-
loso(19). Já outros autores registram conco-
mitância de casos de hidrocefalia com mie-
lomeningocele(20,21), enquanto Levey et al.
mostram coexistência de hidrocefalia e ho-
loprosencefalia(22). No presente estudo, tais
associações foram evidenciadas com maior
frequência.

As malformações congênitas craniofa-
ciais foram mais prevalentes nos casos de
hidrocefalia, conforme corroborado por
Cinalli et al.(23), e de mielomeningocele. As
malformações congênitas cardiológicas
estiveram mais presentes nos casos de age-
nesia do corpo caloso, o mesmo referido
por Mowat et al.(24). Já as geniturinárias
foram mais evidenciadas nos casos de en-
cefalocele, consonante com Rittler et al.(25).
A síndrome de Patau, anomalia cromossô-
mica muito rara, com incidência de 1/5.000
a 1/20.000 nascimentos, ocorreu em um
caso de holoprosencefalia, sendo essa as-
sociação descrita na literatura(26).

A sensibilidade ultrassonográfica no
estudo de malformações fetais do SNC foi
79,4%. Em estudos randomizados, estima-
se uma sensibilidade de cerca de 80% para
detecção ultrassonográfica de malformação
do SNC, em gestações de alto risco(27,28).
Sabe-se que aspectos como a qualidade dos
equipamentos, interação dos sons com os
tecidos, técnica utilizada nos exames, como
ajuste adequado das curvas de ganho, por
exemplo, tempo dedicado ao exame, expe-
riência e conhecimento do médico exami-

nador, além de quesitos como índice de
massa corpórea materna elevada, estática
fetal, idade gestacional elevada e índice de
líquido amniótico reduzido, podem alterar
a sensibilidade do exame. O aperfeiçoa-
mento médico constante e domínio de mé-
todos especializados, como o Doppler(29,30)

e a ultrassonografia volumétrica (3D/4D),
aliado ao desenvolvimento tecnológico
crescente, com aparelhos de última gera-
ção, têm contribuído para a boa sensibili-
dade do método no rastreio de malforma-
ções, com repercussões prognósticas.

A taxa de falso-negativos foi 20,5%.
Dentre as limitações quantificáveis desta-
ca-se o oligodrâmnio, presente em 25% dos
exames ultrassonográficos falso-negativos.
Neste ponto, tem-se que a ressonância mag-
nética como complemento da ultrassono-
grafia mostra, ao contrário desta última,
uma melhora da acuidade diagnóstica com
o avançar da idade gestacional, não sendo
perturbada pela diminuição do líquido
amniótico, obesidade materna ou estática
fetal(31). Além disso, uma de suas principais
contribuições está em auxiliar a ultrassono-
grafia no estudo de malformações do SNC
do feto, que fica prejudicado no final da
gestação em razão da maior ossificação da
calota craniana. Ainda assim, reforça-se
que seu uso se restringe a complementar a
ultrassonografia, já que como limitações da
ressonância citam-se o custo do exame, os
artefatos de movimentação fetal, a claustro-
fobia, a recomendação de não realização do
exame no primeiro trimestre(32), além de
menor disponibilidade.

Deste modo, a ultrassonografia possibi-
lita diagnósticos precoces com boa sensi-
bilidade, o que, aliado à sua acessibilidade
e disponibilidade, tem contribuído para fir-
mar-se como a modalidade de escolha para
a rotina do rastreio de malformações fetais
do SNC. Todavia, deve-se estimular, ainda
assim, por diversos meios, a continuidade
de seu aperfeiçoamento na busca da exce-
lência do diagnóstico precoce, destacando-
se, frente às limitações inerentes ao método,
novas tecnologias que complementem a
avaliação do conteúdo uterino. Neste as-
pecto, a disponibilização da ressonância
magnética fetal para a população institu-
cional avaliada tem sido buscada, vindo a
possibilitar achados diagnósticos adicio-
nais, como referido na literatura(32,33).

CONCLUSÕES

A ultrassonografia obstétrica possui boa
sensibilidade no rastreio de malformações
fetais do SNC, em especial com o aperfei-
çoamento constante e domínio de méto-
dos especializados, como o Doppler e a ul-
trassonografia volumétrica (3D/4D), con-
tribuindo para firmar-se como modalidade
de escolha nesta rotina. Complementar ao
método, a ressonância magnética pode vir
a fornecer subsídios para uma ainda melhor
assistência perinatal.
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