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RESUMO - A encefalocele é uma protusio do contetdo do crinio além dos seus limites normais, através de
uma ma formagio Gssea congénita associada ou, mais raramente, através de forames ou fissuras normais do
cranio. E provivel que agentes teratogénicos (medicamentos, altas doses de vitamina A, virus, radiacoes entre
outros) estejam envolvidos agindo sobre o fechamento do tubo neural primitivo, porém, seus mecanismos
ainda sao desconhecidos. O contetido da encefalocele é varidavel, podendo apresentar apenas liquido cefa-
lorraquidiano ou contendo importantes tecidos encefilicos. A incidéncia estimada € 1:4000 nascimentos. A
localiza¢iao anatdmica dessa anomalia conjuntamente a outros fatores — contetdo do saco hernidrio; exten-
sao da md formacao, lesdes associadas ao SNC e/ou sistémica — é determinante para o tratamento e para o
prognostico do paciente. Relatar o caso de paciente da UTI neonatal com encefalocele contendo importante
tecido encefilico com diagndstico apos o nascimento de parto via vaginal. Revisar dados na literatura sobre
a etiologia, fatores de risco, o manejo clinico/tratamento e ao seguimento desses pacientes. Foi realizada
revisdo da literatura, em artigos cientificos e livro texto de autores consagrados.A encefalocele é o defeito no
fechamento do tubo neural menos comum. Sua incidéncia varia consideravelmente, sendo mais freqliiente em
paises como o México, Asia e Espanha. Encefalocele occipital sio mais comuns no sexo feminino, ao con-
trario parietal e sincipitiales. Pode estar associado a microcefalia, hidrocefalia, malformac¢io de Chiari tipo III
entre outras. Fatores nutricionais e ambientais desempenham certamente um papel importante. Mas estudos
recentes apontam também para uma predisposicio genética e para o aumento do risco de recorréncia em
casais com uma crianga afetada. O diagndstico pode ser realizado intra-Gtero (ecografia - ideal) ou conforme
o relato descrito, no momento do exame fisico do recém-nascido. Exames como a radiografia cranio, tomo-
grafia ou ressonincia completam a investigacao, servindo também para o planejamento na correco cirirgica.
O tratamento cirdrgico da encefalocele deve ser precoce e de forma multidisciplinar. O diagnéstico pré-natal
¢ importante na determinacao do progndstico e no fornecimento do aconselhamento genético apropriado.
Seu conhecimento antecipado pela equipe médica permite desfecho mais adequado da gravidez e um plano
obstétrico em um centro que tenha recursos para garantir o melhor atendimento e tratamento para o recém-
-nascido em questio. Nesse caso, a UTI neonatal, que permitiu assegurar o direito a atencao integral desse
paciente.

DESCRITORES - Encefalocele, Encefalocle Occiptal, Defeitos no Fechamento do Tubo Neural.

INTRODUCAO

mes (20,5%).23 Pode estar associado a microcefalia,
hidrocefalia, malformacio de Chiari tipo III entre

A encefalocele € uma protusio do contetido
do crinio além dos seus limites normais, através

de uma ma formacio Ossea congénita associada
ou, mais raramente, através de forames ou fissuras
normais do cranio.! O defeito na maioria das vezes
localiza-se na regido occipital, entretanto pode estar
presente em qualquer parte do crianio.2 A encefalo-
cele pode ocorrer isoladamente, associada a outros
defeitos congénitos ou como parte de outras sindro-
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outras (face, renal e cardiovascular).2

A encefalocele consiste em um dos tipos de de-
feitos de fechamento do tubo neural (DFTN). Esses
defeitos apresentam um espectro clinico varidvel,
sendo as mais comuns: a anencefalia e a espinha
bifida.2 A anencefalia € a auséncia da calota crania-
na e dos hemisférios cerebrais, mas com a presenca
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da base do cranio. E resultante da falha do fechamento
do tubo neural em sua extremidade cefilica. Origina-
-se entre as 22 e a 3* semana de embriogénese.* E uma
anomalia grave e letal, em que ocorre destruicao pro-
gressiva da massa encefilica pela exposicio ao liquido
amniotico.45 J4 a espinha bifida (espinha bifida oculta,
meningocele, meningomielocele) ¢ um defeito na linha
mediana da vértebra, resultando na exposicio dos ele-
mentos presentes no canal vertebral. Na grande maioria
dos casos, o defeito estd localizado no arco vertebral
posterior (dorsal). Trata-se de alteracoes da organoge-
nése que ocorre por volta da 3« ou 4* semana de vida
embriondria.s

Embora as definicbes anteriores permitam classifi-
car a encefalocele como um DFTN, mais recentemente,
novos estudos tem apontado para a existéncia de me-
canismos subjacentes que podem ser diferentes da es-
pinha bifida e da anencefalia.3 Esses mecanismos reme-
tem a fases da embriologia do sistema nervoso central.3

O fechamento do tubo neural pode ocorrer se-
gundo dois modelos conforme a embriogénese: 1. fe-
chamento bidirecional (“ziper”); 2. multiplos sitios de
fechamento. O modelo de fechamento de varios sitios
permite explicar a variacao da localizacao anatdmica do
defeito no cranio encontrado em pacientes com ence-
falocele. Entretanto, esse modelo de estudo nao ajuda
a entender outras discrepancias genéticas e embriologi-
cas entre espinha bifida e anencefalia, em comparacio
com encefalocele. Além disso, novos estudos genéticos
relacionados ao DFTN demonstraram que a concordan-
cia entre irmaos e prevaléncia de anomalias congénitas
nao relacionadas diferiu entre espinha bifida e anen-
cefalia, em comparacio com encefalocele.¢ Sendo que
o risco de recorréncia apresentou-se maior quando os
progenitores sao portadores de espinha bifida.”s Se o
mecanismo de origem para encefalocele ¢ diferente da
espinha bifida e anencefalia, é possivel que fatores de
risco possam variar entre essas lesdes. Dessa forma,
a prevaléncia da encefalocele pode nio variar tanto
quanto espinha bifida ou anencefalia na prevencao dos
mesmos fatores apresentados anteriormente.3

Os principais fatores de risco conhecido € a ocor-
réncia de gestacio prévia com um DFTN, ou a existén-
cia de algum caso familiar. O risco de recidiva é esti-
mado em 2% quando existe um caso na familia, de 2%
a 5% apds o nascimento de uma crianca acometida e
de 10% ap6s dois nascimentos.” Os fatores sao: agentes
teratogénicos, hipertermia materna, diabetes mellitos
gestacional, extremos de idade, uso de algum farmaco
pela gestante (acido valproéico, carbamazepina), taba-
gismo, uso de dlcool, exposicio a radiacao. Além disso,
sabe-se que a deficiéncia materna de dcido fdlico tem
um papel ja bem estabelecido em relacao ao conjunto
de doencas decorrente da falha no fechamento do sis-
tema nervoso central.s9

A prevaléncia da encefalocele é bastante varidvel
nas diversas regides geograficas. De maneira geral, a
prevaléncia situa-se de 1/1000 nascidos vivos. Na lite-

ratura, dados mostram uma discrepiancia de 0,68/1000
em Pelotas (RS) a 4,73/1000 nascimentos em Belo Ho-
rizonte (MG).101412 J3 a incidéncia estimada é 1:4000
nascimentos.’® No plano internacional, os dados tam-
bém sao discrepantes. Estudo realizado em Porto Rico
mostrou uma prevaléncia de 0,8/1000 nascidos vivos
enquanto que na populacio mexicana o numero esti-
mado é de 2,9/1000 nascimentos.13.14.15

A ultra-sonografia (US) ¢ o método de escolha
para o diagnostico e avaliacio das malformacoes fe-
tais, pode ser utilizada em qualquer época da gestacao.
Além disso, é o método de melhor relacio custo bene-
ficio e por isso empregada rotineiramente no periodo
pré-natal. Exames como a radiografia cranio, tomogra-
fia ou ressonincia completam a investigacio.4 Niveis
elevados de alfafetoproteina no soro materno e no li-
quido amnidtico mostram risco aumentado para DFTN,
porém nio possuem boa especificidade precisando ser
confirmada com algum exame de imagem.16

A localizacao anatomica dessa anomalia conjunta-
mente a outros fatores — conteddo do saco hernidrio;
extensao da ma formacio, lesdes associadas ao SNC e/
ou sistémica — € determinante para o tratamento e para
o prognostico do paciente. A investigacio serve tam-
bém para o planejamento e para a correcao cirtrgica.
O diagnostico pré-natal € importante na determinacio
do progndstico.

RELATO DE CASO

Recém nascido do sexo masculino, nascido por
parto via vaginal, APGAR 5/8. Idade gestacional (ca-
purro) 34 semanas e 5 dias. Peso do nascimento: 1985g.
portador de encefalocele grande. Apés o nascimento,
evoluiu com distresse respiratorio, apnéias, crise con-
vulsiva, necessitando de ventilacio mecinica, sendo
encaminhado para UTI neonatal apds 36 horas de vida.

Histéria materna, 16 anos, G1P0OAO, diagnostico
gestacional tardio (aos cinco meses), realizado duas
consultas de pré natal. Mae relata etilismo leve e uso de
“moranguinho” (lanca perfume) anterior ao diagnostico
gestacional. Drogadicio paterna.

Ao exame fisico: em mal estado geral, palido, hidra-
tado, ictérico, taquicardico, enchimento capilar<2seg.
Encefalocele grande, com fistula e drenando secrecio
amarelada em pequena quantidade. Murmurio vesicu-
lar simétrico e sem ruidos adventicios, bulhas cardiaca
ritimicas normofonéticas e sem sopro. Abdéomen nor-
mal. Ténus e forca muscular diminuida. Auséncia de
reflexos primitivos.

Exames laboratoriais: hemogramas sem infeccio,
ressonincia de crinio: encefalocele com herniacio de
tronco, cerebelo e parénquimas parietas. Eletroence-
falograma: presenca de atividade elétrica na caixa cra-
niana e de atividade elétrica desordenada na regiio de
encefalocele. Ultrasons transfontanelas: auséncia de hi-
drocefalia.

Exames maternos: sorologias negativas. Hemogra-




ma com anemia discreta (microcitica e hipocromica).
Ferritina, acido félico e vitamina B12 normais. Realiza-
do antibidtico terapia. Iniciado fentanil e fototerapia.
Mantido em jejum e ventilacio mecanica. Realizado
neurocirurgia em dois tempos cirdrgicos. Primeiro tem-
po: craniectomia e drenagem de cisto liquorico. Segun-
do tempo: drenagem liquorica, disseccao de tecido ne-
crotico inviavel, sutura em dura mater.

DISCUSSAO

Ao considerar a analise dos fatores de risco ma-
ternos, primeiramente € preciso considerar que a po-
pulacio de paises em desenvolvimento, como o Brasil,
apresenta caracteristicas sociais, politicas e econdémicas
muito particulares para a compreensao de potenciais
riscos teratogénicos aos quais uma mulher possa estar
exposta. Dentro desse conjunto de fatores de risco po-
demos citar: niveis educacionais e econdémicos baixos
da populacao, alta incidéncia de doencgas infecciosas
e caréncias, escassos recursos para a saide e pesqui-
sa, diagnostico gestacional tardio, pritica frequente e
sem controle do uso de medicacdes e entorpecentes e,
finalmente, a proibicao legal de interrupcao de gesta-
¢a0.17 Nesse relato apresentado, foi possivel verificar a
maioria dos riscos citados.

A deficiéncia de 4cido félico na génese no grupo
de doencas dos defeitos de fechamento do tubo neural
ja € claramente estabelecida, mas a relacao dessa defi-
ciéncia com os subgrupos (anencefalia; espinha bifida;
encefalocele) tém sido objetivo de muitos estudos. O
exato mecanismo entre o acido folico e o desenvolvi-
mento do tubo neural € ainda desconhecido.3 Sabe-se
que essa vitamina do complexo B participa de reacoes
metabolicas indispensdveis a sintese normal dos acidos
nucléicos DNA e RNA, vital para a divisio celular e
sintese protéica. De modo que a deficiéncia de acido
folico na gestacao pode ocasionar alteragdes na sintese
de DNA e alteracdes cromossOmicas que prejudicam o
crescimento normal na fase reprodutiva.1s19 Mas. Falan-
do especificamente da encefalocele, estudos recentes
mostraram que em alguns populacoes, a prevaléncia da
doenca nao tem sofrido diminuicdo significativa, apos
o aumento da ingestio materna de acido fdlico, diver-
gindo em relacao a anencefalia e espinha bifida.202! Es-
ses estudos permitiram a formulacio de uma hipotese
em que mecanismo de acio da encefalocele, como um
DFTN, sao diferentes da espinha bifida e da anencefa-
lia, explicando algumas caracteristicas epidemiolégicas
diferente entre esses dois grupos.3 A dosagem sérica
dos niveis maternos de acido félico estao dentro do
valor esperado na populacio, nao contribuiu como fa-
tor de risco adicional nesse caso. E de grande valia
considerar que hd poucos trabalhos que separam os
subgrupos dos DFTN em relacdo a prevencao com o
acido folico, e qué, além disso, uma limitacio apre-
sentada nesse grupo de estudo foi o nimero pequeno
de casos de encefalocele, limitando a capacidade de
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realizar analise ajustada.’ Isso porque, a prevaléncia
de encefalocele, como dito anteriormente, é a rara em
relacio a anencefalia e espinha bifida.2 Assim, a suple-
mentacio do 4cido félico foi uma questio considerada
importante também nesse caso relatado. Ainda por que
seu papel na prevencao dos defeitos de fechamento do
tubo neural tem reduzido o risco tanto de ocorréncia,
como o de recorréncia (para 50-70%) quando a suple-
mentacio € periconcepcional ou no primeiro trimestre
de gravidez.2 Por isso, esse elemento serd sim conside-
rado na préxima intencio de gestacio dessa paciente.

No Brasil, devido a baixa aderéncia a suplementa-
¢ao medicamentosa, o governo brasileiro estabeleceu a
fortificacado compulsoria das farinhas de trigo e milho
com ferro e acido folico, efetivamente implementado
no pais a partir junho de 2004 com o intuito de dimi-
nuir a prevaléncia de anemia materna e defeitos do
tubo neural.22 Um estudo realizado no estado de Sio
Paulo ap6s a fortificacao obrigatéria das farinhas de tri-
go e milho com acido folico, especificamente nas pre-
valéncias de espinha bifida e anencefalia sugeriu efeito
positivo dessa politica nacional. Embora, tenha de se
ter em conta que outros elementos possam ter contri-
buido para esse declinio. Com rela¢io ao caso descrito,
a mie da paciente relata pouca ingestao de alimentos
rico em farinha, assim como visceras, peixe, manteigas
(fonte alimentar desse nutriente).

Outras investigacoes realizadas na udltima década
também tém sugerido que a ingestio excessiva de 4ci-
do folico sintético possa associar-se a deficiéncia de
vitamina B12 (e consequentemente, aumentando o ris-
co de carcinogénese colorretal, abortamentos de repeti-
¢ao e nascimentos multiplos. Para o Centers for Disease
Control and Prevetion (CDC), a maioria dos problemas
decorre do uso de suplementos e nao da fortificacao de
alimentos. A suplementacio de dcido folico para o pe-
riodo préconcepcional (noventa dias antes da concep-
¢ao) é de 400pg/dia para mulheres sem antecedentes
de defeitos do tubo neural, o que corresponde a reco-
mendacio didria de acido folico para mulheres nio gra-
vidas. Enquanto para mulheres com antecedentes de
defeitos do tubo neural, a suplementacao recomendada
¢ de 4,0mg/dia, o que corresponde a dez vezes mais a
necessidade didria. Embora a parturiente nao havia fei-
to uso do acido félico, foi realizada dosagem sérica dos
niveis de vitamina B12 cujo resultado estava normal.

A revisao anterior das medidas preventivas foi con-
siderada de grande importancia, pois uma vez que as
DFIN representam importante causa de morbidade e
mortalidade infantil, justifica-se estudar sua distribui-
cio de defeitos, sua relacao causal, tratamento e ex-
pectativas em relacdo ao progndstico. Em relagcao ao
prognostico, dados na literatura indicam que cerca de
50% das criangas afetadas com encefalocele morrem
no primeiro ano de vida e as que sobrevivem apre-
sentam incapacidade fisica e/ou mental importante que
requerem reabilitacio prolongada e de alto custo para
a familia e a sociedade.24 Na tentativa de minimizar
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o prognostico, a abordagem multidisciplinar contando
com equipe médica especializada (obstetras, pediatras,
intensivistas, neurocirurgides), enfermagem, fisiotera-
peuta entre outros, permitiu melhorar a expectativas
desse paciente e minimizar os efeitos inesperado de
uma gestacio conduzida de forma irregular. O trata-
mento cirdrgico contou com a garantia de contar com o
aparato de todo esse sistema articulado. Embora a gra-
vidade, o risco cirtrgico e as complicacdes (antes, du-
rante e apos a cirurgia) eram bastante amplos, foi pos-
sivel evitd-los, contornid-los, ou resolve-los, permitindo
ao recém nascido hoje permanecer em seu domicilio
sobre a tutela da mae e do avd materno. Além disso, o
paciente esta em acompanhamento no ambulatério de
alto risco, neuropediatria, neurocirurgia. A mae recebe
orientacoes e acompanha no ambulatério de ginecolo-
gia, recebendo aconselhamento clinico. Ambos acom-
panham juntamente com o servico social, recebendo
visitas semanais.

CONCLUSAO

sua origem, a maioria dos casos ¢ atribuida a intera-
¢cdo entre varios genes e fatores ambientais (heranca
multifatorial). O diagnostico pré-natal é importante na
determinagao do prognéstico e no fornecimento do
aconselhamento genético apropriado. Seu conheci-
mento antecipado pela equipe médica permite desfe-
cho mais adequado da gravidez e um plano obstétrico
em um centro que tenha recursos para garantir o me-
lhor atendimento e tratamento para o recém-nascido
em questdo.

O custo, tanto material quanto o social (entende-se
aqui as complicacoes geradas da lesao produzida pelo
DFTN) levou-nos a revisar os possiveis fatores que ge-
raram ou complicaram a gravidade clinica do paciente.
Esses fatores convergem em direcio ao conhecimento
que permite sociedade prevenir doencas graves. As
medidas preventivas sao, na maioria das vezes, cui-
dados simples, que quando nao valorizados, geram
complicacdes, cuidados médicos custosos e sequelas
permanente. Nossa tarefa na UTI neonatal constituiu
nao apenas assegurar o direito a atenc¢ao integral des-

se paciente apos seu encaminhamento, como também
adotar medidas que atuassem no inicio cascata etiologi-
ca: a prevencao (através de aconselhamento clinico no
seguimento materno ambulatorial).

Diante do ante exposto, podemos perceber que
embora os DFTN apresentem etiologia heterogénica
e sejam descritos diversos mecanismos em relacio a
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ABSTRACT - Encephalocele is a protrusion of the contents of the skull beyond its usual limits, through a birth
defect associated with bone formation or, more rarely, by normal cracking or foramina of the skull. It is likely that
teratogenic agents (drugs, high doses of vitamin A, viruses, radiation etc.) are related by acting on the closure of the
primitive neural tube, although their mechanisms are still unknown. The content of encephalocele varies, either pre-
senting only cerebrospinal fluid or presenting considerable brain tissue. The estimated incidence is 1: 4000 births.
The anatomical location of this anomaly in conjunction with other factors - Content of sac; extent of the malforma-
tion, lesions associated with CNS and / or systemic - is crucial to the treatment and the prognosis. To report a case
of neonatal ITU with important encephalocele containing relevant brain tissue diagnosed after the birth of vaginal
delivery. To Review the literature on the etiology, risk factors, clinical / treatment management and follow-up of
these patients. Literature review of scientific articles and textbook from renowned authors. Encephalocele is the less
common defect in closure of the neural tube. Its incidence varies considerably, being more frequent in countries like
Mexico, Spain and Asia Countries. Occipital encephalocele is more common in female patients, opposedly to the
parietal sincipitiales and may be associated with microcephaly, hydrocephalus, Chiari malformation type III among
others. Dietary and environmental factors certainly play an important role. But recent studies also suggest a genetic
predisposition and an increased risk of recurrence in couples with an affected child. The intrauterine diagnosis can
be performed (ultrasound - ideal) or as related, at the moment of physical examination of the newborn. Tests such
as skull radiography, CT fulfill the investigation, also serving for planning surgical correction. Surgical treatment of
encephalocele should be premature and in multidisciplinary way. Prenatal diagnosis is important in determining the
prognosis and in providing appropriate genetic counseling. Its anticipated awareness by the medical staff enables
a more appropriate outcome of pregnancy and an obstetric plan in a center that has resources to ensure the best
care and treatment for the newborn, in this case, a neonatal ICU, which ensures the right to comprehensive care
for the patients.

KEYWORDS - Encephalocele, Encefalocle Occipital, Defects in Neural Tube Closure.
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