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Resumo: Os defeitos do sistema nervoso acometem 1 a 10:1.000 dos nascidos vivos
e sdo as malformacdes mais comuns detectadas nos fetos, sendo a maioria delas
diagnosticada pelo ultrassom do segundo trimestre da gestacdo. A encefalocele, que
consiste na herniacdo do cérebro e/ou das meninges através de um defeito na calota
craniana, estd entre os quatro principais defeitos do fechamento do tubo neural durante
o desenvolvimento embriondrio. Assim, o objetivo deste estudo foi realizar uma reviséo
de literatura sobre encefalocele occipital e apresentar um relato de caso de natimorto
diagnosticado com essa malformacdo. Para a revisdo bibliogrdfica foram consultadas
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bases de dados nacionais e internacionais referentes ao periodo de dezembro de
2016 a agosto de 2018; j& no relato de caso fez-se a descricdo de exames clinicos e
imaginolégicos, bem como a evolucdo clinica da paciente. Parte das anomalias
relacionadas aos defeitos de fechamento do tubo neural, como a encefalocele, ndo
apresenta uma causa especifica conhecida, dessa forma, faz-se necessdria a divulgacdo
de estudos explorando de forma detalhada esse tema.

Palavras-chave: Malformacodes. Tubo neural. Herniagcdo do cérebro.

Occipital encefalocele: bibliographic review with a case report

Abstract: The defects of the nervous system affect 1 to 10:1000 of the live births and are
the most common malformations detected in the fetuses, most of them diagnosed by
the ultrasound of the second trimester of gestation. The encephalocele, which consists of
herniated brain and/or meninges through a defect in the skull cap, is among the four major
defects of neural tube closure during embryonic development. Therefore, the objective of
this study was to carry out a review of literature on occipital encephalocele and present
a case report of a stillborn child diagnosed with this malformation. For the bibliographic
review, national and international databases referring to the period from December 2016
fo August 2018 were consulted, as well as a description of clinical and imaging exams as
well as the clinical evolution of the patient. Some of the anomalies related to neural tube
closure defects, such as the encephalocele, do not present a specific known cause, so it is
necessary to disseminate studies exploring this topic in detail.

Keywords: Malformations. Neural tube. Herniation of the brain.
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1 INTRODUCAO

As malformacdes congénitas sdo distUrbios do desenvolvimento que surgem no
periodo embriondrio e podem ser de origem estrutural, funcional ou metabdlica, causando
anomalias fisicas ou mentais.! A incidéncia desses distUrbios € de aproximadamente 5% dos
nascidos vivosna América Latina,?destacando-se a encefalocele —que consiste naherniacdo

do cérebro e das meninges em decorréncia de um defeito durante o desenvolvimento
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na calota craniana — entfre os quatro principais defeitos do fechamento do tubo neural. 3
Outro dado importante € que a maior parte dessas anomalias permanece sem uma causa
especifica. Todavia, alguns fatores de risco j& foram elencados, como: medicamentos,
tabagismo, alcoolismo, uso de drogas ilicitas, exposicdes ambientais ou ocupacionais,

diabetes mellitus gestacional, disfuncdo da tireoide e infeccdes congénitas.*

Estudos mostram que os defeitos do sistema nervoso central sdo as malformacdes
mais comuns detectadas nos fetos, sendo a maioria delas diagnosticada pelo ultrassom do
segundo frimestre (entre 20 e 24 semanas de gestacdo).* Além disso, observa-se que mais de
70% dos casos evoluem para o obito apds o nascimento.! Nesse contexto, o presente artigo
teve por finalidades relatar um caso explorando varidveis que possam ser Uteis no manejo
clinico da referida patologia e, também, estimular outros profissionais da Area das Ciéncias

da Vida e Saude a buscarem conhecimento mais detalhado a respeito desse tema.

2 METODOLOGIA

Este artigo foi elaborado com base em revisdo de literatura a respeito das
malformacodes do sistema nervoso central, destacando-se a encefalocele occipital. A
revisdo foi realizada nas bases de dados Scielo, Google Académico e PubMed referente
ao periodo de dezembro de 2016 a agosto de 2018. O relato de caso de encefalocele
occipital foi descrito referente a um natimorto na regido Meio-Oeste de Santa Catarina,
respeitando a Resolucdo CNS n. 466/2012, com aprovacdo do comité de ética em

pesquisa com seres humanos, Parecer n. 2.560.551/2018.

3 REVISAO DE LITERATURA

3.1 EPIDEMIOLOGIA

No Brasil, as malformacdes congénitas constituem a segunda causa de mortalidade
infantil, sendo que os defeitos congénitos do sistema nervoso central (SNC) acometem 1

a 10:1.000 dos nascidos vivos. Essa estimativa pode variar de acordo com a sazonalidade,
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0 pais e 0s grupos étnicos ou quando observada em servicos de diagndstico pré-natal e

de neonatologia.’

No estudo Malformacdes do sistema nervoso central e malformacdes associadas
diagnosticadas pela ultrassonografia obstétrica, os autores® concluiram que os defeitos
congénitos do SNC estavam presentes sem outras malformacdes associadas em 65,78%, com
a distribuicdo: hidrocefalia (37,5%), mielomeningocele (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%) e cisto aracnoideo (2,5%).
A encefalocele foi a terceira anomalia congénita mais frequentemente associada tanto a

mielomeningocele quanto d agenesia do corpo caloso, bem como & hidrocefalia.®

3.2 DEFINICAO E FISIOPATOLOGIA

Encefaloceles sdo defeitos no tubo neural, associados a falhas no crdnio, que podem
levardherniacdo dasmeningese dotecido cerebral (encefalocele oumeningoencefalocele)
ou apenas das meninges (meningocele craniana).b Essa malformacdo se deve a um
erro na embriogénese durante a fusdo do neurocranium cartilaginoso, do neurocranium
membranoso ou do viscerocrénio,” sendo que 0s casos mais graves ocorrem antes do 26°

dia de gestacdo, momento em que hd o fechamento do neuroporo.®

Conforme o local acometido, a deformidade é classificada em: encefalocele
occipital (ocorre em 75% dos casos), sincipital (frontoetmoidal, interfrontal e associada a
fissuras craniofaciais), parietal ou basal (infrasfenoidal, transfenoidal, transetmoidal, esfeno-
etmoidal, fronto-esfenoidal ou esfeno-orbital).” E importante saber a localizacdo, pois pode
haver modificacdo tanto no tfratamento quanto no progndstico do paciente, dependendo

da classificacdo em que ele se encaixa.é

3.3 ETIOLOGIA E FATORES DE RISCO

As causas do defeito podem ser multiplas, incluindo fatores genéticos e ambientais.

Medicamentos (como dcido valproico, dipirona sédica, naproxeno sédico, dcido
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acetilsalicilico e vdrios analgésicos, anti-inflamatdrios e antibidticos), condicdes infecciosas
(vios aéreas superiores e inferiores, sistema geniturindrio e TORCH - toxoplasmose,
rubéola, citomegalovirus e herpes simples), iradiacdo, excesso de vitamina A, falta de vitamina
B12, escassez de dcido fdlico e suplementacdo mineral, administracdo de insulina, salicilatos,

hipertermia e uso de dlcool, tabaco ou drogas ilicitas sdo considerados fatores de risco.®

Individuos com histérico familiar de defeitosdo tubo neural (espinha bifidaou anencefalia)
podem ser mais suscetiveis a desenvolver uma encefalocele, porém um segundo caso ndo foi
observado em nenhuma familia nos estudos.” Autoresé relatam que ndo hd correlacdo desses
defeitos com fatores ambientais, entretanto a encefalocele pode ocorrer como parte de mais

de 30 sindromes diferentes (Mechel, Fraser, Roberts, Walter-Warburg).

A grande maioria dos defeitos abertos do tubo neural (DATN) estd relacionada a causas
multifatoriais. Entretanto, hd diversos estudos que comprovam a importéncia da reposicdo
gestacional de dacido félico para as fases do desenvolvimento embriondrio, visto que essa

vitamina do complexo B participa de diversos processos em nivel celular.'®

Diante disso, o Ministério da Saude preconiza a administracdo preventiva de dcido
félico no periodo pré-gestacional na dose de 5 mg ao dia, 60 a 90 dias antes da concepcdo.
Essa recomendacdo independe do risco e é repassada a todas as mulheres que pretendem
engravidar." Contudo, deve-se considerar que mesmo havendo a suplementacdo correta

dessa vitamina, ela ndo serd capaz de prevenir plenamente a ocorréncia de DATN.°

3.4 DIAGNOSTICO E PROGNOSTICO

O diagndstico da encefalocele é realizado através do exame de ultrassom pré-natal, que
evidencia a descontinuidade do osso do crénio. A imagem vista no exame pode se apresentar
anecogénica ou de conteldo denso; no primeiro caso, o prolapso apresenta apenas liquido

em seu conteldo, enquanto no segundo, hd também massa encefdlica em seu interior.'?

Apods o hascimento da crianca pode-se realizar também o diagndstico clinico através do
exame fisico que evidencia o prolapso, seguido de exames complementares, como radiografia
de crénio, tomografia computadorizada e ressondncia nuclear magnética. Entretanto, o
diagnéstico pré-natal precoce € de suma importéncia para determinar o prognéstico e

promover uma adequada investigacdo genética.'?
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Comrelacdo ao prognostico, este depende do conteudo, da dimensdo, da localizacdo
dosaco hemidrio e de malformagdes associadas.'? Além disso, por evitar frauma e contaminagcdo
do tecido cerebral, acredita-se que a cesariana pode melhorar a evolu¢cdo do caso.”® Ainda,
estudos mostram que 16% das encefaloceles occipitais sdo maiores que 20 cm, 12% tém de 10
a 15cm, 30%, entre 5 e 10 cm, e 28% sGo menores que 5 cm, e que, independentemente do
tamanho, a microcefalia estd presente em 0-24% dos casos, e a hidrocefalia em 20-65% dos
casos.t Ocorrem, tfambém, anomalias associadas (renal ou cardiaca) em aproximadamente

30% das criancas com encefalocele.’

De acordo com dados do Programa de Defeitos Congénitos de Aflanta Metropolitana,
76% das mortes de criancas com encefalocele ocorremno primeiro dia de vida, e a probabilidade
de sobrevivéncia de um ano é de 70,8%. Os fatores associados ao aumento da mortalidade

foram baixo peso ao nascer (< 2500 g), presenca de defeitos multiplos e raca negra.'

3.5 CONDUTA

No que dizrespeito a encefalocele, a literatura traz que optar pela cesariana como
conduta pode melhorar o progndstico do paciente por evitar contaminacdo ou tfrauma
do tecido cerebral. J& nas situacdes em que hd associacdo com microcefalia ou alguma

patologia incompativel com a vida hd indicacdo de conduta obstétrica conservadora.™

Nos casos em que ocorre obito fetal, 75 a 90% das gestantes acabam evoluindo
para parto espontdneoc em duas semanas, porém, em razdo de todo o envolvimento
emocional que essa espera traz, poucas pacientes aceitam aguardar passivamente o

evento, solicitando ao médico uma conduta ativa de intervencdo. '®

4 RELATO DO CASO E DISCUSSAO

Gestante TCF, 27 anos de idade, residente na regido Meio-Oeste de Santa
Cataring, fez uso de dcido félico 5 mg trés meses antes da concep¢do, mantendo-o no
desenvolvimento da gestacdo. Gravidez Unica, desejada, controlada e sem antecedentes

patoldgicos. O exame de sexagem fetal revelou um feto do sexo feminino. Por volta da
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21% semana de gestacdo evidenciou-se, por meio do exame de ulfrassonografia (USG),
crescimento fetal abaixo da média (26,7-27,8 cm) para a idade gestacional, presenca de
encefalocele occipital de moderado/acentuado volume, osso nasal hipopldsico, impressdo
de comunicacdo intraventricular (CIV) perimembranosa e 0ssos longos com tamanho
abaixo da média (fémur entre 3,1 e 3,4 mm; tibia entre 2,8 e 3,0 mm; fibula entre 2,7 e 2,9
mm; Umero entre 3 e 3,3 mm; raddio entre 2,5 e 2,7 mm; ulna entre 2,8 e 3,1 mm; pé entre 3,1

e 3,4 mm) para a idade gestacional (Figuras 1 e 2).

Com 24 semanas e quatro dias a gestante foi submetida ao exame de amniocentese
genética, que resulfou no cariétipo 46, XX, ndo revelando nenhuma anormalidade
cromossdémica numeérica ou estrutural. Decorrida uma semana da amniocentese, a gestante
notou auséncia de movimentacdo fetal, o que a fez procurar auxilio de seu médico. Este,
apds confirmar a ocorréncia do ébito fetal através do USG, tentou induzir o trabalho de
parto por meio de medicacdes, mas, sem sucesso, teve de recorrer & via de parto cesdreo.
As justificativas atestadas como causa da morte foram: andxia infrauterina; encefalocele

occipital; malformacdes do sistema nervoso central e cardiaco; e polidrémnio.

Figura 1 =Ultrassonografia evidenciando calota craniana com contornos regulares e reentréncia
ao nivel dos 0ssos parietais

Nota: Observa-se defeito de fechamento da calota craniana na sua porcdo occipital, com a
formacdo de saco hernidrio contendo liquor e tecido encefdlicos, compativel com
encefalocele. O saco hernidrio mede 39x33x40 mm (volume de 28,2 cm?). O defeito
6sseo mede 10 mm (abertura ampla, regido posterior).

Evidéncia, Joacaba v. 19, n. 1, p. 73-84, jan./jun. 2019




Mozzer EB et al.

Figura 2 —= Coracdo com peqguena solucdo de continuidade, medindo 1,4 mm, na porcdo
perimembranosa do septo interventricular (CIV)

Apesar de o mecanismo pelo qual o dcido félico previne os defeitos abertos do
tubo neural (DATN) ainda ndo estar completamente esclarecido, a necessidade do seu
uso como prevencdo j&d é consenso na literatura. Inclusive, sabe-se que baixo consumo
na dieta (por meio de reduzida ingesta de feijdo, vegetais verdes, frutas citricas,
etc.), distUrbios génicos, tabagismo, uso crénico de contraceptivos hormonais orais,
anticonvulsivantes e diabetes sdo exemplos de fatores relacionados & queda nos niveis
séricos desse micronutriente, necessitando de reposicdo periconcepcional.'? Todavia, a
gestante do presente relato, além de ndo apresentar em sua histéria nenhum desses
fatores que pudessem depletar os niveis de folato, ainda realizou de forma adequada a
reposicdo indicada no periodo pré-gestacional e gestacional, afastando esses elementos
como possiveis causadores da encefalocele e deixando uma lacuna com relagdo &

etiologia dessa patologia.

O exame imaginoldégico de escolha para diagndstico das encefaloceles é a
ultrassonografia pré-natal demonstrando descontinuidade do osso do crénio.'? No

caso da paciente, o USG evidenciou, também, osso nasal hipopldsico, impressdo de
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comunicacdo interventricular (CIV) perimembranosa e 0ssos longos com famanho
abaixo da média para a idade gestacional. Além disso, havia crescimento fetal abaixo
da média e presenca de encefalocele occipital de moderado/acentuado volume. As
encefaloceles occipitais sdo mais comuns nos fetos do sexo feminino do que nos do sexo

masculino,' o que condiz com o caso da paciente.

Quanto ao tratamento desse DATN, em geral tem-se o acompanhamento da
evolucdo do quadro durante a gestacdo, seguida de procedimento cirdrgico realizado
precocemente por uma equipe multidisciplinar a fim de corrigir o saco hernidrio.'? Em
contraste a essa evolucdo, a gestacdo relatada ndo chegou até o fim, tendo o feto ido

a 6bito na 24° semana de gestacdo.

Na situacdo do caso emrelato, o médico obstetra, inicialmente, adotou a conduta
expectante,'® todavia fez uso de medicacdo indutora de parto. Aproximadamente 10
horas apds observar que ndo houve nenhum progresso no trabalho de parto, optou pela

cesariana, no intuito de abreviar o sofrimento gerado pelo quadro.

4 CONSIDERACOES FINAIS

Neste relato de caso ndo ficou nitida nenhuma etiologia especifica para o
aparecimento da encefalocele, ressaltando-se, ainda, que apesar de ter sido realizada
consulta pré-concepcional com todos os exames necessdrios, de ter havido adequado
uso de dcido fdlico e sulfato ferroso e nenhuma medicacdo que pudesse prejudicar o

desenvolvimento do feto tenha sido utilizada, o caso culminou no débito fetal.

A presenca de vdarios fatores etioldgicos na encefalocele dificulta a confirmacdo
de um fator causal, principalmente em casos como o descrito no presente relato, o qual
mostra que, além de ndo terem existido causas ou fatores evidentes que possam ter
levado ao desfecho ocorrido, ainda foi realizada a suplementacdo de dcido félico de

forma adequada/recomendada.
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