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ACTUALIZACAO

Disrafismo Espinhal Oculto - acuidade para o diagndstico
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Resumo

Os disrafismos espinhais ocultos apresentam uma incidéncia
global desconhecida, representando uma entidade subdiag-
nosticada. O espectro clinico é amplo, podendo englobar
anomalias cutineas, malformacdes ortopédicas e/ou neuro-
-urolégicas. Os sinais cutineos axiais lombossagrados estdo
presentes em 50 a 80% dos casos, incluindo fossetas sacro-
coccigeas, sinus dérmicos, hemangiomas, lipomas, apéndices
caudais, tufos pilosos e dreas de hiper ou hipopigmentacio. A
revisdo da literatura demonstra que as fossetas sacrococcigeas
estdo presentes em cerca de 4% dos recém-nascidos sauddveis
e representa o estigma cutineo mais frequentemente asso-
ciado ao disrafismo espinhal oculto. Deste modo, torna-se
fundamental reconhecer as caracteristicas que motivam um
maior estado de alerta e necessidade de investigacdo comple-
mentar. Outros estigmas cutineos associados ao disrafismo
espinhal oculto serdo alvo de uma estratificacio de risco, que
passard também pela abordagem imagiolégica. A correccdo
neurocirdrgica podera prevenir e/ou melhorar a fun¢io neuro-
16gica. Contudo, € o diagndstico precoce que adquire a maior
importancia para a orientagdo destas criancas, evitando as
potenciais sequelas.
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Occult spinal dysraphism - diagnostic acuity
Abstract

The overall incidence of occult spinal dysraphism is unknown
as they represent an underdiagnosed entity. The clinical spec-
trum is broad and may include skin defects, orthopedic mal-
formations and / or neuro-urological symptoms. Lumbosacral
skin findings are present in 50-80% of cases: coccygeal pits,
dermal sinus, hemangiomas, lipomas, caudal appendages, hair
tufts, and areas of hyper-or hypopigmentation. Review of the

literature shows that 4% of healthy newborns have a dimple in
the sacrococcygeal region. However, they represent the most
common cutaneous stigma associated with occult spinal dys-
raphism. Hence, clinical examination should seek to identify
the markings that harbor a higher risk of occult spinal dysra-
phism and that need further investigation. Other cutaneous
stigmata will be stratified, involving an imaging approach.
Early neurosurgical correction can prevent and / or improve
neurological function. Early detection is of greatest impor-
tance in the management of these children, avoiding potential
sequelae.Key wordss: occult spinal dysraphism, sacral dimple
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Introducao

Os defeitos do tubo neural representam a malformacdo con-
génita mais frequente, afectando 1 em cada 1000 gravidezes'.
Estes defeitos resultam de uma anormal fusdo do tubo neural
durante o desenvolvimento embriondrio. A separagdo da
ectoderme neural e da ectoderme epidérmica ocorre durante
a 3*-5* semanas de gestagdo, simultaneamente a formagdo e
encerramento do tubo neural. O termo disrafismo espinhal
¢é usado para designar a fusdo incompleta ou a malformagdo
de estruturas ésseas e neurais da regido da coluna vertebral
por erros no encerramento do tubo neural. Representam um
espectro de anomalias congénitas, classificados em dois sub-
tipos: abertos e fechados (ocultos). Nos disrafismos abertos
ocorre a exposicdo de tecido nervoso através de um defeito
nas meninges e/ou coluna vertebral. Estes, sdo frequente-
mente diagnosticados no periodo neonatal.

No disrafismo espinhal oculto (DEO) a lesdo resultante é
coberta por pele, sem exposi¢do de tecido neural. Uma vez
que a pele e o sistema nervoso derivam da ectoderme, os dis-
rafismos espinhais ocultos estio, frequentemente, associados
a determinados estigmas cutaneos.
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A histdria familiar de defeitos no tubo neural e a deficiéncia de
cido félico na mae sdo os factores predisponentes que mostram
maior correlacdo com a ocorréncia de disrafismos. Ja foram,
também, associados a utilizacdo de contraceptivos orais e anti-
convulsivantes (especialmente o dcido valprdico e a carbamaze-
pina). A histdria familiar é positiva em cerca de 10% dos casos?.

Os disrafismos espinhais ocultos apresentam uma incidéncia
global desconhecida, uma vez que se trata de uma entidade
subdiagnosticada®. Contudo, é a malformagio do eixo espi-
nhal mais prevalente e a indica¢cdo mais frequente para estudo
imagiolégico dessa regido*. O espectro clinico do DEO ¢é
amplo, podendo englobar anomalias cutineas, malformacdes
ortopédicas e/ou neuro-urolégicas. No que se refere as defor-
midades ortopédicas associadas a esta patologia hé a destacar
as malformagdes e assimetrias dos membros inferiores (por
exemplo pés cavos e varos), escoliose e alteragdes da marcha.
As manifestacdes neurourolégicas, presentes em cerca de
35% dos doentes, incluem incontinéncia de esfincteres, infec-
¢Oes urindrias de repeticdo por esvaziamento vesical incom-
pleto, hidronefrose secunddria a refluxo e bexiga neurogénica.

Subtipos

Os disrafismos espinhais ocultos sdo divididos em 4 subtipos:
diastomielia; sinus dérmico associado ou ndo a presenca de
um tumor de inclusdo; medula ancorada; lipomielomeningo-
celo (Quadro I).

Quadro | — Subtipos de disrafismo espinhal oculto

Diastomielia

Divisao sagital da medula (completa ou incompleta), formando duas
hemimedulas, geralmente separadas por osso ou cartilagem.

Sinus dérmico * Tumor de inclusao

Disjungéo incompleta com formagao de um trajecto cutaneo revestido
que estabelece comunicagao entre a pele e as estruturas nervosas.

Medula Ancorada

Anormal inclusdo da porcdo inferior da medula as estruturas
envolventes; com o crescimento, a medula é traccionada resultando
em anormalidades esqueléticas e neurolégicas.

Lipomielomeningocelo
Disjungéo prematura, permitindo a infiltracdo da mesoderme entre a

ectoderme e a neuroectoderme, resultando numa medula ancorada
a um lipoma.

Diastomielia - A diastomielia é a divisdo parcial ou com-
pleta da medula ou cone medular, em forma de fenda, que
ocorre devido a um septo dsseo, fibroso ou cartilaginoso que
se encontra entre as duas “hemimedulas”, fixando-as num
determinado nivel. Em cerca de 75% dos casos associa-se a
medula ancorada’.

Sinus dérmicos - Os sinus dérmicos congénitos so trajectos
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cutineos revestidos por epitélio estratificado pavimentoso que
estabelecem comunicacio entre a pele e estruturas mais pro-
fundas. Podem atingir a duramater, o espago subaracnoideu e
a medula espinhal. Localizam-se acima do sulco intergliteo,
tém um trajecto com orientacdio cefédlica e estdo frequente-
mente associados a patologia intradural. Podem ser responsa-
veis por complicagdes infecciosas, nomeadamente abcessos e
meningites recorrentes ou por agentes atipicos®®.

Medula ancorada - Ao nascimento, a medula espinhal nor-
malmente termina ao nivel de L1/L2. Em todas as formas
de DEO, a medula tende a posicionar-se num nivel inferior,
contudo, nem sempre surgem sintomas. A sindrome neuro-
-uro-ortopédica € uma constelacdo de sintomas neuroldgicos,
uroldgicos e ortopédicos que traduz disfun¢do da medula
terminal®. Na medula ancorada estes sintomas surgem com o
crescimento da crianga, a medida que a fixacdo patoldgica do
cone medular causa tracdo, resultando em distor¢ao da anato-
mia medular e em lesdes isquémicas.

Lipomielomeningocelo - O lipomielomeningocelo é a lesdo
disréfica oculta mais frequentemente diagnosticada'®, e asso-
ciada a um pior progndstico. Consiste numa massa fibroadi-
posa subcutanea que atravessa a fascia lombodorsal, causando
um defeito laminar espinal, deslocando a dura-maéter e, even-
tualmente, infiltrando e ancorando a medula espinhal’.

Estigmas cutaneos

Os sinais cutineos axiais lombosagrados estdo presentes em
50 a 80% dos casos**, podendo englobar fossetas sacrococci-
geas, sinus dérmicos, hemangiomas, lipomas, dreas de hiper
ou hipopigmentacgao, tufos pilosos e apéndices caudais.

As fossetas sacrococcigeas representam as alteracdes mais
frequentemente encontradas, constituindo cerca de 74% dos
estigmas cutineos'!, e estdo presentes em cerca de 4% dos
recem-nascidos sauddveis!'7#!!12, Tém sido miltiplos os estu-
dos que tém questionado se as fossetas representam sinais
cutineos de disrafismo oculto, e a maioria das séries publica-
das?7#"4 ndo tem encontrado associagéo entre as fossetas e
o disrafismo oculto, pelo que tém sido consideradas variantes
do normal — fossetas sacrococcigeas simples. A presencga
destas fossetas isoladas, sem achados cutaneos adicionais, ndo
requer avaliacdo imagioldgica, cirdrgica ou tratamento®#?.
Por outro lado, as fossetas sacrococcigeas podem apresen-
tar caracteristicas que motivem um maior estado de alerta
e necessidade de investigacdo complementar. Deste modo,
deverd ser avaliado o tamanho, niimero, localiza¢do e associa-
cdo a outras alteragdes. As fossetas sacrococcigeas atipicas
sdo representadas por!8!1215; dimensdo mdxima superior
a 5S5mm; distdncia do anus superior a 2.5cm; presenca de
escorréncia; associacdo com outro estigma cutineo; fossetas
multiplas (Quadro II).

Os lipomas isolados, ou em combinagdo com outras lesdes,
frequentemente com manchas em vinho do porto, sdo outra
das alteracbes mais frequentemente associadas a DEQO.
Habitualmente representam o componente externo de um
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lipomielomeningocelo. Profundamente ao lipoma pode-se
palpar um defeito nos elementos Gsseos posteriores. E através
deste defeito 6sseo que os lipomas estabelecem comunicacao
com a parte terminal da medula.

Os hemangiomas presentes na linha média da regido lombo-
sacral e com dimensdes >2,5cm?2 associam-se frequentemente
a presenca de lipomas intramedulares causando compressdo e
deficits neuroldgicos'™'®. As caudas correspondem a persisténcia
do vestigio caudal, que normalmente se desenvolve e desaparece
no final do primeiro més da fase embriondria. A hipertricose
tem sido descrita como um marcador de diastomielia'. Relativa-
mente aos desvios isolados da prega glitea ou dupla prega gli-
tea, € controverso se sdo considerados um marcador de DEO??!,
contudo, poderdo representar o tinico sinal visivel de um lipoma
subcutaneo®'1¢22 A combina¢do de dois ou mais estigmas
cutineos constitui 0 melhor marcador de DEQ!'®.

Quadro Il. Sinais de alarme que deverdo motivar a investigagéo
complementar de uma fosseta sacrococcigea

Fossetas sacrococcigeas atipicas

Dimens&ao maxima superior a 5mm
Distancia do anus superior a 2.5cm
Presenga de escorréncia

Associagdo com outro estigma cutaneo
Fossetas multiplas
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e raizes nervosas. Sdo considerados achados anormais: cone
medular com a extremidade abaixo do corpo vertebral de L2;
filamento terminal com um didmetro superior a 2 mm; medula
em posi¢do posterior ou ndo mével! 122,

Apesar de a ecografia apresentar uma boa correlagdo com a
ressonancia magnética (RM), trata-se apenas de um exame de
triagem, necessitando de confirmagdo com a RM'2162325:26° A
RM medular € o exame padrio para o diagndstico: permite a
visualizacdo da topografia sagital e coronal dos componentes
intra e extravertebrais, avalia a localizacdo exacta do cone
medular e do componente disréfico intraespinhal, permitindo
um melhor planeamento cirdrgico®!!-121625,

Estratificacio do risco e abordagem diagnostica

As lesdes cutineas presentes na linha mediana da regifdo lom-
bosagrada, na auséncia de manifestagdes neuroldgicas ou orto-
pédicas, sdo habitualmente categorizadas em 3 grupos: baixo
risco, risco médio-alto e risco muito alto'*'"'% (Quadro III).

No primeiro grupo sao incluidas as criangas que apresentam
lesdes isoladas com baixo risco de DEO: mancha vinho do
porto, tufo piloso e nevo pigmentado. Neste grupo de pacien-
tes, hd autores que questionam a utilidade da ecografia por
rotina'é?!, advogando apenas o acompanhamento clinico.
Contudo o baixo custo e inocuidade do exame permite que
outros autores considerem a avaliagcdo ecogréfica uma abor-
dagem com uma boa relacdo custo-beneficio*!!.

Quadro lll. Estratificagdo do risco das lesdes cutaneas presentes na linha mediana da regido lombosagrada, na auséncia de manifestacdes

neurolégicas ou ortopédicas.

Baixo (<5%) Médio-alto (27-36%)

Muito alto (44-100%)

- Mancha vinho do porto
- Tufo piloso
- Nevo pigmentado

- Hemangioma

- Aplasia cutis congénita
- Hamartoma

- Desvio da prega glutea
- Fosseta atipica

> 2 alteragdes cutaneas na linha mediana
lombosagrada

- Lipoma

- Sinus dérmico

- Apéndice caudal

Diagnéstico

A radiografia da coluna tem pouca utilidade na investigacdo do
DEO pela sua baixa especificidade!>#*2*, Nos lactentes a ossifi-
cagdo ¢ insuficiente para excluir lesdo e cerca de 10 a 15% das
criangas mais velhas com patologia apresentam radiografias
normais*. A ecografia é o exame de primeira linha na inves-
tigacdo desta patologia. E um exame rapido, de baixo custo,
inécuo e sem necessidade de anestesia. No recem-nascido e
lactentes até aos 3- 6 meses de idade permite o diagndstico
precoce e a triagem de lesGes do neuroeixo!248:112426 através
da visualizacdo da anatomia medular devido a ossificag@o
incompleta dos elementos posteriores das vértebras mais cau-
dais, possibilitando uma visualizagdo detalhada do contetdo
do canal vertebral e estruturas ésseas envolventes' 192526, Sdo
avaliados: o nivel do cone medular, o didmetro e ecogenici-
dade do filamento terminal, a posicdo e mobilidade da medula

No segundo grupo estio englobados os hemangiomas, a aplasia
cutis congénita, hamartomas, desvio da prega glitea e fosseta ati-
pica. Nestes casos, 0 exame de primeira linha para triagem sera
a ecografia da regido sacrococcigea. Contudo, num lactente de
idade superior a 6 meses de idade, deverd ser realizada a RM*!6,

O grupo de risco muito alto inclui: presenca de mais de duas
alteracdes cutineas na linha mediana lombosagrada; lipoma;
sinus dérmico; apéndice caudal. Nestes casos deverd ser rea-
lizada a RM independentemente da idade da crianga, uma vez
que existe uma elevada probabilidade da ocorréncia de lesdo
disrdfica (Figura).
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Figura. Algoritmo de abordagem diagndstica

Tratamento

O tratamento do DEO ¢ cirtirgico e visa a prevengdo do
desenvolvimento de défices neurolégicos. O momento ideal é
controverso® mas varios estudos demonstraram uma melhoria
da funcdo motora, dos sintomas urolégicos e dos padrdes
urodindmicos com uma intervencdo cirtrgica precoce, ideal-
mente antes dos trés anos*.

Nos casos em que o tratamento cirdrgico é diferido, torna-
-se necessdrio um seguimento multidisciplinar no sentido de
detectar os sinais de disfuncdo medular baixa. Este segui-
mento devera ser realizado até a puberdade, com observacdes
neuroldgicas regulares's.

Prognostico

O prognéstico da crianca com DEO depende do atingimento
neurolégico, das complicacdes ou sequelas existentes na
altura do diagndstico. A histdria natural do DEO € variavel e
muitas vezes imprevisivel'.

O compromisso neuroldgico, ortopédico e/ou urolégico
aumenta com a idade, pelo que se torna necessirio o diag-
néstico precoce. A instalacdo dos défices € insidiosa e pro-
gressiva: imperceptiveis durante o primeiro ano de vida, e
apos este periodo, expressam-se habitualmente por um atraso
do desenvolvimento psicomotor, atrofia de uma extremidade
inferior, talipes equinovaru, disfung@o vesical, espastecidade.

Conclusao

Os disrafismos espinhais ocultos sdo frequentemente subdiag-
nosticados, contudo, a presenca de sinais ou estigmas cuta-
neos associados estd descrita em até 80% dos casos, podendo
englobar fossetas sacrococcigeas, sinus dérmicos, heman-
giomas, lipomas, apéndices caudais, tufos pilosos, e dreas
de hiper ou hipopigmentacdo. A presenca de qualquer uma
destas lesdes na regido sacrococcigea e/ou a presen¢a de uma
fosseta sacrococcigea atipica requer investigacdo adicional.
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A suspeita clinica e o diagnéstico precoce s@o factores deter-
minantes na evolugdo favordvel destes doentes.
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