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Espinha bífida e defeitos do tubo neural Visão geral

Resumo
Espinha bífida e defeito do tubo neural resultam da neurulação anormal durante as 4 primeiras semanas da
embriogênese. São causados por uma interação de fatores genéticos e ambientais.

Pode ser prevenida com suplementação ou fortificação do folato materno.

Pode afetar o cérebro (anencefalia, encefalocele) ou qualquer nível da coluna vertebral, embora
normalmente envolva a região lombossacra. Não deve ser confundida com espinha bífida oculta, um
defeito de fusão que afeta somente os arcos vertebrais e consiste em um achado radiológico clinicamente
insignificante em 10% da população geral.

Os defeitos da medula espinhal são classificados em abertos (não cobertos por pele) ou fechados (cobertos
por pele). Os defeitos abertos incluem mielomeningocele, quando a medula espinhal e as meninges estão
expostas, ou meningocele quando apenas as meninges estão expostas. A espinha bífida fechada é um
grupo diverso de lesões que incluem tumores dos tecidos gordurosos dentro da espinha (lipomeningocele)
ou cartilagem ou osso intraespinhal (diastematomielia).

Resulta em paralisia variável e perda de sensibilidade nas pernas, deformidades ortopédicas, escoliose,
intestinos e bexiga neurogênicos, hidrocefalia e malformação de Chiari II. Muitas vezes está associada à
dificuldade de aprendizagem não verbal e à disfunção executiva, embora a inteligência não seja tipicamente
prejudicada.

A maioria dos defeitos do tubo neural é detectada na ultrassonografia pré-natal ou clinicamente no
nascimento.

O tratamento pré-natal em alguns casos envolve o reparo do defeito em um centro especializado de cirurgia
fetal. O reparo da condição é tipicamente realizado no prazo de 1 a 3 dias após o parto a termo.

É importante manter uma abordagem multidisciplinar de cuidados durante toda a vida.

Definição
Os defeitos do tubo neural consistem em um espectro de distúrbios que podem afetar o cérebro ou a
medula espinhal.

Eles são causados pela interação de fatores genéticos e ambientais e podem ser prevenidos com
suplementação de folato.

Os defeitos do tubo neural mais comuns incluem anencefalia, que afeta o desenvolvimento do cérebro e do
crânio e é incompatível com a vida, e espinha bífida, que significa 'espinha dividida'. Essa divisão pode se
limitar aos arcos vertebrais, conhecida como espinha bífida fechada (clinicamente insignificante e comum,
que afeta 10% da população geral), ou estar associada a anomalias da coluna, como a mielomeningocele.

A espinha bífida manifesta-se clinicamente com paralisia variável e perda de sensibilidade nas pernas,
deformidades ortopédicas, intestino e bexiga neurogênicos, hidrocefalia e malformação de Chiari II
(deslocamento caudal do vérmis e das tonsilas cerebelares, da medula caudal e, ocasionalmente, do quarto
ventrículo, para o canal vertebral cervical). A hidrocefalia e a malformação de Chiari II muitas vezes estão
associadas à dificuldade de aprendizagem não verbal e à disfunção executiva, embora a inteligência não
seja tipicamente prejudicada.

Visão geral
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O tópico Best Practice engloba uma abordagem dos cuidados durante toda a vida.

Neonato com mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão

Mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão
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Ressonância nuclear magnética (RNM) cranioencefálica mostrando malformação de Chiari
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão
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Epidemiologia
A prevalência estimada de espinha bífida e anencefalia nos EUA é de 3.63 e 2.15, respectivamente, por
10,000 nascidos com vida.[3]

As tendências de incidência e prevalência revelam diferenças marcantes em relação à suscetibilidade racial
e étnica, em que as taxas mais altas são observadas entre mulheres hispânicas e as taxas mais baixas
entre mulheres africanas e asiáticas.[4] [5] [6]

A suscetibilidade genética é um fator conhecido. A taxa de recorrência de defeitos do tubo neural, para
mulheres que tiveram uma gestação prévia afetada, é de 3% a 4%.[7] [8] [9] Caso duas gestações prévias
tenham sido afetadas, a taxa de recorrência é de 10% a 20%.[10] [11] No entanto, mais de 95% dos bebês
com espinha bífida nascem de casais sem história familiar de defeitos do tubo neural. Portanto, também há
implicação de fatores ambientais.

A variabilidade geográfica foi documentada, com taxas de incidência mais altas observadas no norte da
China, na Inglaterra e no País de Gales, bem como na costa leste dos EUA. A interação entre os fatores
ambientais e genéticos é evidenciada por tendências temporais, variação sazonal e flutuações na incidência
de espinha bífida com a migração.[12]

A espinha bífida é de 1.2 a 1.7 vez mais comum em meninas, exceto quanto aos defeitos no nível sacral,
que ocorrem com a mesma frequência entre meninos e meninas.[13] A espinha bífida no nível torácico é
menos comum que as lesões nos níveis mais baixos e afeta desproporcionalmente as meninas.[14]

Na última metade do século passado ocorreu uma diminuição mundial nos nascimentos com defeitos do
tubo neural.[6] [15] Desde o advento do rastreamento de alfafetoproteína e da ultrassonografia, estima-se
que a interrupção eletiva da gestação tenha diminuído a incidência de nascimentos com anencefalia em
60% a 70% e com espinha bífida em 20% a 30%.[16] As taxas de defeitos do tubo neural nos EUA caíram
35% desde que a Food and Drug Administration ordenou a fortificação de produtos à base de cereais, em
1998, e a incidência de mielomeningocele estabilizou em 3.4 casos por 10,000 nascimentos.[17] [18] [19]
No entanto, muitos países não obrigam a fortificação, devido a preocupações relativas aos riscos da alta
ingestão de ácido fólico.[20] [21] O excesso de folato pode elevar o risco de comprometimento cognitivo e
anemia em idosos com deficiência de vitamina B12.[22] Também existe a preocupação de que a fortificação
com folato pode aumentar o risco de câncer colorretal, embora os estudos tenham sido inconclusivos.[23]

Estima-se que os programas atuais de fortificação estejam prevenindo apenas 9% dos casos de espinha
bífida e anencefalia que podem ser evitados com ácido fólico em todo o mundo.[24] Na ausência de
fortificação obrigatória, a prevalência de defeitos do tubo neural não diminuiu na Europa, apesar das
recomendações de longa duração que visavam promover a suplementação de ácido fólico periconcepcional
e a existência de fortificação de ácido fólico voluntária.[25]

Nos países em que a fortificação foi implementada, as campanhas de prevenção estão cada vez mais
voltadas para as populações de alto risco, como mulheres hispânicas, mulheres com diabetes e mulheres
obesas. Esses fatores de risco parecem ter um efeito sinérgico.[26] [27] Por exemplo, a obesidade materna
está associada a um risco adicional 3.5 vezes maior de ter um bebê com espinha bífida.[28] Esse risco
é aumentado 8 vezes no caso de uma mulher hispânica obesa e fica ainda mais alto se ela também for
diabética.[29] Apesar das recomendações de fortificação com ácido fólico periconcepcional, a incidência de
defeitos do tubo neural não foi reduzida significativamente, em grande parte por falta de adesão.[24] [30]
[31]
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Etiologia
Os defeitos do tubo neural resultam de uma interação complexa entre fatores genéticos e ambientais.[32]
Isso é demonstrado pela efetividade do folato para a prevenção e pelas taxas mais altas de defeitos do tubo
neural entre certas populações raciais e étnicas. Por exemplo, nos EUA, os pais imigrantes hispânicos têm
um risco 3 vezes mais elevado de ter uma gestação afetada por um defeito do tubo neural, em comparação
à população geral.[33] Por outro lado, pais hispânicos nascidos nos EUA têm risco apenas 2 vezes mais
elevado de ter uma gestação afetada por anencefalia e apresentam taxas de espinha bífida semelhantes
aos de outras pessoas brancas não hispânicas.[34] Mulheres que já têm um filho com espinha bífida, ou
que tiveram uma gestação afetada por um defeito do tubo neural, ou que tenham espinha bífida, têm risco
30 vezes mais elevado de ter um bebê com espinha bífida em comparação à população geral.[2][35] Além
disso, o risco de defeitos do tubo neural entre crianças que têm irmãos afetados por espinha bífida é o dobro
do risco da população geral.[7]

Trissomia do 18, trissomia do 13 e síndrome de deleção 22q (também conhecida como síndrome
velocardiofacial) são distúrbios cromossômicos que geralmente estão associados a defeitos do tubo
neural.[2][35] Outros fatores de risco conhecidos incluem obesidade materna, diabetes materna e exposição
pré-natal a certos medicamentos, como valproato, carbamazepina, isotretinoína e metotrexato.[26] [36] [37]
[38] Baixo status socioeconômico também contribui para o risco de defeitos do tubo neural, mesmo depois
de ajuste do estado nutricional materno.[39] Além disso, mostrou-se que a elevação da temperatura corporal
central da mãe em 2 graus Fahrenheit ou Celsius durante o primeiro trimestre (seja por febre ou ao uso de
saunas ou banheiras de hidromassagem) aumenta o risco de defeitos do tubo neural.[40]

O único fator protetor conhecido mais clinicamente significativo para reduzir a incidência de espinha bífida
é o consumo materno de folato. Uma associação entre deficiências de vitamina e defeitos do tubo neural
foi observada pela primeira vez em 1976.[41] Estudos subsequentes mostraram que a suplementação de
folato reduziu o risco de recorrência de espinha bífida entre casais que já haviam concebido um filho com
espinha bífida.[42] [43] Estudos observacionais dos programas de fortificação de folato documentaram de
modo conclusivo que o folato reduz a incidência de defeitos do tubo neural.[18] Estima-se que haveria uma
redução de 50% a 70% de defeitos do tubo neural se a ingesta materna de folato fosse otimizada de acordo
com as recomendações da saúde pública.[24] A ingesta inadequada de vitamina B12 por parte da mãe
também foi associada a um risco elevado de defeitos do tubo neural.[44]

Acredita-se que os defeitos do tubo neural resultam de anomalias enzimáticas das vias metabólicas
que precisam de folato e dos seus metabólicos tetraidrofolato e 5-metiltetraidrofolato.[32] As vias
dependentes de folato estão envolvidas nas transferências de carbono simples necessárias para a
síntese de nucleotídeos e nas reações de metilação, incluindo a remetilação da homocisteína em
metionina. Vários genes candidatos foram estudados, inclusive os que codificam receptores de folato,
5,10 metilenotetraidrofolato redutase (MTHFR), metionina sintase e metionina sintase redutase, que
também dependem da disponibilidade de vitamina B12. Os genes envolvidos com o metabolismo de folato-
homocisteína também foram incluídos.[32] [45]

Embora os genes receptores de folato tenham recebido mais atenção até hoje, a pesquisa de genes
candidatos que afetam os fatores de risco maternos, como obesidade e diabetes, também têm um futuro
promissor. Três genes envolvidos com o metabolismo da glicose e obesidade foram associados a uma maior
suscetibilidade à espinha bífida.[46]

Teoria
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Fisiopatologia
A malformação que causa defeitos do tubo neural ocorre durante a embriogênese, tipicamente até 26 dias
após a fertilização.

Dois processos diferentes levam à formação do sistema nervoso central (SNC). O primeiro é a neurulação
primária, que se refere à invaginação da placa neural no tubo neural e, subsequentemente, no cérebro
e na medula espinhal embrionários. A neurulação secundária se refere à formação da parte inferior da
medula espinhal, que dá origem aos elementos lombares e sacrais. Qualquer interrupção que ocorra
quando a placa neural inicia sua primeira prega e se funde para formar o tubo neural (dias 17-23) pode
causar craniorraquisquise, a forma mais grave de defeito do tubo neural. O fechamento do neuroporo rostral
ocorre entre os dias 23 e 26. A interrupção durante essa fase da embriogênese resulta em anencefalia. A
mielomeningocele ocorre quando o fechamento do neuroporo caudal é interrompido durante os dias 26 a 30.
[2]

Ao contrário dos defeitos fechados do tubo neural, que resultam em patologia localizada da coluna, a
espinha bífida e outros defeitos abertos do tubo neural são distúrbios do desenvolvimento neurológico
que podem ser rastreados até a embriogênese, e todas as partes do sistema nervoso, inclusive o cérebro,
são afetadas. Por exemplo, na hidrocefalia, foi formulada a hipótese de que a lesão aberta na coluna faça
com que a pressão intraespinhal seja menor que a pressão intracraniana, causando herniação do cérebro
posterior e malformação de Chiari, o que consequentemente altera o fluxo do líquido cefalorraquidiano e
resulta em hidrocefalia.[47] Uma teoria alternativa é que a espinha bífida é uma manifestação de hidrocefalia
progressiva no feto devido a uma insuficiência do crescimento mesodérmico que influencia tanto o
fechamento do tubo neural como a pressão do SNC, levando ao disrafismo.[48] A denudação neuroepitelial
ou ependimal no telencéfalo e no aqueduto foi documentada no cérebro fetal antes do desenvolvimento da
malformação de Chiari II e da hidrocefalia. Como as áreas desnudadas não podem restabelecer a função
celular, também foi formulada a hipótese de que as anomalias nas células que revestem os ventrículos do
cérebro induzem a uma patologia cerebral permanente. Finalmente, a tractografia do tensor de difusão
documentou o desenvolvimento anormal da substância branca nas vias de associação de crianças com
espinha bífida, o que pode explicar os problemas específicos de aprendizagem, disfunção executiva e
deficits de atenção que normalmente acompanham a hidrocefalia.[49] As anomalias do cérebro associadas
à mielomeningocele incluem agenesia do corpo caloso, agenesia lobar, polimicrogiria, heterotopia da
substância cinzenta e cistos e lipomas intracranianos.

Classificação
Defeitos do tubo neural da medula espinhal[1][2]
Espinha bífida aberta (não coberta pela pele)

• Mielomeningocele:: herniação conjunta das meninges e medula espinhal. Associada à hidrocefalia e à
malformação de Chiari II.

8 Este PDF do tópico do BMJ Best Practice é baseado na versão da
web que foi atualizada pela última vez em: Oct 13, 2023resistente.

Os tópicos do BMJ Best Practice são atualizados regularmente, e a versão mais recente dos tópicos pode
ser encontrada em bestpractice.bmj.com . O uso deste conteúdo está sujeito aos nossos aviso legal (. O uso
deste conteúdo está sujeito aos nossos) . © BMJ Publishing Group Ltd 2024.Todos os direitos reservados.

https://bestpractice.bmj.com


Espinha bífida e defeitos do tubo neural Teoria

Neonato com mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão

Mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão

• Mielosquise: herniação das meninges e de elementos da medula espinhal. Caracterizada por uma
massa achatada tipo placa de tecido neural desorganizado.

• Meningocele: herniação das meninges sem envolvimento de elementos da medula espinhal.

Teoria
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Meningocele
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão

Espinha bífida fechada (coberta pela pele)

• Defeitos da coluna associados a uma anomalia visível das costas, como reentrância ou dobras
glúteas assimétricas, hemangioma, tufos de pelos ou outros sinais cutâneos. Essas lesões também
são conhecidas como disrafismo espinhal fechado.

• Mielocistocele: lesão multicística contínua com o canal central da medula espinhal; associada à
extrofia da cloaca.

• Lipomielomeningocele, lipomeningocele, lipomielocistocele: defeitos fechados associados a
tumores dos tecidos gordurosos.

• Síndrome da medula presa congênita: a extremidade inferior da medula espinhal tem uma
ligação anormal com a coluna vertebral ou os tecidos subcutâneos. Geralmente associada ao
cone medular baixo (abaixo do interespaço L2-L3).

• Filamento terminal lipomatoso: tumor de tecido gorduroso no final da medula espinhal.
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• Filamento terminal espessado: espessamento no final da medula espinhal.
• Diastematomielia: bandas fibrosas, ossos ou cartilagens no canal vertebral; geralmente

associada à espinha bífida.
• Siringomielia: dilatação do canal central da medula espinhal. Pode resultar em escoliose,

fraqueza dos membros superiores e dormência; associada à medula presa e a um mau
funcionamento da derivação.

• Trato do seio dérmico: conexão entre o canal vertebral e a pele.

• Espinha bífida fechada (coberta pela pele sem anomalias visíveis nas costas)

• Somente defeito de fusão vertebral, sem envolvimento da coluna e clinicamente não
significativo. Achado radiológico incidental presente em 10% a 15% da população.

Ressonância nuclear magnética (RNM) da coluna apresentando medula presa
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

Teoria
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Mielomeningocistocele
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão

Defeitos do tubo neural do cérebro[1][2]
• Anencefalia: ausência total ou parcial de cérebro e da calota craniana. Muitos fetos com anencefalia

sofrem aborto espontâneo; poucos sobrevivem além da primeira infância.
• Iniencefalia: fechamento anormal ou incompleto do tubo neural na região occipital, que resulta em

uma retroflexão intensa do pescoço e do tronco; incompatível com a vida.
• Encefalocele: defeito na calota craniana com protrusão do cérebro, mais frequentemente na região

occipital. As encefaloceles occipitais são associadas a incapacidade intelectual, hidrocefalia,
espasticidade e convulsões. Pacientes com encefaloceles frontais têm melhores desfechos de
desenvolvimento.

• Craniomeningocele: defeito na calota craniana com protrusão das meninges.

Defeitos do tubo neural do cérebro e da medula espinhal[1][2]
• Craniorraquisquise: anencefalia acompanhada por defeito ósseo contíguo da coluna; incompatível

com a vida.
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Caso clínico
Caso clínico #1
Uma gestante hispânica, com índice de massa corporal >35, foi detectada como tendo alfafetoproteína
sérica elevada em um teste triplo de rotina. Consequentemente, foi feita uma ultrassonografia pré-natal
com 18 semanas de gestação e foi detectada espinha bífida de nível lombar no feto. A ultrassonografia
não revela evidências de hidrocefalia nem de anomalias cardíacas, renais ou nos membros. A
amniocentese mostra um complemento cromossômico normal. A história familiar é negativa para defeitos
do tubo neural e as vitaminas pré-natais foram tomadas de acordo com a prescrição.

Teoria
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Abordagem
A maioria dos defeitos do tubo neural é detectada no período pré-natal ou no nascimento. O exame físico
deve incluir o registro cuidadoso do funcionamento dos nervos cranianos e do cerebelo, teste manual de
força muscular e reflexos tendinosos profundos, nível sensitivo, presença de reflexo superficial anal e tônus
retal.

Investigações, como ultrassonografia craniana, tomografia computadorizada (TC) de crânio e ressonância
nuclear magnética (RNM) do crânio e da coluna cervical, serão necessárias se houver suspeita de
hidrocefalia ou anomalias anatômicas estruturais subjacentes. Esses dados basais são essenciais para o
manejo do paciente durante doenças agudas. Qualquer deterioração da linha basal deve ser prontamente
avaliada com um alto nível de suspeita de hidrocefalia progressiva ou mau funcionamento da derivação (se
houver).

História pré-natal
Espinha bífida e anencefalia são tipicamente diagnosticadas por ultrassonografias pré-natais e raramente
representam um desafio diagnóstico. Os exames de ultrassonografia no segundo e terceiro trimestres
podem ser benéficos para o rastreamento de anomalias fetais; no entanto, foi relatada variabilidade
significativa na sensibilidade da ultrassonografia de rotina para a detecção de anomalias fetais. Os
benefícios e as limitações da ultrassonografia devem ser discutidos com todas as pacientes.[67]

A história familiar e materna deve focar a presença de anomalias congênitas na linha média que
possam sugerir uma alteração cromossômica subjacente (por exemplo, defeitos cardíacos conotruncais,
anomalias renais, fenda labial ou fenda palatina) ou perda gestacional inexplicada.

A história pré-natal deve focar os fatores de risco conhecidos, incluindo exposição a possíveis
teratógenos (por exemplo, ácido valproico, carbamazepina, isotretinoína ou metotrexato), estado
nutricional materno (incluindo suplementação de vitaminas, especialmente folato) e a existência de
diabetes materno. É importante assegurar se a amniocentese foi oferecida ou não e se foram registradas
deformidades nos membros ou anomalias cardíacas ou renais na ultrassonografia pré-natal. Se algum
desses problemas estiver presente, esses achados exigirão investigação genética, ultrassonografia de
alta resolução e/ou RNM fetal (uma rápida RNM do feto pode ser usada para definir melhor anomalias
estruturais do cérebro que possam estar associadas a defeitos do tubo neural).[61] [68] [69] [70]

Os pais podem estar sobrecarregados com informações ou totalmente desinformados sobre o
diagnóstico. Portanto, sua compreensão do diagnóstico e do prognóstico deve ser explorada como parte
da consulta pré-natal.

Avaliação pré-natal

A avaliação pré-natal com o teste triplo, que inclui alfafetoproteína (AFP), gonadotropina coriônica
humana (hCG) e estriol não conjugado (uE3), ou o teste quádruplo (que também inclui inibina A), é
oferecida rotineiramente entre 15 e 20 semanas de gestação. Um cálculo matemático que envolve os
níveis dessas 3 ou 4 substâncias e considerações sobre idade, peso, raça e estado da mãe quanto ao
diabetes são usados para determinar o risco. Tanto o teste triplo como o quádruplo podem detectar cerca
de 75% a 80% das gestações afetadas por espinha bífida e quase 95% dos casos de anencefalia.[71]
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A ultrassonografia após um teste triplo/quádruplo elevado descarta um defeito do tubo neural aberto com
um alto grau de confiança, embora a interpretação requeira bastante conhecimento e haja relatos de
estudos de resultados falso-negativos.[61][72] [73]

Quando um feto é identificado com um defeito do tubo neural, a amniocentese deve ser oferecida para
identificar anormalidades cromossômicas associadas, especificamente a trissomia do 13 e a trissomia do
18. A identificação de uma anormalidade genética tem implicações importantes nas orientações relativas
ao prognóstico, manejo da gestação e avaliação para saber se a paciente é candidata a uma reparação
do defeito do tubo neural dentro do útero.[74] [75] [76] Em caso de várias anomalias congênitas, são
oferecidos análise cromossômica por microarray e aconselhamento genético.[61]

A ecocardiografia fetal pode ser considerada se a ultrassonografia pré-natal sugerir malformação
cardíaca congênita ou houver suspeita de uma síndrome genética associada a defeitos cardíacos. Se
a ecocardiografia fetal ou a história familiar for sugestiva de síndrome velocardiofacial, um teste de
hibridização in situ de fluorescência (FISH) também será indicado para identificar a microdeleção de
22q11.

A RNM fetal é realizada quando se considera uma cirurgia fetal pré-natal ou quando os achados da
ultrassonografia não forem claros.[61][74] [77] A ausência de uma membrana de cobertura é associada
com escoliose e um alto risco de disfunção vesical.[78] [79]

Neonatos e lactentes
História

• Logo após o nascimento e durante a primeira infância é importante perguntar sobre a presença de
dificuldades de alimentação, que podem estar relacionadas à fraqueza dos músculos inervados
do tronco encefálico; sintomas de hidrocefalia, incluindo arqueamento do pescoço ou choro
estridente, crescimento rápido da cabeça, fontanela abaulada, desvio dos olhos para baixo (sinal
do sol poente); e se foi observada assimetria nos movimentos espontâneos de braços e pernas do
bebê.

• Os padrões de defecação e micção também devem ser analisados, uma vez que bexiga e intestino
neurogênicos são características comuns, embora este último raramente seja um problema nos
lactentes. Lactentes devem molhar no mínimo 4 fraldas em um período de 24 horas. Bexiga
distendida e diminuição do débito urinário sugerem esvaziamento incompleto. Gotejamento
urinário constante sugere uma saída da bexiga aberta, incontinência por transbordamento ou
ureter ectópico. A exsudação das fezes sugere um baixo tônus do esfíncter anal. A constipação
não é comum no período neonatal.

• Também devem ser estabelecidas quaisquer dificuldades para trocar as fraldas ou vestir. Isso
pode indicar diminuição da amplitude de movimento das pernas ou a presença de espasticidade.

• A malformação de Chiari II se apresenta no nascimento em aproximadamente dois terços dos
lactentes submetidos ao fechamento pré-natal da mielomeningocele e em quase todos os
bebês (96%) submetidos ao fechamento pós-parto.[80] [81] [82] Ela consiste no deslocamento
caudal do vérmis e das tonsilas cerebelares e, ocasionalmente, do quarto ventrículo, para o
canal vertebral cervical. Alguns bebês também podem apresentar achados associados, como
disgenesia do corpo caloso e anormalidades de migração neuronal e da sulcação cerebral.
Esses achados estão associados a um aumento do risco de dificuldade de aprendizagem. Os
sintomas relativos à malformação de Chiari são uma preocupação clínica para 15% a 35% dos
pacientes, e podem representar risco à vida nos 3 primeiros meses após o nascimento.[81] [83]
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 Eles incluem sufocamento, regurgitação nasal, vômitos, refluxo, pneumonias por aspiração,
apneia, arqueamento do pescoço, ronco, estridor inspiratório e um choro em tom agudo ou rouco.

Exame físico

• As lesões que não são cobertas pela pele são denominadas espinha bífida aberta. Os tipos
incluem os seguintes:

• Mielomeningocele:: herniação conjunta das meninges e medula espinhal. Associada à
hidrocefalia e à malformação de Chiari II.

• Mielosquise: herniação das meninges e de elementos da medula espinhal. Caracterizada
por uma massa achatada tipo placa de tecido neural desorganizado.

• Meningocele: herniação das meninges sem envolvimento de elementos da medula espinhal.

Neonato com mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão
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Mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão
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Meningocele
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão

• As lesões que são cobertas pela pele são denominadas espinha bífida fechada. Geralmente,
elas estão associadas a uma anomalia visível das costas, como reentrância ou dobras glúteas
assimétricas, hemangioma, tufos de pelos ou outros sinais cutâneos.
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Mielomeningocistocele
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão
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Acrocórdon
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão

• Os parâmetros de crescimento devem ser monitorados, incluindo a medição diária do perímetro
cefálico e o tamanho da fontanela. O crescimento rápido da cabeça (transposição de 2 categorias
de percentil) e o abaulamento da fontanela indicam hidrocefalia progressiva.

• Deve ser realizada a inspeção de anomalias congênitas primárias ou secundárias, principalmente
em relação a anomalias congênitas na linha média, como fenda labial ou palatina e sopro
cardíaco. Esses achados, se existirem, requerem uma pronta avaliação genética quanto a
trissomia do 13, trissomia do 18 e síndrome de deleção 22q, caso ainda não tenha sido feita no
período pré-natal.

• Assimetria facial e outras anormalidades do nervo craniano, incluindo desvio visual lateral e para
cima, elevação do palato, dificuldade para sugar e choro agudo são sinais de aumento da pressão
intracraniana e malformação de Chiari II sintomática que exigem um monitoramento rigoroso por
um neurocirurgião.

• A presença de deformidades ortopédicas deve ser avaliada, inclusive escoliose congênita, cifose
congênita, quadris subluxados ou deslocados (como demonstrado por abdução assimétrica dos
quadris, ou sinal de Barlow ou Ortolani positivo: constatação de um "clique" no quadril quando
ele volta à posição original), contratura de flexão dos joelhos e quadris, pé torto (deformidade
equinovaro) e tálus vertical (pé chato rígido com equino).

• A posição do neonato ou lactente em repouso e o movimento volitivo quando alerta devem
ser observados, inclusive o controle do músculo abdominal. O tônus e a massa muscular
dos membros superiores e inferiores deve ser avaliados, assim como a presença de reflexo
superficial anal e tônus retal. O tônus varia dependendo do nível da lesão. Gotejamento de urina
ou vazamento de mecônio ou fezes sugerem, respectivamente, diminuição do tônus do esfíncter
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da bexiga e do tônus retal. A função sensitiva frequentemente sofre uma diminuição e deve ser
avaliada por meio de um teste de sensibilidade dolorosa nos pés, nas pernas e nas nádegas, o
que é demonstrado por uma resposta reduzida ou ausente à picada.

Investigações

• A ultrassonografia craniana é usada em casos de suspeita de hidrocefalia para estimar a
espessura do manto cortical e monitorar a progressão do tamanho do ventrículo antes da
colocação da derivação. Os lactentes assintomáticos que apresentam ventriculomegalia leve ou
moderada podem ser monitorados com segurança por até 5 meses desde que a espessura do
manto cortical tenha no mínimo 3.5 cm na ultrassonografia craniana.

• A ultrassonografia da coluna é recomendada em neonatos com estigma lombossacral conhecido
por ser associado a disrafismo espinhal, como massas de linha média ou paramediana e/
ou marcas neurocutâneas, ondulações na linha média puntiforme e ondulações profundas
paramedianas. A ultrassonografia pode revelar defeitos, como fixação, diastomielia, hidromielia ou
siringomielia.[84]

• Também pode ser realizada uma TC depois da inserção da derivação para confirmar a colocação
do cateter ventriculoperitoneal. Devem ser usadas técnicas de baixa radiação e a exposição
repetida deve ser evitada se houver outras modalidades de geração de imagem disponíveis.

• A RNM é usada para avaliar anomalias estruturais do cérebro, como agenesia do corpo
caloso. A RNM é indicada se os sintomas de Chiari forem graves ou se o exame neurológico
for acentuadamente assimétrico. Esses sintomas exigem acompanhamento rigoroso do
neurocirurgião e RNM do crânio e da coluna cervical para avaliação de hidrocefalia progressiva
e/ou siringomielia associada (extensão do canal central com obstrução e formação de cistos na
medula espinhal, conhecida como siringe). A malformação de Chiari é o deslocamento caudal do
vérmis e das tonsilas cerebelares e, ocasionalmente, do quarto ventrículo, para o canal vertebral
cervical.
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Ressonância nuclear magnética (RNM) cranioencefálica mostrando malformação de Chiari
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

• Deve ser obtida uma cultura da urina em todos os neonatos com espinha bífida. Nos 2 primeiros
meses de vida, a bacteriúria, mesmo se assintomática, deve ser tratada. Isso ocorre porque,
como a infecção do trato urinário pode ser difícil de diagnosticar em neonatos, ela pode evoluir
rapidamente para sepse e há um risco maior de cicatrização cortical no período neonatal em
comparação às faixas etárias avançadas.

• O exame de creatinina sérica e ureia deve ser feito assim que o lactente tiver mais de 5 dias.
Estudos anteriores refletem os níveis maternos. Se a ureia e a creatinina estiverem elevadas,
o cateterismo intermitente deverá ser iniciado e um urologista e um nefrologista deverão ser
consultados.

• Deverá ser realizada uma ultrassonografia renal e vesical alguns dias após o reparo da condição
para determinar o tamanho e a configuração dos rins, estimar a capacidade da bexiga e avaliar a
presença de hidronefrose.

• Um estudo urodinâmico é recomendado entre 6 e 12 meses de idade para determinar a pressão
no ponto de vazamento do detrusor e a presença de dissinergia detrusor-esfincteriana, bem
como a capacidade e complacência da bexiga. Essas informações orientam o manejo da bexiga
neurogênica.

• A cistouretrografia miccional deverá ser realizada somente se a ultrassonografia renal mostrar
hidronefrose, para identificar a presença de refluxo vesicoureteral e se é indicada profilaxia
antibiótica. Alguns centros preferem fazer um estudo urodinâmico com 4 a 6 semanas para
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essa finalidade.[85] [86] [87] No entanto, nem todos os centros são capazes de realizar estudos
urodinâmicos em neonatos; muitos fazem apenas uma ultrassonografia renal e vesical associada a
uma cistouretrografia miccional para avaliar a função da bexiga nesse estádio.

• O teste cromossômico de trissomia do 18 e trissomia do 13 e o teste FISH para síndrome de
deleção 22q são indicados (caso ainda não tenham sido feitos no período pré-natal) se o exame
do neonato registrar outras anomalias congênitas graves ou se existirem mais de 3 anomalias
congênitas secundárias além da espinha bífida.

• A ultrassonografia dos quadris deve ser realizada para lactentes de 3 meses de idade ou menos,
com níveis motores sacrais (provavelmente capazes de deambular), que apresentem abdução
assimétrica dos quadris ou sinal de Barlow ou Ortolani positivo (constatação de um "clique" no
quadril quando ele volta à posição original). Depois dos 3 meses de idade, são usados estudos
convencionais de raios X para avaliar os quadris. Existe controvérsia sobre se são necessários
exames de imagens para crianças com níveis de lesão mais altos, uma vez que o tratamento traz
poucos benefícios e existe um alto risco de nova luxação em crianças que não deambulam.

• Deve-se considerar a polissonografia ao longo da vida do paciente para identificar distúrbios
respiratórios do sono relacionados com a síndrome de Chiari, como apneia central do sono e
hipoventilação.

História e exame físico
Principais fatores diagnósticos
fatores de risco materno para crianças com espinha bífida (comuns)
• A história pré-natal deve focar os fatores de risco conhecidos para ter um filho com espinha bífida,

incluindo nutrição materna deficiente (ingesta inadequada de folato e vitamina B12), exposição a
possíveis teratógenos (por exemplo, ácido valproico, carbamazepina, isotretinoína ou metotrexato) e a
existência de diabetes e/ou obesidade materna.

história de teste de rastreamento triplo ou quádruplo elevado durante a
avaliação pré-natal (comuns)
• Os dois testes são oferecidos rotineiramente entre as semanas 15 e 20 da gestação. Um nível

elevado é sugestivo de espinha bífida.

história de anormalidades na ultrassonografia pré-natal (comuns)
• A ultrassonografia pré-natal identifica um defeito do tubo neural.

lesão de espinha bífida aberta: mielomeningocele, mielosquise,
meningocele (comuns)
• As lesões que não são cobertas pela pele são denominadas espinha bífida aberta. Os tipos incluem

os descritos a seguir.
• Mielomeningocele:: herniação conjunta das meninges e coluna. Associada à hidrocefalia e à

malformação de Chiari II.
• Mielosquise: herniação das meninges e de elementos da medula espinhal. Caracterizada por uma

massa achatada tipo placa de tecido neural desorganizado.
• Meningocele: herniação das meninges sem envolvimento de elementos da medula espinhal.
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Neonato com mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão

Mielomeningocele
Do acervo do Dr. Greg Liptak; usado com permissão

24 Este PDF do tópico do BMJ Best Practice é baseado na versão da
web que foi atualizada pela última vez em: Oct 13, 2023resistente.

Os tópicos do BMJ Best Practice são atualizados regularmente, e a versão mais recente dos tópicos pode
ser encontrada em bestpractice.bmj.com . O uso deste conteúdo está sujeito aos nossos aviso legal (. O uso
deste conteúdo está sujeito aos nossos) . © BMJ Publishing Group Ltd 2024.Todos os direitos reservados.

https://bestpractice.bmj.com


Espinha bífida e defeitos do tubo neural Diagnóstico

Meningocele
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão

lesão de espinha bífida fechada: reentrância ou dobras glúteas assimétricas,
hemangioma, tufos de pelos ou outros sinais cutâneos (comuns)
• As lesões que são cobertas pela pele são denominadas espinha bífida fechada.
• Marcas neurocutâneas no eixo da coluna cervical, como tufos de pelos, podem indicar anomalias

subjacentes da medula ou da coluna vertebral, como siringe, diastematomielia e hemivértebras.
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Mielomeningocistocele
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão
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Acrocórdon
Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão

fontanela abaulada (comuns)
• A fontanela abaulada ou tensa é um sinal comum de aumento da pressão intracraniana e hidrocefalia

em lactentes com espinha bífida.

crescimento rápido da cabeça (comuns)
• Crescimento da cabeça com transposição de 2 categorias de percentil. Indica hidrocefalia.

micção anormal (comuns)
• Indica bexiga neurogênica. Lactentes devem molhar no mínimo 4 fraldas em um período de 24 horas.

Bexiga distendida e diminuição do débito urinário sugerem esvaziamento incompleto. Gotejamento
urinário constante sugere uma saída da bexiga aberta, incontinência por transbordamento ou ureter
ectópico.

vazamento de mecônio ou fezes (comuns)
• Sugere baixo tônus do esfíncter anal e intestino neurogênico.
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anomalias congênitas na linha média: fenda labial ou palatina, sopro
cardíaco (incomuns)
• Estima-se que até 10% dos fetos com defeitos do tubo neural tenham anomalias cromossômicas

associadas, principalmente trissomia do 18, trissomia do 13 e síndrome de deleção 22q (também
conhecida como síndrome velocardiofacial).

• É necessário fazer uma avaliação genética em todos os lactentes nascidos com espinha bífida que
tenham outras anomalias congênitas na linha média.[55]

arqueamento do pescoço (incomuns)
• Esse é um sinal preocupante e geralmente indica pressão no tronco encefálico devido ao mau

funcionamento da derivação e/ou à disfunção intrínseca da malformação de Chiari II.
• Exige pronta avaliação por um neurocirurgião.

Outros fatores diagnósticos
ausência de reflexo superficial anal/tônus retal (comuns)
• Geralmente reflete o deficit subjacente e constitui um sinal de intestino neurogênico. Pode

ser um achado temporário (4-6 meses) devido ao choque medular decorrente do reparo da
mielomeningocele.

desvio dos olhos para baixo (sinal do sol poente) (comuns)
• Indica hidrocefalia.

desvio visual lateral e para cima (comuns)
• Causada por lesões do nervo craniano resultantes de pressão no tronco encefálico (malformação de

Chiari).

choro anormal (comuns)
• A hidrocefalia pode causar um choro estridente.
• As malformações de Chiari podem causar um choro rouco ou agudo.

anomalias respiratórias: apneia, estridor inspiratório, ronco (comuns)
• Sugerem malformação de Chiari II associada.
• Os sintomas relativos à malformação de Chiari são uma preocupação clínica para 15% a 35% dos

pacientes e podem representar risco de vida nos 3 primeiros meses de vida.[81][83]

assimetria facial (comuns)
• Causada por lesões do nervo craniano resultantes de pressão no tronco encefálico (malformação de

Chiari).

assimetria dos movimentos espontâneos dos braços e das pernas (comuns)
• Pode ser observada pelos pais. Os pais também podem relatar dor aparente nos membros, fraqueza

e atrofia muscular.

dificuldades para trocar as fraldas ou vestir (comuns)
• Isso pode indicar diminuição da amplitude de movimento das pernas ou a presença de espasticidade.
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tônus e massa muscular anormais nos braços e nas pernas (comuns)
• O tônus varia dependendo do nível da lesão. Por exemplo, lactentes com paraplegia no nível L4

podem nascer com perda da massa muscular do gastrocnêmio.

diminuição da sensibilidade (comuns)
• Demonstrada pela redução ou ausência de resposta aos estímulos dolorosos nos pés, nas pernas e

nas nádegas.

subluxação ou luxação dos quadris (comuns)
• Pode ter abdução assimétrica dos quadris, ou sinal de Barlow ou Ortolani positivo (constatação de um

"clique" no quadril quando ele volta à posição original).
• Em geral não causa mudanças funcionais; portanto, a cirurgia só é considerada para pacientes com

lesões sacrais baixas que são capazes de deambular.

pé torto (deformidade de pé equino) (comuns)
• O pé torto é uma deformidade comum com lesões lombares ou de nível mais alto devido ao

desequilíbrio dos músculos que envolvem o pé e o tornozelo.

deformidade de tálus vertical (comuns)
• Manifesta-se como pé chato rígido com equino. Reflete fraqueza nos flexores plantares do tornozelo.

contraturas de flexão do quadril e do joelho (comuns)
• Podem ser aparentes no nascimento.

dificuldades na alimentação (incomuns)
• As dificuldades de alimentação podem estar relacionadas ao mau funcionamento da derivação ou à

malformação intrínseca do tronco encefálico (malformação de Chiari).

escoliose congênita (incomuns)
• A escoliose congênita é incomum e tipicamente não exige tratamento no período neonatal ou

durante a primeira infância. Geralmente, ela se deve a um grande defeito da coluna, que é um
problema ortopédico. Contudo, a escoliose após esse período pode indicar anomalias subjacentes da
medula ou da coluna vertebral, como siringe, diastematomielia e hemivértebras, e exige exames de
neuroimagem para o diagnóstico.

• A escoliose pode afetar quase todos os pacientes adolescentes e adultos que têm mielomeningocele
acima do nível sacral.[88]

cifose congênita (incomuns)
• Geralmente, ela está localizada na coluna torácica e pode ser grave. A cirurgia raramente é realizada

em neonatos ou lactentes.

Fatores de risco
Fortes
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ingesta materna de folato inadequada
• Considerado o único fator protetor conhecido mais clinicamente significativo que pode contribuir para

a incidência de espinha bífida. O mecanismo pode estar relacionado com defeitos no metabolismo
do folato (combatidos com a suplementação de ácido fólico) e não com desnutrição.[50] [51] O risco
relativo de um defeito do tubo neural em mulheres com baixos níveis de folato é de 2 a 8 vezes maior
que o da população geral.[32]

• A US Preventive Services Task Force recomenda que todas as mulheres que planejem ou sejam
capazes de engravidar façam a suplementação de ácido fólico para evitar defeitos do tubo neural.[52]

• Consulte Prevenção primária .

gestação prévia afetada por espinha bífida ou outro defeito do tubo neural
• A taxa de recorrência de defeitos do tubo neural, para mulheres que tiveram uma gestação prévia

afetada, é de 3% a 4%.[7] [8] [9] Caso duas gestações prévias tenham sido afetadas, a taxa de
recorrência é de 10% a 20%.[10] [11]

• Esse risco de recorrência pode ser reduzido substancialmente com suplementação de altas doses de
folato.[53]

• Os Centros de Controle e Prevenção de Doenças dos EUA e a US Preventive Services Task Force
recomendam que as mulheres com risco de recorrência que estejam planejando uma gravidez
consultem o médico para saber sobre suplementação de altas doses de folato, começando 1 mês
antes da gravidez e continuando durante o primeiro trimestre.[52][54]

• Consulte Prevenção primária .

história materna de espinha bífida ou outro defeito do tubo neural
• As mulheres que têm espinha bífida apresentam aumento do risco de ter um bebê com

espinha bífida, em comparação com a população em geral.[2][35] Esse risco pode ser reduzido
substancialmente com suplementação de altas doses de folato.[53]

• Os Centros de Controle e Prevenção de Doenças dos EUA e a US Preventive Services Task Force
recomendam que as mulheres com risco de recorrência que estejam planejando uma gravidez
consultem o médico para saber sobre suplementação de altas doses de folato, começando 1 mês
antes da gravidez e continuando durante o primeiro trimestre.[52][54]

• Consulte Prevenção primária .

ascendência ou etnia hispânica
• Pais imigrantes hispânicos do México ou da América Central que residem nos EUA têm um risco 3

vezes mais elevado de ter uma gestação afetada por um defeito do tubo neural, em comparação à
população geral. As mulheres hispânicas nascidas nos EUA têm risco 2 vezes mais elevado de ter
uma gestação afetada por anencefalia, enquanto as taxas de espinha bífida são semelhantes às de
outras mulheres brancas não hispânicas.[33] [34]

trissomia do 18 ou trissomia do 13
• Estima-se que até 10% dos fetos com defeitos do tubo neural têm anomalias cromossômicas

associadas, principalmente trissomia do 18 e trissomia do 13. A grande maioria dessas gestações
resulta em aborto espontâneo.[55] [56] [57]
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exposição pré-natal a ácido valproico, carbamazepina, isotretinoína ou
metotrexato
• O uso materno de medicamentos anticonvulsivantes durante a gestação, como ácido valproico ou

carbamazepina, foi associado a um risco 10 a 20 vezes maior de defeitos do tubo neural.[36] Além
disso, foram observados índices de quociente de inteligência (QI) mais baixos nas crianças que
tiveram exposição pré-natal a esses medicamento, principalmente ao ácido valproico.[58] Isotretinoína
e metotrexato também aumentam o risco de gestações afetadas por defeitos do tubo neural.[37]

ingesta materna inadequada de vitamina B12
• Foi documentado um risco 3 vezes maior de defeitos do tubo neural em um estudo de caso-controle

baseado na população de mulheres mexicanas-norte-americanas cujos níveis de vitamina B12
estavam no quartil mais baixo, em comparação a mulheres com concentrações de vitamina B12 no
pós-parto no quartil mais alto.[44]

obesidade materna
• O índice de massa corporal >29 duplica o risco de defeitos do tubo neural. A obesidade intensa

aumenta o risco em 3 vezes.[59]

diabetes materno
• O risco de espinha bífida é duplicado com a presença de diabetes materno, principalmente quando a

glicemia da mãe fica elevada no início da gestação. A obesidade e o diabetes maternos podem ter um
efeito sinérgico.[26] [27] [38] [60]

Fracos
lactente do sexo feminino
• A espinha bífida é de 1.2 a 1.7 vez mais comum em meninas, exceto quanto aos defeitos no nível

sacral, que ocorrem com a mesma frequência entre meninos e meninas.[13]

Síndrome da deleção 22q
• Houve relatos de casos de ocorrência concomitante de síndrome de deleção 22q (também conhecida

como síndrome velocardiofacial) e espinha bífida.
• É necessário fazer uma avaliação genética em todos os bebês nascidos com espinha bífida que

tenham outras anomalias congênitas na linha média, como defeitos cardíacos conotruncais ou fenda
labial e/ou fenda palatina.[55]

condição socioeconômica baixa
• Contribui para o risco de defeitos do tubo neural, mesmo depois de ajustar o estado nutricional

materno.[39]

temperatura corporal central materna elevada durante o primeiro trimestre
• Mostrou-se que a elevação da temperatura corporal central da mãe em 2⁰ F ou C durante o primeiro

trimestre, seja devido a febre ou ao uso de saunas ou banheiras de hidromassagem, aumenta o risco
de defeitos do tubo neural na gestação.[40]
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Investigações
Primeiro exame a ser solicitado

Exame Resultado
testes triplo/quádruplo pré-natais

• O teste triplo inclui alfafetoproteína (AFP), gonadotropina coriônica
humana (hCG) e estriol não conjugado (uE3), enquanto o teste
quádruplo também inclui inibina A. Esses testes são oferecidos
rotineiramente entre 15 e 20 semanas de gestação.

• Um cálculo matemático que envolve os níveis dessas 3 ou 4
substâncias e considerações sobre idade, peso, raça e estado da
mãe quanto ao diabetes são usados para determinar o risco. Tanto
o teste triplo como o quádruplo podem detectar cerca de 75% a 80%
das gestações afetadas por espinha bífida e quase 95% dos casos
de anencefalia.[71]

• A disponibilidade desse teste pode variar em alguns países.

elevado

ultrassonografia pré-natal
• A ultrassonografia fetal é usada para documentar o tamanho e a

localização do defeito do tubo neural e para identificar a presença
de hidrocefalia e outras anomalias congênitas na linha média. O
chamado sinal do 'limão' refere-se ao formato do crânio fetal em
corte transversais na ultrassonografia do crânio fetal. Ele está
presente quando existe hidrocefalia e ocorre quando os ossos
frontais perdem seu contorno convexo normal e parecem achatados
ou afundados.

• O sinal da 'banana' é observado nas vistas transversais do crânio
fetal na presença da malformação de Chiari. O formato deve-se à
obliteração da cisterna magna e à perda do arredondamento normal
dos hemisférios cerebelares.

pode apresentar ossos
frontais achatados ou
afundados (sinal do
limão); obliteração da
cisterna magna e perda
do arredondamento
normal dos hemisférios
cerebelares também
podem ser observados
(sinal da banana)

ressonância nuclear magnética (RNM) fetal
• É considerada um procedimento auxiliar valioso à ultrassonografia.

A RNM rápida do feto pode ser usada para definir melhor quaisquer
anomalias estruturais do cérebro que possam estar associadas
a defeitos do tubo neural. Também pode fornecer informações
adicionais para orientar o manejo neurocirúrgico em determinados
casos.[68] [69]

• Realizada quando a cirurgia fetal pré-natal é considerada ou quando
os achados da ultrassonografia não forem claros.[74] A ausência de
uma membrana de cobertura é associada com escoliose e um alto
risco de disfunção da bexiga.[78] [79]

identifica a topografia,
os conteúdos dos sacos,
os achados do sistema
nervosa central (SNC) e
não pertencentes ao SNC

ultrassonografia craniana
• Usada para estimar a espessura do manto cortical e monitorar

a progressão do tamanho do ventrículo em lactentes antes
da colocação da derivação. Os lactentes assintomáticos que
apresentam ventriculomegalia estável, leve ou moderada podem ser
monitorados com segurança por até 5 meses desde que a espessura
do manto cortical tenha no mínimo 3.5 cm.

espessura do manto
cortical, tamanho do
ventrículo

ultrassonografia da coluna
• Recomendada em neonatos com estigma lombossacral conhecido

por ser associado a disrafismo espinhal, como massas de linha

pode revelar fixação,
diastomielia, hidromielia
ou siringomielia
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Exame Resultado
média ou paramediana e/ou marcas neurocutâneas, ondulações na
linha média puntiforme e ondulações profundas paramedianas.[84]

tomografia computadorizada (TC) do crânio
• Embora a ultrassonografia craniana seja tipicamente usada para

monitorar a progressão da hidrocefalia em neonatos e lactentes,
também pode ser realizada uma TC após a inserção da derivação
para confirmar a colocação do cateter ventriculoperitoneal e avaliar o
tamanho do ventrículo. Devem-se usar técnicas de baixa radiação e
a exposição repetida deve ser evitada se houver outras modalidades
de geração de imagem disponíveis.

avalia o tamanho
ventricular e a ectopia
tonsilar; confirma a
colocação do cateter
ventriculoperitoneal

urocultura
• Deve ser obtida uma cultura da urina em todos os neonatos com

espinha bífida. Nos 2 primeiros meses de vida, a bacteriúria,
mesmo se assintomática, deve ser tratada. Isso ocorre porque,
como a infecção do trato urinário pode ser difícil de diagnosticar em
neonatos, ela pode evoluir rapidamente para sepse e há um risco
maior de cicatrização cortical no período neonatal em comparação
às faixas etárias avançadas.

positivos ou negativos

ureia e creatinina séricas
• A creatinina elevada é uma evidência de comprometimento do trato

superior. O exame deve ser feito assim que o lactente tiver mais de 5
dias. Estudos anteriores refletem os níveis maternos.

normal ou elevado

ultrassonografia renal
• Para neonatos, deverá ser realizada uma ultrassonografia renal

e vesical alguns dias após o reparo da condição como uma
investigação inicial de bexiga neurogênica.

avalia o tamanho e a
configuração dos rins;
estima a capacidade
da bexiga; determina a
presença de hidronefrose

estudo urodinâmico
• Considerado o principal exame diagnóstico para bexiga neurogênica.

É tipicamente realizado entre 6 e 12 meses de idade. Ele é usado
para determinar se o paciente tem uma bexiga com alto ou baixo
risco em relação à deterioração do trato superior.

• Uma pressão do ponto de vazamento com >40 cm de água, a
presença de dissinergia detrusor-esfincteriana e uma pequena
capacidade da bexiga devido à hiper-reflexia do detrusor estão
associadas a uma bexiga de alto risco e consideradas uma indicação
para iniciar o cateterismo intermitente.

determina a pressão no
ponto de vazamento do
detrusor, a presença de
dissinergia detrusor-
esfincteriana, bem
como a capacidade e
complacência da bexiga

cistouretrografia miccional
• A cistouretrografia miccional deverá ser realizada somente se

a ultrassonografia renal mostrar hidronefrose, para identificar
a presença de refluxo vesicoureteral e se é indicada profilaxia
antibiótica. Alguns centros preferem fazer um estudo urodinâmico
com 4 a 6 semanas para essa finalidade.[85] No entanto, nem
todos os centros são capazes de realizar estudos urodinâmicos em
neonatos; muitos fazem apenas uma ultrassonografia renal e vesical
associada a uma cistouretrografia miccional para avaliar a função da
bexiga nesse estádio.

pode apresentar refluxo
vesicoureteral
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Outros exames a serem considerados

Exame Resultado
amniocentese pré-natal ou análise cromossômica pós-parto

• Exames de trissomia do 13 e trissomia do 18 associadas geralmente
são oferecidos no pré-natal por meio da amniocentese. Entretanto,
caso não tenha sido realizada no período pré-natal, a análise
cromossômica pode ser necessária se o exame do neonato registrar
outras anomalias congênitas graves ou se existirem mais de 3
anomalias congênitas secundárias além da espinha bífida.

• Tanto a trissomia do 13 como do 18 estão associadas a um desfecho
desfavorável.

pode mostrar trissomia do
13 ou trissomia do 18

exame de hibridização in situ por fluorescência (FISH)
• Indicada (caso ainda não tenha sido realizada no pré-natal) se o

exame do neonato registrar outras anomalias congênitas graves ou
se existirem mais de 3 anomalias congênitas secundárias além da
espinha bífida.

pode apresentar síndrome
de deleção 22q

ressonância nuclear magnética (RNM) cranioencefálica e da
coluna

• A RNM é indicada se os sintomas de Chiari forem graves ou
se o exame neurológico for acentuadamente assimétrico. A
malformação de Chiari é o deslocamento caudal do vérmis e das
tonsilas cerebelares e, ocasionalmente, do quarto ventrículo,
para o canal vertebral cervical. Alguns centros oferecem RNM de
séries mieloides. Consiste em uma sequência de RNM abreviada
designada para examinar ventriculomegalia, Chiari, medula presa,
e siringe como um estudo limitado, consistindo principalmente em
sequências sagitais ponderadas em T1 de toda a coluna e em vistas
axiais do crânio.

Ressonância nuclear magnética (RNM)
cranioencefálica mostrando malformação de Chiari

Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

agenesia do corpo caloso,
ectopia das tonsilas
cerebelares, compressão
do tronco encefálico,
ventriculomegalia, siringe
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Exame Resultado

Ressonância nuclear magnética (RNM)
da coluna apresentando medula presa

Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

ultrassonografia do quadril
• A ultrassonografia do quadril deve ser realizada para lactentes,

com defeitos motores do nível sacral (provavelmente capazes de
deambular), que apresentem abdução assimétrica dos quadris ou
sinal de Barlow ou Ortolani positivo (constatação de um "clique" no
quadril quando ele volta à posição original).

• Existe controvérsia sobre se são necessários exames de imagens
para crianças com níveis motores funcionais mais altos, uma vez que
o tratamento traz poucos benefícios e existe um alto risco de nova
luxação em crianças que não são capazes de deambular.

subluxação do quadril
em lactentes ≤3 meses de
idade

radiografia do quadril
• Para lactentes com níveis motores sacrais (provavelmente capazes

de deambular) >3 meses de idade, são preferíveis radiografias
do quadril em vez da ultrassonografia se o exame do quadril for
anormal: abdução assimétrica dos quadris ou sinal de Barlow ou
Ortolani positivo (constatação de um "clique" no quadril quando ele
volta à posição original).

relação anormal entre
a cabeça do fêmur e o
acetábulo
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Exame Resultado
ecocardiografia fetal

• A ecocardiografia fetal pode ser considerada se a ultrassonografia
pré-natal sugerir malformação cardíaca congênita ou houver suspeita
de uma síndrome genética associada a defeitos cardíacos.

o resultado pode ser
anormal

polissonografia
• Deve-se considerar a polissonografia ao longo da vida do paciente

para identificar distúrbios respiratórios do sono relacionados com a
síndrome de Chiari, como apneia central do sono e hipoventilação.

o resultado pode ser
anormal
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Diagnósticos diferenciais

Condição Sinais/sintomas de
diferenciação

Exames de
diferenciação

Disgenesia segmentar da
coluna

• Distúrbio esporádico
caracterizado por cifose ou
cifoescoliose congênita de
ângulo agudo localizada
em um segmento espinhal,
geralmente na coluna
toracolombar ou lombar
superior.[89]

• A coluna é normal acima
e abaixo da área afetada
e o comprometimento
neurológico deve-se mais
à hipoplasia congênita
ou ausência de raízes no
segmento que à medula
presa.

• As radiografias simples
mostrarão as anomalias
vertebrais, como
hemivértebras.

• A ressonância nuclear
magnética (RNM) da
coluna registra a patologia
específica da coluna
e da medula, como
fusões de vértebras ou
hemivértebras, medula
dividida, malposicionamento
dos nervos e medula baixa.

Síndrome de regressão
caudal (agenesia sacral)

• Um distúrbio raro associado
a diabetes materno que
afeta a coluna sacral ou
lombossacral.

• Os pacientes apresentam
tipicamente diminuição da
sensibilidade e anomalias
sacrais características.

• Radiografias simples e
RNM da coluna mostram
os defeitos ósseos
característicos.

Distúrbio de segmentação
vertebral múltipla

• Distúrbio autossômico
recessivo caracterizado
por nanismo com tronco
curto, várias anomalias de
segmentação da coluna
vertebral e anomalias
costais.

• Radiografias simples e RNM
da coluna podem identificar
a vértebra distrófica e/ou
várias vértebras fundidas,
cifose, medula dividida,
siringe e medula distrófica.

VACTERL (anomalias
vertebrais, atresia anal,
anormalidades cardíacas,
fístula traqueoesofágica
e/ou atresia esofágica,
agenesia renal e displasia
e defeitos nos membros)

• Uma associação não
aleatória de várias
anomalias congênitas
na linha média, incluindo
anomalias vertebrais,
anais e cardíacas, fístula
traqueoesofágica, anomalias
renais e anomalias dos
membros.

• Radiografias simples
mostram os defeitos ósseos.

• O enema de bário identifica
fístulas e ânus não
perfurado.

• A ecocardiografia revela as
anormalidades cardíacas.

• A ultrassonografia renal
identificará a hidronefrose
e as anormalidades renais
associadas.

• A RNM identifica
malformações
características da coluna e
da medula.
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Critérios
Classificação dos níveis motores funcionais[90]
Esse sistema tradicional de classificação é baseado no nível motor da lesão conforme determinado pelo
teste manual de força muscular e pode ser aplicado a todas as faixas etárias.

• Torácica: normalmente não anda, a não ser em órtese de marcha de reciprocação; nenhum ou
mínimo movimento das pernas.

• Lombar médio: tipicamente pode andar distâncias curtas, com órteses tornozelo-pé (OTPs) ou cintas
mais altas; uso de andador ou muletas.

• Lombar baixo: normalmente anda em ambientes externos; pode usar andador, muletas ou bengala,
assim como OTPs.

• Sacral: normalmente pouca ou nenhuma limitação para andar, mas pode precisar de OTPs ou
palmilhas de sustentação.

Também é usado um sistema de classificação mais funcional que divide os pacientes em 3 grupos com
base no prognóstico de deambulação.[91]

• Torácico/lombar alto: caracterizado pela perda da força do quadríceps a ponto de precisar de suporte
longo para a perna (quadril-joelho-tornozelo) para deambulação domiciliar e uso de cadeira de rodas
a partir de uma idade precoce para mobilidade na comunidade.

• Lombar baixo: refere-se aos níveis motores funcionais L3 e L4 associados a boa força do quadríceps
e a boa função do tendão medial, mas funções do glúteo médio e máximo deficientes. Isso resulta em
uma marcha de Trendelenburg que força a face medial da articulação do joelho e que é ineficiente em
termos de energia. O uso de muletas de antebraço para uma marcha com ciclo completo e de OTPs é
recomendável para manter o alinhamento e melhorar a mobilidade funcional, bem como para prevenir
artrite nas articulações dos joelhos em idade mais avançada. A deambulação pela comunidade é
possível; o uso de cadeira de rodas muitas vezes é preferível para distâncias mais longas.

• Sacral alto: caracterizado por uma fraqueza dos músculos intrínsecos do pé com ou sem fraqueza
nos flexores plantares do tornozelo, de modo que não há anormalidade de marcha perceptível. O
prognóstico de deambulação por toda a vida é excelente. Os pacientes com fraqueza dos flexores
plantares se beneficiam com o uso de OTPs, mas geralmente não precisam usar muletas.

Rastreamento
A maioria dos defeitos do tubo neural é diagnosticada no período pré-natal por métodos de rastreamento
que são oferecidos a todas as gestantes durante o segundo trimestre.

Exames triplo/quádruplo pré-natais
O teste triplo inclui alfafetoproteína (AFP), gonadotropina coriônica humana (hCG) e estriol não conjugado
(uE3). O teste quádruplo também inclui inibina A. Esses estudos do soro materno são oferecidos a todas as
gestantes entre as semanas 15 e 20 da gestação.[92] Um cálculo matemático que envolve os níveis dessas
3 ou 4 substâncias e considerações sobre idade, peso, raça e estado da mãe quanto ao diabetes são
usados para determinar o risco. Tanto o teste triplo como o quádruplo podem detectar cerca de 75% a 80%
das gestações afetadas por espinha bífida e quase 95% dos casos de anencefalia.[71] A disponibilidade
desse teste pode variar em alguns países.
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Ultrassonografia pré-natal
A ultrassonografia após um teste triplo/quádruplo elevado descarta um defeito do tubo neural aberto com um
alto grau de confiança, embora a interpretação requeira bastante conhecimento e haja relatos de estudos de
resultados falso-negativos.[61][72] [73] A ultrassonografia tridimensional usando cortes multiplanares pode
alcançar acurácia diagnóstica dentro de 1 corpo vertebral em cerca de 80% dos pacientes.[72] [73] [93]

O rastreamento ultrassonográfico no primeiro trimestre para defeitos do tubo neural é recomendado se o
risco de defeito do tubo neural for alto com base na história familiar e/ou materna.[61]

É preciso ter cuidado ao recomendar cirurgia pré-natal quando os ventrículos estão com 15 mm ou mais,
pois a cirurgia pré-natal não parece melhorar o desfecho neste grupo.[94]
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Abordagem
Uma abordagem multidisciplinar dos cuidados clínicos e cirúrgicos, bem como a coordenação dos
serviços, é mais benéfica. São necessários cuidados obstétricos completos durante o período pré-natal. O
envolvimento e o acompanhamento rigoroso de especialistas neurocirúrgicos, urológicos e ortopédicos é
essencial a infância.

Pré-natal
A maioria dos fetos afetados por espinha bífida podem ser levados a termo. No entanto, os cuidados pré-
natais são mais bem administrados por uma equipe obstétrica que pode oferecer ultrassonografia fetal
seriada para monitorar a hidrocefalia, já que o parto prematuro poderá ser indicado caso a hidrocefalia
seja grave.

As opções relativas a interrupção da gestação, cirurgia fetal e parto devem ser discutidas entre os pais/
cuidadores e o obstetra.[61]

As taxas de interrupção eletiva variam de acordo com os subgrupos culturais, com taxas mais altas na
Europa (52%) que nos EUA (30% a 48%).[15] [93] [95]

Cirurgia fetal

A opção de cirurgia fetal deve ser discutida.[61] [96] Essa cirurgia é realizada entre as semanas 19 e
25 da gestação e deve ser feita por uma equipe experiente em cirurgia materno-fetal somente após
uma análise cuidadosa.[82][96] [97] Em 2011, o Management of Myelomeningocele Study (MOMS), um
ensaio randomizado prospectivo sobre a eficácia e a segurança do reparo pré-natal versus o reparo pós-
parto da mielomeningocele, registrou taxas mais baixas de colocação de derivação (40% versus 82%)
e de herniação do rombencéfalo (64% versus 96%) a 12 meses, além de melhor deambulação a 30
meses, entre lactentes que haviam sido submetidos a fechamento pré-natal.[82] No entanto, 13% dos
bebês submetidos a cirurgias antenatais nasceram antes de 30 semanas de gestação. Os lactentes do
grupo da cirurgia pré-natal também foram submetidos a mais procedimentos para síndrome da medula
espinhal presa tardia. Além disso, mais de um terço das mulheres tinham evidência de adelgaçamento
uterino ou uma área de deiscência no parto. Não ocorreram mortes maternas. A taxa de mortalidade
perinatal foi semelhante (2%) nos dois grupos cirúrgicos. Um estudo de acompanhamento constatou
que a cirurgia pré-natal em fetos com ventrículos maiores que 15 mm não melhorou os desfechos de
hidrocefalia pós-parto que exigiram colocação de derivação.[94] Sabe-se muito pouco sobre o efeito
da cirurgia pré-natal na função intestinal e vesical. Um estudo de acompanhamento de 30 meses
documentou que a cirurgia pré-natal não reduziu significativamente a necessidade de cateterismo
intermitente limpo, mas estava associada com menos trabeculação vesical e colo vesical aberto.[98]

O ensaio MOMS foi realizado em 3 centros renomados de cirurgia fetal por cirurgiões altamente
qualificados e experientes. Mulheres com índice de massa corporal de 35 ou mais foram excluídas
de participação, e somente lactentes com mielomeningocele sacral e lombar foram incluídos.
Como os centros de cirurgia fetal não são padronizados e a obesidade é comum entre mulheres
grávidas de fetos com mielomeningocele, os resultados desse importante estudo ainda não podem
ser generalizados como uma recomendação de padrão de tratamento. Atualmente, há evidências
insuficientes para recomendar conclusões firmes sobre os benefícios e prejuízos do reparo pré-natal
como uma intervenção para fetos com espinha bífida. Evidências atuais são limitadas pelo pequeno
número de gestações incluídas no único ensaio clínico randomizado já realizado.[96] [99] Portanto,
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a cirurgia materno-fetal para correção de mielomeningocele deve ser oferecida apenas a pacientes
cuidadosamente selecionadas em centros com altos níveis de especialização e recursos.[96]

Parto cesáreo

A opção de parto por cesariana deve ser reavaliada. Embora realizado frequentemente, as famílias
devem ser conscientizadas de que não há estudos definitivos que mostrem que esse tipo de parto
melhore o desfecho para um bebê com malformações fetais graves.[100] No entanto, se o reparo
cirúrgico da mielomeningocele pré-natal tiver sido realizado, o parto cesáreo precoce, em até 37
semanas, inclusive, é recomendado por causa do risco de ruptura da cicatriz da histerotomia durante o
trabalho de parto.[61]

Discuta o diagnóstico e o prognóstico com os pais/cuidadores

Estudos mostraram que os obstetras podem dar informações incompletas ou imprecisas em relação ao
diagnóstico e ao prognóstico.[101] Portanto, também é recomendável consultar um conselheiro genético,
o diretor médico do centro regional de espinha bífida (ou um pediatra especialista em espinha bífida)
e um neurocirurgião pediátrico antes do parto para discutir o diagnóstico, o prognóstico e o plano de
tratamento no momento do parto.

• O conselheiro genético analisa a disponibilidade de amniocentese e o risco de trissomia do 13,
trissomia do 18 e outras doenças genéticas raras, como a síndrome de deleção 22q.

• O diretor médico do centro de espinha bífida (ou um pediatra especialista em espinha bífida)
fornece aos pais uma compreensão realista da variedade de serviços e suportes disponíveis para
a família após o nascimento do bebê. Além disso, o diretor médico pode dar uma visão geral do
tratamento inicial na unidade de terapia intensiva neonatal.

• O neurocirurgião discute o reparo da condição e a abordagem de manejo da hidrocefalia.

Neonato ou lactente
Manejo neurocirúrgico

• O reparo neurocirúrgico do defeito é considerado a base do tratamento de espinha bífida aberta.
A espinha bífida fechada geralmente não exige nenhuma cirurgia imediata. Os neonatos nascidos
em hospitais afastados devem ser transferidos para tratamento neurocirúrgico logo após o parto,
com a lesão coberta com gaze embebida em solução salina (tanto no caso de meningocele como
de mielomeningocele) e com cobertura antibiótica intravenosa iniciada, semelhante aos casos de
meningite neonatal, para evitar infecção. O fechamento da lesão é tipicamente realizado no prazo
de 1 a 3 dias após o parto.[82]

• Neonatos com hidrocefalia grave são submetidos à colocação concomitante de uma derivação
ventriculoperitoneal. Os pacientes que têm ventriculomegalia leve a moderada são monitorados
rigorosamente quanto a sinais de hidrocefalia, como rápido crescimento da cabeça, fontanela
abaulada, sinal do sol poente nos olhos, baixa aceitação alimentar, vômitos, irritabilidade ou
letargia, apneia e vazamento de líquido cefalorraquidiano no local de reparo da condição.
Uma derivação subgaleal pode ser colocada como medida temporária em bebês prematuros,
podendo-se evitar a necessidade de uma derivação permanente em alguns pacientes. Estudos
ultrassonográficos seriados da cabeça são úteis para monitorar a espessura do manto cortical. Se
a hidrocefalia estiver estável e o bebê for assintomático, exames de ultrassonografia seriada do
crânio deverão ser realizados por até 5 meses para fins de monitoramento, desde que a espessura
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do manto cortical tenha, pelo menos, 3.5 cm. É improvável que a hidrocefalia evolua depois dos 9
meses de idade. No passado, a maioria dos bebês nascidos com mielomeningocele (80% a 90%)
acabavam sendo submetidos à colocação da derivação. Nos últimos anos, os neurocirurgiões
têm sido mais cautelosos quanto a submeter os pacientes a uma dependência da derivação por
toda a vida. As taxas de colocação de derivações agora baixaram para 60% em alguns centros.
A terceiroventriculostomia é uma opção de tratamento nos países em desenvolvimento, onde o
acesso ao acompanhamento pode ser problemático.[102][103] Esse procedimento consiste em
criar uma abertura na base do terceiro ventrículo, que se torna a alternativa para a passagem
bloqueada do quarto ventrículo e não exige a colocação de uma derivação. Devido às possíveis
complicações, como sangramento, ele é um procedimento considerado menos favorável do
que a colocação da derivação, embora uma revisão recente tenha mostrado um ano de vida
ajustado pela qualidade (AVAQ) semelhante após 1 ano de acompanhamento.[104] Os índices
de complicações da terceiroventriculostomia endoscópica estão na ordem de 5% a 6% em curto
prazo, e as complicações em longo prazo podem ser menores.[105] Embora existam menos
complicações agudas com a cirurgia de derivação, as incidências de revisão e de infecção da
derivação são de 43% e 8%, respectivamente, em 2 anos após o implante.[106]

• Caso o aumento da pressão intracraniana tenha sido descartado, ou tratado, mas os sintomas
persistam, geralmente é feita uma cirurgia de descompressão da malformação de Chiari. Lactentes
com sintomas relacionados ao tronco encefálico ao nascer têm mais probabilidade de apresentar
malformação do tronco encefálico que compressão.

• As noções de que a cirurgia de descompressão da fossa posterior com duraplastia tem uma taxa
menor de necessidade de nova operação e de que a cirurgia de descompressão que deixa a dura-
máter intacta tem uma taxa menor de complicações relacionadas ao líquido cefalorraquidiano
ainda precisam ser fundamentadas por ensaios clínicos.[107]

• Muitas vezes esses lactentes precisam ser submetidos a traqueostomia, fundoplicatura de
Nissen e colocação de um tubo de gastrostomia devido à grave disfunção oromotora e ao
comprometimento das vias aéreas.

Manejo da bexiga

• A investigação inicial de um neonato com espinha bífida requer uma pronta avaliação urológica
que consiste em história miccional, exame físico, cultura da urina, ureia/creatinina sérica e
ultrassonografia renal.

• A ultrassonografia renal deve ser realizada 48 horas após o nascimento. Se houver presença de
hidronefrose, antibióticos profiláticos deverão ser instituídos e uma cistouretrografia miccional
deverá ser realizada.

• Nos 2 primeiros meses de vida, a bacteriúria, mesmo se assintomática, deve ser tratada. Isso
ocorre porque, como a infecção do trato urinário pode ser difícil de diagnosticar em neonatos,
ela pode evoluir rapidamente para sepse e há um risco maior de cicatrização cortical no período
neonatal em comparação às faixas etárias avançadas.

• O cateterismo intermitente limpo é iniciado antes do fechamento das costas e continuado durante
o período pós-operatório para assegurar a manutenção de um reservatório de baixa pressão. A
frequência dos cateterismos é então ajustada com base no padrão de micções e na urina residual.

• Uma avaliação urodinâmica é realizada após o fechamento das costas. Essa é uma importante
ferramenta de rastreamento para identificar crianças com fatores de risco para futura
deterioração do trato superior. A presença de distúrbios do desenvolvimento sexual, pressões de
armazenamento elevadas (ou seja, >40 cm de água) e hiperatividade do músculo detrusor deve
ser tratada agressivamente para evitar perda da função renal. Achados nos estudos urodinâmicos
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associados a uma bexiga de alto risco (ou seja, pressão do ponto de vazamento >40 cm de
água, presença de dissinergia detrusor-esfincteriana e pequena capacidade da bexiga devido à
hiper-reflexia do detrusor) são indicações muito fortes para iniciar e/ou continuar o cateterismo
intermitente.

• No caso de bebês com dissinergia detrusor-esfincteriana no estudo urodinâmico, a oxibutinina
pode ser iniciada para efeito anticolinérgico a fim de relaxar a parede da bexiga, reduzir a
pressão e proteger o trato urinário superior.[108] Há controvérsias sobre o impacto neurocognitivo
da oxibutinina no cérebro em desenvolvimento. Entretanto, o cateterismo intermitente limpo
e a terapia anticolinérgica em pacientes com dissinergia detrusor-esfincteriana reduziu
significativamente a necessidade de cistoplastia de aumento anos mais tarde.[109] A vesicostomia
poderá ser indicada se a bexiga for considerada de alto risco e não houver adesão ao cateterismo
intermitente.[110] [111]

• Frequentemente a vídeo-urodinâmica é incorporada ao estudo urodinâmico inicial para fornecer as
mesmas informações da cistouretrografia miccional.

• Em longo prazo, conforme o paciente evolui pela primeira infância, infância e adolescência, a
vigilância urológica contínua é fundamental para o desenvolvimento de estratégias de continência
urinária, prevenção de deterioração do trato superior e rastreamento de medula presa secundária.

• Variações na definição de infecção do trato urinário pode contribuir para tratamento excessivo
em pacientes com cateterismo intermitente que foram meramente colonizados. Algoritmos
para o diagnóstico e manejo de bexiga neurogênica em pacientes com espinha bífida foram
desenvolvidos e estão atualmente sendo avaliados pelo Spina Bifida National Registry dos Centros
de Controle e Prevenção de Doenças dos EUA.[112]

Manejo ortopédico

• O pé torto é uma deformidade comum com lesões lombares ou de nível mais alto devido
ao desequilíbrio dos músculos que envolvem o pé e o tornozelo. Os tratamentos incluem
alongamento, gesso, cirurgia ou uma combinação deles até que o pé e o tornozelo possam ser
levados a uma posição de sustentação do peso.[113] O objetivo é conseguir um pé estável o
suficiente para servir de apoio para uma órtese tornozelo-pé (OTP) ou um calçado. As OTPs
podem ser adaptadas para ajudar a manter a posição do pé durante o crescimento depois que a
deformidade de pé torto tiver sido corrigida.

• O tratamento de tálus vertical pode incluir fisioterapia para manter a amplitude de movimento
(ADM) ou cirurgia, dependendo da gravidade da deformidade e das implicações funcionais para
a criança. O gesso seriado e as cirurgias dos tecidos moles são preferíveis aos procedimentos
ósseos. O objetivo do tratamento é um pé flexível e plantígrado. Geralmente as OTPs são
prescritas quando o bebê começa a ficar de pé.

• O tratamento de subluxação ou deslocamento do quadril depende do nível sensitivo e funcional
da criança. O tratamento pode incluir alongamento para manter a ADM. As talas de abdução (por
exemplo, a tala de Pavlik) e a cirurgia geralmente são reservadas para pacientes com lesões
sacrais capazes de deambular ou quando as doenças prejudicam o ato de sentar, a ADM, a troca
de fraldas ou o cuidado perineal.[114] [115] Crianças com sensibilidade na altura do quadril podem
se beneficiar de intervenção cirúrgica para evitar uma artrite dolorosa no futuro.

• As contraturas de flexão do quadril e do joelho geralmente são tratadas com fisioterapia, que
envolve exercícios passivos de ADM. A cirurgia raramente é indicada no período neonatal ou em
lactentes. No futuro, uma liberação anterior será considerada para contraturas de flexão do quadril
>30 graus e uma liberação posterior, para contraturas de flexão do joelho >20 graus.

Cuidados de suporte
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• O local do reparo da lesão deve ser protegido contra encoprese com um curativo impermeável
umedecido com abas até a cicatrização completa. Além disso, deve-se colocar gaze entre as
dobras glúteas para ajudar a proteger o local do reparo de contato com as fezes.

• A exsudação constante de fezes (devido ao intestino neurogênico) pode causar dermatite de
contato na área das fraldas. Para esse problema, o melhor tratamento é usar um creme de barreira
que contenha óxido de zinco e deixar a área das fraldas exposta ao ar sempre que possível. Os
pais devem ser alertados para não esfregar a pele, mas secar a área com toques suaves após a
limpeza. Os pais também devem ser alertados para evitar carregar o bebê em um carregador tipo
"sling" por períodos prolongados, já que isso pode resultar em lesão por atrito na área das fraldas.

• O objetivo do tratamento para intestino neurogênico é estabelecer movimentos intestinais
previsíveis e continência social. As intervenções podem incluir mudanças alimentares, uso de
laxantes, irrigação ou enemas.[116]

• As famílias devem ser orientadas sobre cuidados preventivos infantis, inclusive atenção ao
desenvolvimento, imunização, visão e audição.[74]

Adulto
Os adultos com espinha bífida devem continuar o monitoramento regular com um neurocirurgião que
esteja familiarizado com os cuidados relativos a espinha bífida. Existem alguns artigos de consenso e
opinião de especialistas sobre os cuidados médicos para adultos com espinha bífida.[74] [117] [118]
[119] [120] [121]

Hidrocefalia

• Os protocolos padrão para o manejo de hidrocefalia com início na fase adulta podem não
identificar sinais sutis de mau funcionamento da derivação em pacientes com espinha bífida, como
disfagia, rouquidão, estridor, cefaleias occipitais, arqueamento do pescoço e roncos. A hidrocefalia
presente em adultos com espinha bífida é uma doença muito diferente do tipo de hidrocefalia que
tem início na idade adulta como resultado de hemorragia, infecção ou tumor.[122]

Saúde reprodutiva

• A sexualidade a os cuidados com a saúde reprodutiva de adultos com espinha bífida exigem
considerações de tratamento específicas.

• A perda de fibras eferentes em adultos do sexo masculino resulta em impotência, bem como em
ejaculação retrógrada, que diminuem a fertilidade. A sildenafila mostrou-se útil para ajudar na
disfunção erétil em homens com espinha bífida.[123]  [Spina Bifida Association of America: men's
health] (https://www.spinabifidaassociation.org/resource/mens-health)

• A menor sensibilidade perineal diminui o sexo orgástico tanto em homens como em mulheres e
ambos têm risco elevado de ulceração da pele da genitália.

• Além disso, a incontinência urinária e fecal afeta a autoestima e a função social e sexual.[124]
• Preservativos de látex devem ser evitados pela alta prevalência de alergias ao látex nessa

população.[125]
• Por causa do aumento do risco de ter filhos com espinha bífida, todas as mulheres em idade

reprodutiva que tenham espinha bífida devem receber suplementação de ácido fólico na dose
mais alta de 4 a 5 mg/dia antes e durante o primeiro trimestre da gestação.[54] [61] As mulheres
com espinha bífida que ficam grávidas geralmente têm um desfecho positivo com taxas de

44 Este PDF do tópico do BMJ Best Practice é baseado na versão da
web que foi atualizada pela última vez em: Oct 13, 2023resistente.

Os tópicos do BMJ Best Practice são atualizados regularmente, e a versão mais recente dos tópicos pode
ser encontrada em bestpractice.bmj.com . O uso deste conteúdo está sujeito aos nossos aviso legal (. O uso
deste conteúdo está sujeito aos nossos) . © BMJ Publishing Group Ltd 2024.Todos os direitos reservados.

https://www.spinabifidaassociation.org/resource/mens-health
https://www.spinabifidaassociation.org/resource/mens-health
https://bestpractice.bmj.com


Espinha bífida e defeitos do tubo neural Tratamento

complicações relativamente baixas.[126]  [Spina Bifida Association of America: health care for
women] (https://www.spinabifidaassociation.org/resource/health-care-for-women)

Linfedema

• O linfedema dos membros inferiores é um achado relativamente comum entre adultos com espinha
bífida. Em um estudo, adultos com espinha bífida apresentaram um risco quase 100 vezes mais
elevado de linfedema em comparação com a população geral. O linfedema mostrou-se mais
comum nos pacientes com comprometimento no nível mais alto (torácico) e obesos.

• A celulite e as úlceras de decúbito são mais comum nos pacientes com linfedema.[127]

Osteoporose

• A osteoporose é mais comum em adultos com espinha bífida que em outros adultos. Em um
estudo sueco, 33% dos sujeitos apresentaram osteoporose em pelo menos um dos locais
medidos.[128]

• Apesar das altas taxas de osteoporose em adultos, fraturas espontâneas na verdade são menos
comuns na idade adulta que durante a adolescência.[129]

• Fatores clínicos, como derivação urinária, insuficiência renal e medicamentos para epilepsia,
aumentam o risco de osteoporose.

• As estratégias ideais para tratamento e prevenção nessa população ainda não foram
determinadas.

Hipertensão

• Um estudo documentou hipertensão ou pré-hipertensão em mais de metade dos adultos jovens
com espinha bífida no centro regional de espinha bífida dos EUA. Rastreamento precoce
e intervenção para pressão arterial elevada em indivíduos com espinha bífida devem ser
considerados.[130]

Visão geral do algoritmo de tratamento
Observe que as formulações/vias e doses podem diferir entre nomes e marcas de medicamentos,
formulários de medicamentos ou localidades. As recomendações de tratamento são específicas para os
grupos de pacientes: consulte o aviso legal

Inicial ( Resumo )
diagnóstico pré-natal

1a. aconselhamento genético parental +
abordagem multidisciplinar

associado a cuidados obstétricos especializados +
nascimento planejado
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Aguda ( Resumo )
neonato ou lactente

1a. reparo cirúrgico da condição +
antibioticoterapia intravenosa

associado a monitorização do perímetro cefálico e
cuidados de suporte

adjunta cirurgia de descompressão da
malformação de Chiari e/ou traqueostomia
e/ou colocação de tubo de gastrostomia/
Nissen

com hidrocefalia grave associado a colocação de derivação

bexiga neurogênica de
alto risco

associado a cateterismo intermitente e vigilância
urológica contínua

associado a antibioticoterapia profilática

adjunta anticolinérgicos

com bacteriúria associado a antibioticoterapia

com deformidades
ortopédicas

associado a fisioterapia ± cirurgia ortopédica

adjunta órteses tornozelo-pé (OTPs)

Contínua ( Resumo )
adultos

1a. monitoramento regular por neurocirurgião

com hidrocefalia adjunta encaminhamento a especialista

com linfedema adjunta encaminhamento a especialista

com osteoporose adjunta encaminhamento a especialista

com disfunção erétil adjunta sildenafila

mulheres em idade
reprodutiva

adjunta aconselhamento + suplementação de
ácido fólico em altas doses

com hipertensão adjunta rastreamento precoce e tratamento
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Algoritmo de tratamento
Observe que as formulações/vias e doses podem diferir entre nomes e marcas de medicamentos,
formulários de medicamentos ou localidades. As recomendações de tratamento são específicas para os
grupos de pacientes: consulte o aviso legal

Inicial
diagnóstico pré-natal

1a. aconselhamento genético parental +
abordagem multidisciplinar

» Consultar um conselheiro genético, o diretor
médico do centro regional de espinha bífida (ou
um pediatra especialista em espinha bífida) e
um neurocirurgião pediátrico antes do parto para
discutir o diagnóstico, o prognóstico e o plano de
tratamento no momento do parto.

» O conselheiro genético analisa a
disponibilidade de amniocentese e o risco
de trissomia do 13, trissomia do 18 e outras
doenças genéticas raras, como a síndrome de
deleção 22q.

» O diretor médico do centro de espinha bífida
(ou um pediatra especialista em espinha bífida)
fornece aos pais uma compreensão realista da
variedade de serviços e suportes disponíveis
para a família após o nascimento do bebê. Além
disso, o diretor médico pode dar uma visão
geral do tratamento inicial na unidade de terapia
intensiva neonatal.

» O neurocirurgião discute o reparo da condição
e a abordagem de manejo da hidrocefalia.

associado a cuidados obstétricos especializados +
nascimento planejado

Tratamento recomendado para TODOS os
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» A maioria dos fetos afetados por espinha
bífida podem ser levados a termo. No
entanto, os cuidados pré-natais são mais
bem administrados por uma equipe obstétrica
que pode oferecer ultrassonografia fetal
seriada para monitorar a hidrocefalia, já que
o parto prematuro poderá ser indicado caso a
hidrocefalia seja grave.

» As opções relativas a interrupção da gestação,
cirurgia fetal e parto devem ser discutidas entre
os pais/cuidadores e o obstetra.[61]

» A cirurgia fetal é realizada entre as semanas
19 e 25 da gestação e deve ser feita por uma
equipe experiente em cirurgia materno-fetal
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Inicial
depois de uma análise cuidadosa.[82] [96] [97]
 Em 2011, o Management of Myelomeningocele
Study (MOMS), um ensaio randomizado
prospectivo sobre a eficácia e a segurança
do reparo pré-natal versus o reparo pós-parto
da mielomeningocele, registrou taxas mais
baixas de colocação de derivação (40% versus
82%) e de herniação do rombencéfalo (64%
versus 96%) a 12 meses, além de melhor
deambulação a 30 meses, entre lactentes
que haviam sido submetidos a fechamento
antenatal.[82] No entanto, 13% dos bebês
submetidos a cirurgias antenatais nasceram
antes de 30 semanas de gestação. Os lactentes
do grupo da cirurgia pré-natal também foram
submetidos a mais procedimentos para
síndrome da medula espinhal presa tardia. Além
disso, mais de um terço das mulheres tinham
evidência de adelgaçamento uterino ou uma
área de deiscência no parto. Não ocorreram
mortes maternas. A taxa de mortalidade
perinatal foi semelhante (2%) nos dois grupos
cirúrgicos. Um estudo de acompanhamento
constatou que a cirurgia pré-natal em fetos com
ventrículos maiores que 15 mm não melhorou
os desfechos de hidrocefalia pós-parto que
exigiram colocação de derivação.[94] Sabe-
se muito pouco sobre o efeito da cirurgia
pré-natal na função intestinal e vesical. Um
estudo de acompanhamento de 30 meses
documentou que a cirurgia pré-natal não reduziu
significativamente a necessidade de cateterismo
intermitente limpo, mas estava associada com
menos trabeculação vesical e colo vesical
aberto.[98]

» O ensaio MOMS foi realizado em 3 centros
renomados de cirurgia fetal por cirurgiões
altamente qualificados e experientes. Mulheres
com índice de massa corporal de 35 ou mais
foram excluídas de participação, e somente
lactentes com mielomeningocele sacral e
lombar foram incluídos. Como os centros
de cirurgia fetal não são padronizados e a
obesidade é comum entre mulheres grávidas
de fetos com mielomeningocele, os resultados
desse importante estudo ainda não podem
ser generalizados como uma recomendação
de padrão de tratamento. Atualmente, há
evidências insuficientes para recomendar
conclusões firmes sobre os benefícios e
prejuízos do reparo pré-natal como uma
intervenção para fetos com espinha bífida.
Evidências atuais são limitadas pelo pequeno
número de gestações incluídas no único ensaio
clínico randomizado já realizado.[96] [99]
 Portanto, a cirurgia materno-fetal para correção
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Inicial
de mielomeningocele deve ser oferecida apenas
a pacientes cuidadosamente selecionadas em
centros com altos níveis de especialização e
recursos.[96]

» A opção de parto por cesariana deve ser
reavaliada. Embora realizado frequentemente,
as famílias devem ser conscientizadas de
que não há estudos definitivos que mostrem
que esse tipo de parto melhore o desfecho
para um bebê com malformações fetais
graves.[100] No entanto, se o reparo cirúrgico da
mielomeningocele pré-natal tiver sido realizado,
o parto cesáreo precoce, em até 37 semanas,
inclusive, é recomendado por causa do risco
de ruptura da cicatriz da histerotomia durante o
trabalho de parto.[61]
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Aguda
neonato ou lactente

1a. reparo cirúrgico da condição +
antibioticoterapia intravenosa

Opções primárias

» ampicilina: consulte um especialista para
obter orientação quanto à dose
-e-
» gentamicina: consulte um especialista para
obter orientação quanto à dose

» O reparo neurocirúrgico do defeito é
considerado a base do tratamento de espinha
bífida aberta. A espinha bífida fechada
geralmente não exige nenhuma cirurgia
imediata. Os bebês nascidos em hospitais
afastados devem ser transferidos para
tratamento neurocirúrgico logo após o parto,
com a lesão coberta com gaze embebida em
solução salina (tanto no caso de meningocele
como de mielomeningocele) e com cobertura
antibiótica intravenosa iniciada, assim como
nos casos de meningite neonatal, para evitar
infecção. O fechamento da lesão é tipicamente
realizado no prazo de 1 a 3 dias após o
parto.[82]

associado a monitorização do perímetro cefálico e
cuidados de suporte

Tratamento recomendado para TODOS os
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» Os lactentes com ventriculomegalia estável
leve a moderada devem ser monitorados
rigorosamente para detectar sinais de
hidrocefalia. Isso pode ser feito com exames
de ultrassonografia seriada do crânio por até
5 meses, desde que a espessura do manto
cortical tenha pelo menos 3.5 cm. É improvável
que a hidrocefalia evolua depois dos 9 meses de
idade.

» O local do reparo da lesão deve ser protegido
contra encoprese com um curativo impermeável
umedecido com abas até a cicatrização
completa. Além disso, deve-se colocar gaze
entre as dobras glúteas para ajudar a proteger o
local do reparo de contato com as fezes.

» A exsudação constante de fezes (devido ao
intestino neurogênico) pode causar dermatite
de contato na área das fraldas. Para esse
problema, o melhor tratamento é usar um creme
de barreira que contenha óxido de zinco e deixar
a área das fraldas exposta ao ar sempre que
possível. Os pais devem ser alertados para
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Aguda
não esfregar a pele, mas secar a área com
toques suaves após a limpeza. Os pais também
devem ser alertados para evitar carregar o bebê
em um carregador tipo "sling" por períodos
prolongados, já que isso pode resultar em lesão
por atrito na área das fraldas.

» O objetivo do tratamento para intestino
neurogênico é estabelecer movimentos
intestinais previsíveis e continência social.
As intervenções podem incluir mudanças
alimentares, uso de laxantes, irrigação ou
enemas.[116]

» As famílias devem ser orientadas sobre
cuidados preventivos infantis, inclusive atenção
ao desenvolvimento, imunização, visão e teste
de audição.[74]

adjunta cirurgia de descompressão da
malformação de Chiari e/ou traqueostomia
e/ou colocação de tubo de gastrostomia/
Nissen

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» Caso o aumento da pressão intracraniana
tenha sido descartado ou tratado, mas os
sintomas persistam, geralmente é feita uma
cirurgia de descompressão da malformação de
Chiari. Lactentes com sintomas relacionados
ao tronco encefálico ao nascer têm mais
probabilidade de apresentar malformação do
tronco encefálico que compressão.

» As noções de que a cirurgia de
descompressão da fossa posterior com
duraplastia tem uma taxa menor de necessidade
de nova operação e de que a cirurgia de
descompressão que deixa a dura-máter
intacta tem uma taxa menor de complicações
relacionadas ao líquido cefalorraquidiano ainda
precisam ser fundamentadas por ensaios
clínicos.[107]

» Muitas vezes esses lactentes precisam ser
submetidos a traqueostomia, fundoplicatura de
Nissen e colocação de um tubo de gastrostomia
devido à grave disfunção oromotora e ao
comprometimento das vias aéreas.

com hidrocefalia grave associado a colocação de derivação

Tratamento recomendado para TODOS os
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» Neonatos com hidrocefalia grave são
submetidos à colocação de uma derivação
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ventriculoperitoneal ao mesmo tempo em que é
feito o reparo da condição.

» Uma derivação subgaleal pode ser colocada
como medida temporária em bebês prematuros,
podendo-se evitar a necessidade de uma
derivação permanente em alguns pacientes.

» A terceiroventriculostomia é uma opção de
tratamento nos países em desenvolvimento,
onde o acesso ao acompanhamento pode ser
problemático.[102][103] Esse procedimento
consiste em criar uma abertura na base do
terceiro ventrículo, que se torna a alternativa
para a passagem bloqueada do quarto
ventrículo e não exige a colocação de uma
derivação. Devido às possíveis complicações,
como sangramento, ele é um procedimento
considerado menos favorável do que a
colocação da derivação, embora uma revisão
recente tenha mostrado um ano de vida ajustado
pela qualidade (AVAQ) semelhante após 1
ano de acompanhamento.[104] Os índices
de complicações da terceiroventriculostomia
endoscópica estão na ordem de 5% a 6% em
curto prazo, e as complicações em longo prazo
podem ser menores.[105]

bexiga neurogênica de
alto risco

associado a cateterismo intermitente e vigilância
urológica contínua

Tratamento recomendado para TODOS os
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» O cateterismo intermitente limpo é iniciado
antes do fechamento das costas e continuado
durante o período pós-operatório para assegurar
a manutenção de um reservatório de baixa
pressão. A frequência dos cateterismos é então
ajustada com base no padrão de micções e na
urina residual.

» Uma avaliação urodinâmica é realizada após o
fechamento das costas. Essa é uma importante
ferramenta de rastreamento para identificar
crianças com fatores de risco para futura
deterioração do trato superior. A presença de
distúrbios do desenvolvimento sexual, pressões
de armazenamento elevadas (ou seja, >40 cm
de água) e hiperatividade do músculo detrusor
deve ser tratada agressivamente para evitar
perda da função renal. Achados nos estudos
urodinâmicos associados a uma bexiga de alto
risco (ou seja, pressão do ponto de vazamento
>40 cm de água, presença de dissinergia
detrusor-esfincteriana e pequena capacidade
da bexiga devido à hiper-reflexia do detrusor)
são indicações muito fortes para iniciar e/ou
continuar o cateterismo intermitente.
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» A vesicostomia poderá ser indicada se a
bexiga for considerada de alto risco e não
houver adesão ao cateterismo intermitente.

» Em longo prazo, conforme o paciente evolui
pela primeira infância, infância e adolescência,
a vigilância urológica contínua é fundamental
para o desenvolvimento de estratégias de
continência urinária, prevenção de deterioração
do trato superior e rastreamento de medula
presa secundária.

» Variações na definição de infecção do
trato urinário pode contribuir para tratamento
excessivo em pacientes com cateterismo
intermitente que foram meramente colonizados.
Algoritmos para o diagnóstico e manejo de
bexiga neurogênica em pacientes com espinha
bífida foram desenvolvidos e estão atualmente
sendo avaliados pelo Spina Bifida National
Registry dos Centros de Controle e Prevenção
de Doenças dos EUA.[112]

associado a antibioticoterapia profilática

Tratamento recomendado para TODOS os
pacientes no grupo de pacientes selecionado

Opções primárias

» amoxicilina: crianças ≤2 meses de idade:
25 mg/kg/dia por via oral administrados em
doses fracionadas a cada 12-24 horas

ou

» nitrofurantoína: crianças >2 meses: 1-2 mg/
kg/dia por via oral administrados em doses
fracionadas a cada 12-24 horas, máximo de
100 mg/dia

ou

» sulfametoxazol/trimetoprima: crianças >2
meses: 2 mg/kg por via oral uma vez ao dia
A dose refere-se ao componente
trimetoprima.

» Se houver presença de hidronefrose,
antibióticos profiláticos deverão ser instituídos
e uma cistouretrografia miccional deverá ser
realizada.

» A amoxicilina é recomendada até que a
criança tenha mais de 2 meses de idade;
nesse ponto, recomenda-se nitrofurantoína ou
sulfametoxazol/trimetoprima.
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adjunta anticolinérgicos

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

Opções primárias

» oxibutinina: consulte um especialista para
obter orientação quanto à dose

» No caso de lactentes com dissinergia
detrusor-esfincteriana no estudo urodinâmico,
a oxibutinina pode ser iniciada para efeito
anticolinérgico, para relaxar a parede da bexiga,
reduzir a pressão e proteger o trato urinário
superior.[108] Há controvérsias sobre o impacto
neurocognitivo da oxibutinina no cérebro em
desenvolvimento. Entretanto, o cateterismo
intermitente limpo e a terapia anticolinérgica em
pacientes com dissinergia detrusor-esfincteriana
reduziu significativamente a necessidade de
cistoplastia de aumento anos mais tarde.[109]

com bacteriúria associado a antibioticoterapia

Tratamento recomendado para TODOS os
pacientes no grupo de pacientes selecionado

Opções primárias

» ampicilina: consulte um especialista para
obter orientação quanto à dose
-e-
» gentamicina: consulte um especialista para
obter orientação quanto à dose

» Nos 2 primeiros meses de vida, a bacteriúria,
mesmo se assintomática, deve ser tratada. Isso
ocorre porque, como a infecção do trato urinário
pode ser difícil de diagnosticar em neonatos, ela
pode evoluir rapidamente para sepse e há um
risco maior de cicatrização cortical no período
neonatal em comparação às faixas etárias
avançadas.

com deformidades
ortopédicas

associado a fisioterapia ± cirurgia ortopédica

Tratamento recomendado para TODOS os
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» O pé torto é uma deformidade comum
com lesões lombares ou de nível mais alto
devido ao desequilíbrio dos músculos que
envolvem o pé e o tornozelo. Os tratamentos
incluem alongamento, gesso, cirurgia ou
uma combinação deles até que o pé e o
tornozelo possam ser levados a uma posição
de sustentação do peso.[113] O objetivo é
conseguir um pé estável o suficiente para servir
de apoio para uma órtese tornozelo-pé ou um
calçado.
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» O tratamento de tálus vertical pode incluir
fisioterapia para manter a amplitude de
movimento (ADM) ou cirurgia, dependendo da
gravidade da deformidade e das implicações
funcionais para a criança. O gesso seriado e as
cirurgias dos tecidos moles são preferíveis aos
procedimentos ósseos. O objetivo do tratamento
é um pé flexível e plantígrado.

» O tratamento de subluxação ou deslocamento
do quadril depende do nível sensitivo e
funcional da criança. O tratamento pode incluir
alongamento para manter a ADM. As talas
de abdução (por exemplo, tala de Pavlik) e
a cirurgia geralmente são reservadas para
pacientes ambulatoriais com lesões sacrais
baixas ou quando as doenças prejudicam o
ato de sentar, a ADM, a troca de fraldas ou
o cuidado perineal.[114] [115] Crianças com
sensibilidade na altura do quadril podem se
beneficiar de intervenção cirúrgica para evitar
uma artrite dolorosa no futuro.

» As contraturas de flexão do quadril e do joelho
geralmente são tratadas com fisioterapia, que
envolve exercícios passivos de ADM. À medida
que a criança fica mais velha, recomenda-se
fisioterapia com foco na mobilidade funcional
e educação física adaptada para promover
a atividade física. Os dados sobre a eficácia
da estimulação elétrica, de exercícios físicos
regulares e do treinamento das capacidades
motoras na força muscular das crianças
com espinha bífida são limitados e estão
desatualizados.[131] A cirurgia raramente é
indicada no período neonatal ou em lactentes.

adjunta órteses tornozelo-pé (OTPs)

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» Assim que a deformidade de pé torto tiver sido
corrigida, é possível ajustar OTPs para ajudar a
manter a posição do pé durante o crescimento.

» Geralmente, as OTPs são prescritas para
deformidade de tálus vertical quando o bebê
começa a sustentar o peso.
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adultos

adultos 1a. monitoramento regular por neurocirurgião

» Os adultos com espinha bífida devem
continuar o monitoramento regular com um
neurocirurgião que esteja familiarizado com os
cuidados relativos a espinha bífida.

» Existem alguns artigos de consenso e opinião
de especialistas sobre os cuidados médicos
para adultos com espinha bífida.[74] [117] [118]
[119] [120] [121]

com hidrocefalia adjunta encaminhamento a especialista

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» Os protocolos padrão para o manejo
de hidrocefalia com início na fase adulta
podem não identificar sinais sutis de mau
funcionamento da derivação em pacientes
com espinha bífida, como disfagia, rouquidão,
estridor, cefaleias occipitais, arqueamento do
pescoço e ronco.

» A hidrocefalia presente em adultos com
espinha bífida é uma doença muito diferente
do tipo de hidrocefalia que tem início na idade
adulta como resultado de hemorragia, infecção
ou tumor.[122]

com linfedema adjunta encaminhamento a especialista

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» O linfedema dos membros inferiores é um
achado relativamente comum entre adultos com
espinha bífida.

» Em um estudo, adultos com espinha bífida
apresentaram um risco quase 100 vezes mais
elevado de linfedema em comparação com a
população geral. O linfedema mostrou-se mais
comum nos pacientes com comprometimento no
nível mais alto (torácico) e obesos.

» A celulite e as úlceras de decúbito são mais
comum nos pacientes com linfedema.[127]

com osteoporose adjunta encaminhamento a especialista

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» A osteoporose é mais comum em adultos com
espinha bífida que em outros adultos. Em um
estudo sueco, 33% dos sujeitos apresentaram
osteoporose em pelo menos um dos locais
medidos.[128]
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» Apesar das altas taxas de osteoporose em
adultos, fraturas espontâneas na verdade são
menos comuns na idade adulta que durante a
adolescência.[129]

» Fatores clínicos, como derivação urinária,
insuficiência renal e medicamentos para
epilepsia, aumentam o risco de osteoporose.

» As estratégias ideais para tratamento e
prevenção nessa população ainda não foram
determinadas.

com disfunção erétil adjunta sildenafila

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

Opções primárias

» sildenafila: consulte um especialista para
obter orientação quanto à dose

» A perda de fibras eferentes em adultos do
sexo masculino resulta em impotência, bem
como em ejaculação retrógrada, que diminuem
a fertilidade. A sildenafila mostrou-se útil para
ajudar na disfunção erétil em homens com
espinha bífida.[123]

» Preservativos de látex devem ser evitados
pela alta prevalência de alergias ao látex nessa
população.[125]

mulheres em idade
reprodutiva

adjunta aconselhamento + suplementação de
ácido fólico em altas doses

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

Opções primárias

» ácido fólico: 4 mg por via oral uma vez ao
dia
Doses mais elevadas podem ser
recomendadas em alguns países; por
exemplo, são recomendados 5 mg/dia no
Reino Unido e 4-5 mg/dia no Canadá).
Consulte as orientações locais para obter
mais informações.

» Por causa do aumento do risco de ter filhos
com espinha bífida, todas as mulheres em idade
reprodutiva que tenham espinha bífida devem
receber suplementação de ácido fólico na dose
mais alta de 4 a 5 mg/dia antes e durante o
primeiro trimestre da gestação.[54] [61]
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» As mulheres com espinha bífida que ficam
grávidas geralmente têm um desfecho positivo
com taxas de complicações relativamente
baixas.[126]

» Preservativos de látex devem ser evitados
pela alta prevalência de alergias ao látex nessa
população.[125]

com hipertensão adjunta rastreamento precoce e tratamento

Tratamento recomendado para ALGUNS
pacientes no grupo de pacientes selecionado

» Um estudo documentou hipertensão ou pré-
hipertensão em mais de metade dos adultos
jovens com espinha bífida no centro regional de
espinha bífida dos EUA. Rastreamento precoce
e intervenção para pressão arterial elevada
em indivíduos com espinha bífida devem ser
considerados.[130]
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Toxina botulínica
A injeção de toxina botulínica (geralmente do tipo A) é uma nova opção de tratamento que pode ser usada
como terapia adjuvante ou alternativa aos medicamentos anticolinérgicos. No entanto, o efeito é temporário
(3-6 meses) e a segurança e eficácia em longo prazo ainda não foram determinadas.[132]

Mirabegron
Mirabegron, um agonista do receptor beta-3 adrenérgico, mostrou eficácia no tratamento de hiperatividade
do músculo detrusor neurogênico em crianças com ≥3 anos a <18 anos.[133] A Food and Drug
Administration dos EUA aprovou comprimidos de liberação prolongada e suspensão oral de liberação
prolongada de mirabegron para essa indicação em crianças ≥3 anos.

Prevenção primária
Os Centros de Controle e Prevenção de Doenças (CDC) dos EUA recomendam o consumo diário de 5
frutas e vegetais com altos níveis de folatos naturais e que todas as mulheres em idade fértil consumam 0.4
mg/dia de suplemento de folato.[54] A US Preventive Services Task Force especifica a suplementação de
0.4 a 0.8 mg/dia de ácido fólico para evitar defeitos do tubo neural.[52]

As diretrizes canadenses recomendam que o nível de suplementação oral de ácido fólico para mulheres
que planejem engravidar reflita o status de risco da mulher e de seu parceiro masculino (por exemplo, baixo,
moderado ou alto): entre 0.4 e 5 mg/dia de ácido fólico desde, pelo menos, 3 meses antes da concepção até
12 semanas de gestação, seguidos de entre 0.4 mg e 1 mg/dia até 4 a 6 semanas pós-parto ou enquanto a
amamentação continuar.[61]

Os suplementos diários de folato podem reduzir em mais de 70% a incidência de espinha bífida e de outros
defeitos do tubo neural.[62] No entanto, em 2007, apenas 40% de todas as mulheres pesquisadas relataram
o consumo diário de suplementos contendo ácido fólico.[12]

Fortificação de alimentos básicos

A fortificação de alimentos básicos, como produtos de trigo e milho, é uma abordagem populacional mais
efetiva de prevenção primária implementada em mais de 80 países, entre eles EUA, Canadá, Chile e África
do Sul.[63] Em 1998, a Food and Drug Administration dos EUA exigiu a fortificação de produtos de cereais
enriquecidos com ácido fólico com 140 microgramas/100 gramas de grãos, aumentando assim o consumo
de ácido fólico pelas mulheres nos EUA para uma média de 0.1 mg/dia. Isso foi associado a uma redução
de 26% nos defeitos do tubo neural entre 1999 e 2000.[13] [24] A prevalência global de espinha bífida no
parto diminuiu mais 6.9% entre 2003 e 2005, apesar da epidemia de obesidade.[5]

Uma revisão sistemática encontrou evidências de que a suplementação de ácido fólico na farinha de trigo
e de milho aumentou as concentrações de eritrócitos e folato sérico e reduziu o risco de defeitos do tubo
neural, mas as evidências foram de baixa certeza devido a limitações nos estudos.[63]

A Organização Mundial da Saúde recomenda a fortificação da farinha de trigo com ácido fólico para
reduzir o risco de ocorrência de gestações afetadas por defeitos do tubo neural entre mulheres em idade
reprodutiva e para melhorar o nível de folato na população. Em um ensaio clínico randomizado e controlado
realizado com mulheres em idade reprodutiva e gestantes, a farinha de trigo fortificada com ácido fólico e
outros micronutrientes foi associada a uma ocorrência significativamente menor de defeitos do tubo neural,
espinha bífida e encefalocele, em comparação com a farinha não fortificada (total de defeitos do tubo neural:
razão de risco de 0.32, intervalo de confiança de 95% 0.21 a 0.48; 8037 nascimentos).[64]

Embora os benefícios da fortificação estejam bem-documentados, existem controvérsias em relação ao
risco potencial de mascarar a deficiência de vitamina B12 e do possível efeito do alto consumo de folato nas
taxas de câncer de cólon.[21]

Gestação prévia afetada por defeito do tubo neural
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Mulheres que tiveram uma gestação prévia afetada por um defeito do tubo neural, ou que têm espinha
bífida, têm um risco consideravelmente maior de ter um bebê com um defeito do tubo neural, em
comparação com a população geral. O risco é também maior se o parceiro do sexo masculino tiver um
defeito do tubo neural que o afete ou a seus filhos.[61]

O risco de recorrência pode ser reduzido substancialmente com uma suplementação de altas doses
de folato.[53] [61][65] O CDC recomenda 4 mg/dia de suplemento de folato via oral por 1 mês antes
da gestação e durante o primeiro trimestre.[54] Doses mais elevadas podem ser recomendadas em
alguns países (por exemplo, são recomendados 5 mg/dia no Reino Unido e 4-5 mg/dia no Canadá).[61]
[66] Consulte os protocolos locais para obter orientação.

Discussões com os pacientes
Pais de um feto com diagnóstico pré-natal de defeito do tubo neural

Os seguintes tópicos devem ser discutidos:[61] [96]

• Diagnóstico, prognóstico e serviços e suporte disponíveis
• Opções relativas a interrupção da gestação, cirurgia fetal e parto (por exemplo, parto cesáreo),

inclusive os benefícios e riscos de cada abordagem
• Nas mulheres para as quais o reparo da mielomeningocele fetal é uma opção, informações

detalhadas sobre a cirurgia e os cuidados intensivos necessários
• Tratamento inicial do bebê na unidade de terapia intensiva neonatal.

Pacientes com um defeito do tubo neural

Os pacientes são aconselhados a manter os relatórios e os documentos clínicos que resumem o
exame físico inicial e os achados iniciais dos exames auxiliares. Eles também devem manter uma lista
dos medicamentos, bem como uma lista dos profissionais de saúde e dos procedimentos cirúrgicos
anteriores. É essencial ter um exame neurológico bem-documentado. Os pacientes com derivações
devem ter pronto acesso aos exames mais recentes de ressonância nuclear magnética ou tomografia
computadorizada de crânio e às radiografias seriadas da derivação para registrar o tamanho normal do
ventrículo e o estado da derivação. Eles devem ser orientados a propor técnicas de baixa radiação e
solicitar outras modalidades de geração de imagem quando disponíveis e apropriadas.

[Image Gently: The Alliance for Radiation Safety in Pediatric Imaging] (http://www.imagegently.org)

Os pacientes devem conhecer os sinais e sintomas de obstrução da derivação, malformação de
Chiari e pielonefrite, e devem ser instruídos a buscar pronto atendimento médico em caso de qualquer
deterioração neurológica, já que isso pode ser um sinal de mau funcionamento da derivação ou de
medula presa. Além disso, os pacientes com derivações devem ser aconselhados a evitar movimentos
de rápida aceleração/desaceleração, como cambalhotas ou andar de montanha-russa.

Os pacientes que não deambulam devem ser orientados sobre a técnica de transferência adequada.
Deve-se encorajar uma dieta saudável e exercícios regulares a partir de uma idade precoce. Todos os
pacientes com espinha bífida devem evitar o uso de látex. Além disso, eles devem ser orientados a
reconhecer a anafilaxia e a usar a adrenalina autoinjetável caso tenha sido prescrita.

[Spina Bifida Association of America: latex and latex allergy guideline] (https://
www.spinabifidaassociation.org/resource/latex-allergy)

Os pacientes devem ser aconselhados a fazer verificações cutâneas diárias nas áreas sem sensibilidade
para ver se há úlceras por pressão ou atrito nos locais comuns de pressão, incluindo áreas sobrejacentes
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das tuberosidades isquiáticas, cóccix, calcâneo e tornozelos, e entre os pododáctilos; as crianças devem
ser orientadas a usar um espelho de mão para as verificações cutâneas diárias das nádegas e dos
pés. Úlceras por pressão são incomuns em bebês e durante a infância, embora sejam observadas
queimaduras e lesões por atrito no dorso dos pés em crianças que engatinham sem calçados protetores.
Os pais devem ser alertados de que a maioria dos bebês com espinha bífida costuma apresentar
insensibilidade nos membros inferiores e no períneo (distribuição em sela) e na sola dos pés; portanto,
os pés dos filhos devem estar sempre cobertos.

Sites baseados no Reino Unido que podem ser úteis para pais, professores e defensores da educação
incluem:

[Shine: spina bifida, hydrocephalus, information, networking, equality] (http://www.shinecharity.org.uk)

[Spina Bifida Hydrocephalus Scotland] (http://www.sbhscotland.org.uk)
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Monitoramento
Monitoramento
Recomenda-se o monitoramento em um centro de tratamento de espinha bífida pelo menos a cada 3
meses durante os primeiros 2 anos, a cada 6 meses para crianças em idade pré-escolar e uma vez ao
ano para crianças em idade escolar, adolescentes e adultos. É essencial que cada consulta clínica inclua
uma revisão sistemática de sinais e sintomas de:

• Mau funcionamento da derivação (cefaleia, vômitos, sonolência, alteração de personalidade,
rápido crescimento da cabeça, convulsões)

• Malformação de Chiari II (oftalmoplegia; apneia do sono; arqueamento do pescoço; disfagia)

Ressonância nuclear magnética (RNM) cranioencefálica mostrando malformação de Chiari
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

• Siringe (dormência dos ombros; hiper-reflexia ou assimetria dos membros superiores; escoliose
progressiva; fraqueza das mãos; encarceramento do nervo ulnar; síndrome do túnel do carpo)

• Medula presa (dorsalgia, escoliose de rápida progressão; evolução da deformidade cavovara;
espasmos nas pernas; alteração no nível motor ou sensorial; alteração no funcionamento sexual,
do intestino ou da bexiga; sintomas progressivos associados à malformação de Chiari)
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Ressonância nuclear magnética (RNM) da coluna apresentando medula presa
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

• Funcionamento da bexiga e do intestino.

Além disso, a pele deve ser sempre inspecionada quanto a úlceras por pressão ou atrito em locais
comuns de pressão, incluindo áreas sobrejacentes das tuberosidades isquiáticas, cóccix, calcâneo e
tornozelos, e entre os pododáctilos.

Outras avaliações e investigações de acompanhamento dependem da faixa etária.

Lactente

• Como a função vesical pode mudar significativamente à medida que o choque medular do reparo
da lesão é resolvido, é essencial monitorar trimestralmente os tratos superiores com estudos de
ultrassonografia seriada dos rins e da bexiga durante o primeiro ano de vida. A hidronefrose requer
investigação adicional com vídeo-urodinâmica ou uma cistouretrografia miccional. A urodinâmica
é recomendada entre 6 a 12 meses de idade para determinar se há necessidade de cateterismo
intermitente limpo. Se a criança desenvolver infecções do trato urinário (ITUs), vídeo-urodinâmicas
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ou cistouretrografia miccional será usada para identificar refluxo e orientar a iniciação de profilaxia
antibiótica.

• Os lactentes assintomáticos que apresentam ventriculomegalia leve ou moderada podem
ser monitorados com segurança por até 5 meses com ultrassonografia craniana desde que a
espessura do manto cortical seja de pelo menos 3.5 cm. É improvável que a hidrocefalia evolua
depois dos 9 meses de idade.

• É feita uma ressonância nuclear magnética (RNM) do crânio após a colocação da derivação, que
será usada como estudo basal para documentar o tamanho do ventrículo e anomalias estruturais
do cérebro, incluindo a malformação de Chiari II. Estudos comparativos poderão ser realizados
se houver sinais ou sintomas de mau funcionamento da derivação. Também pode ser feita uma
tomografia computadorizada (TC) de crânio como estudo basal, embora seja necessária cautela
para limitar a exposição à radiação sempre que possível.

Primeira infância

• O foco deve ser uma revisão cuidadosa da função motora fina, motora grossa, da linguagem,
social e adaptativa, bem como os serviços de suporte sociais e de desenvolvimento que
existem para auxiliar a família. É necessária uma avaliação formal do desenvolvimento usando
instrumentos padronizados para avaliar esses elementos. Além disso, deve-se prestar atenção
específica aos objetivos da fisioterapia, ortóticos e/ou outros equipamentos necessários. As
preocupações relativas à visão devem ser identificadas, uma vez que dificuldades de integração
motora visual podem ser um sinal precoce de dificuldade de aprendizagem não verbal.

• Devem ser observadas alterações na capacidade de andar e na resistência. Novas atrofias
musculares e perdas de marcos motores (engatinhar, andar e sentar) devem ser avaliadas. Os
equipamentos usados devem ser analisados, como suportes para as pernas, equipamentos
para banho e mobilidade com uso de rodas, bem como a presença de escadas no domicílio e a
capacidade para atravessá-las.

• O peso, a estatura e o índice de massa corpórea (IMC) devem ser medidos em cada consulta. A
baixa estatura pode ser resultante de uma combinação de escoliose e puberdade precoce.

• Estrabismo afeta até 20% das crianças com mielomeningocele. Recomenda-se o encaminhamento
ao oftalmologista.

• A avaliação ortopédica deve incluir uma reavaliação de escoliose, cifose, contraturas de adução
do quadril e deformidades ortopédicas, como pé torto, pé equino, calcâneo valgo ou tálus vertical.
Deve ser realizado um teste muscular manual dos membros superiores e inferiores com foco
específico em alterações no tônus muscular ou atrofia (por exemplo, presença de espasticidade,
assimetria na força muscular). Geralmente é feito um raio-X pélvico anteroposterior aos 2 anos
de idade para determinar se existe displasia ou luxação do quadril, o que pode afetar o equilíbrio
da marcha ou ao sentar, ou contribuir para úlceras por pressão nos quadris ou nas nádegas.[115]
Exames seriados de escoliose serão necessários para avaliar a evolução da curva a cada 1 a 2
anos ou se houver preocupação quanto à evolução.

• A vigilância da função da bexiga com estudos seriados de ultrassonografia renal e vesical é
recomendada a cada 6 a 12 meses até a idade escolar (anualmente para crianças mais velhas e
adolescentes). Se for observada hidronefrose, uma vídeo-urodinâmica ou uma cistouretrografia
miccional deverá ser realizada para identificar refluxo e orientar a iniciação de profilaxia antibiótica.
Embora um estudo urodinâmico inicial geralmente seja realizado entre 6 e 12 meses de idade, ele
também é indicado sempre que houver preocupação relativa a uma alteração da função vesical.
Ele é usado para determinar se o paciente tem uma bexiga com alto ou baixo risco em relação
à deterioração do trato superior. Alguns centros incluem estudos urodinâmicos anuais em seus
protocolos de monitoramento de medula presa.[157]

• A independência com o autocuidado no manejo do intestino e da bexiga deve ser alcançada na
idade de 7 anos. O enema colônico anterógrado é uma opção segura de tratamento cirúrgico
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para constipação grave e encoprese que facilita a independência e que demonstrou melhorar a
qualidade de vida das crianças e das famílias.[158]

• Um exame de TC de crânio e radiografias seriadas da derivação serão indicados em casos
agudos somente se houver sinais ou sintomas de mau funcionamento da derivação. A RNM é
preferível em casos não agudos para uma visualização detalhada da neuroanatomia para orientar
intervenções cirúrgicas.

• Um estudo do sono será indicado em casos de crescimento lento, sibilância frequente,
sufocamento ou engasgo, ou se a história sugerir apneia do sono.[159] [160]

Idade escolar e adolescência

• O desempenho escolar, o funcionamento social e a independência com o autocuidado (por
exemplo, cateterismo intermitente, verificações cutâneas diárias e técnica de transferência) devem
ser o foco nessa faixa etária. É conveniente envolver o paciente diretamente desde cedo. Deve-
se oferecer aos jovens uma parte da consulta sem os pais, para discutir assuntos delicados,
como comportamento de risco e humor, e, se tiverem capacidade cognitiva, eles deverão ser um
informante-chave durante a história.

• É importante monitorar o desempenho escolar rigorosamente, pois o decaimento acadêmico
pode ser uma apresentação sutil de mau funcionamento da derivação. A presença de dificuldade
de aprendizagem não verbal, disfunção executiva e deficit de atenção deve ser avaliada. Deve
ser realizada uma avaliação neuropsicológica para identificar deficits sutis de memória de curto
prazo e dificuldades visuais-motoras de crianças que não respondem a adaptações e intervenções
educacionais apropriadas.

• Também é importante perguntar especificamente sobre exercícios físicos e nutrição, bem como
analisar modificações do estilo de vida para a prevenção da obesidade.

• A mobilidade deve ser monitorada, devendo-se anotar as formas escolhidas de mobilidade
funcional (andar, com dispositivos ou cadeiras de rodas). A manutenção da amplitude de
movimento do joelho fica difícil com o crescimento dos membros e pode exigir liberações dos
tecidos moles (tendões do jarrete) para manter a eficiência da caminhada. O desequilíbrio
muscular do tornozelo também pode exigir correção para manter o pé em uma posição de
sustentação de peso. Pode-se oferecer uma cirurgia óssea para prevenir a deformidade dos pés
com o crescimento e corrigir a torção tibial. A correção cirúrgica da escoliose pode ser considerada
em casos graves, mas pode afetar de modo adverso o andar e as transferências. Por esse motivo,
é preferível a fusão espinhal anterior à fusão anteroposterior combinada.[161] É necessário
garantir que a criança tenha acesso à cozinha e ao banheiro para desenvolver suas habilidades, e
que seja capaz de sair da casa em caso de emergência, seja por escada ou rampa.

• Para os adolescentes que foram submetidos à cistoplastia de aumento (um procedimento que
visa melhorar a continência urinária), é recomendável fazer o monitoramento anual dos eletrólitos,
da ureia e da creatinina. A clearance da creatinina, além dos eletrólitos, da ureia e da creatinina,
também deve ser monitorada anualmente para pacientes com condutor ileal (indicado quando
a adesão e/ou dificuldades motoras finas impedem a independência em relação ao manejo da
bexiga).

• Uma ultrassonografia renal e vesical de rastreamento deverá ser feita anualmente se o paciente
estiver estável e não houver ITUs intercorrentes. Para as faixas etárias mais jovens, RNM, TC
de crânio e radiografias seriadas da derivação serão indicadas somente se houver sinais ou
sintomas de mau funcionamento da derivação. Um estudo do sono geralmente será necessário
se houver história de apneia do sono. Uma RNM cranioencefálica e da coluna deverá ser pedido
se houver sintomas progressivos associados à malformação de Chiari. Radiografias simples
posteroanteriores ou laterais da coluna deverão ser feitas no início do estirão de crescimento
na pré-adolescência e monitoradas a cada 6 a 12 meses se houver escoliose clínica. A análise
da marcha pode ajudar no planejamento dos procedimentos ortopédicos. O mapeamento por
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pressão do assento pode ajudar a determinar áreas de pressão e facilitar a correção de úlceras
por pressão isquiáticas recorrentes.

Adultos

• Embora a maioria dos pacientes com espinha bífida não tenha deficiência intelectual, muitos
pacientes com hidrocefalia controlada por derivação têm algum grau de dificuldade de
aprendizagem não verbal e/ou disfunção executiva. Isso pode ter um impacto significativo na
sua capacidade de navegar no sistema de saúde e seguir as recomendações médicas. Portanto,
é importante explorar as conexões de órgãos e suporte social referentes a vida independente,
transporte e coordenação de cuidados. Também é possível obter informações detalhadas
sobre dificuldades com memória de curto prazo, tomada de decisões, tomada de iniciativas e
organização. É importante identificar as adaptações (por exemplo, lembrete para cateterismo)
e suportes (orientação vocacional) existentes para os pacientes adultos com dificuldades de
aprendizagem não verbal e/ou disfunção executiva.

• Os fluxos de recursos para equipamentos clínicos duráveis e serviços de saúde domiciliar também
devem ser identificados. É útil pedir ao paciente para identificar pessoas ou entidades-chave com
as quais podem ser previstas comunicações. Deve-se considerar a tutela para adultos que não
podem dar consentimento informado ou controlar as finanças.

• A avaliação ortopédica deve abordar o funcionamento inicial e quaisquer alterações em
mobilidade, transferências, presença de dores nas costas ou nas pernas, cirurgias ortopédicas
anteriores e história de fraturas. É importante discutir as atividades da vida diária quanto ao seu
modo de realização, quais são os equipamentos usados e se o equipamento está adequado e
em boas condições. Isso inclui suportes, muletas ou andador, cadeira de rodas, equipamento
de banho e rampa ou elevador. A acessibilidade doméstica para atividades diárias e opções de
transporte comunitário também devem ser revistas.

• Uma ultrassonografia renal e vesical de rastreamento deverá ser feita anualmente se o paciente
estiver estável e não houver ITUs intercorrentes. Para os pacientes que foram submetidos
à cistoplastia de aumento (um procedimento que visa melhorar a continência urinária), é
recomendável fazer o monitoramento anual dos eletrólitos, da ureia e da creatinina. Além disso,
recomenda-se uma cistoscopia anual para avaliar câncer de bexiga começando 10 anos após a
cirurgia, devido ao risco por toda a vida de evoluir para câncer de bexiga no local da anastomose.
A clearance da creatinina, assim como eletrólitos, ureia e creatinina, também deve ser monitorada
uma vez ao ano para pacientes com condutor ileal (indicado quando a adesão e/ou dificuldades
motoras finas impedem a independência em relação ao manejo da bexiga).

• Recomenda-se uma RNM cranioencefálica e da coluna e radiografias seriadas da derivação
no início da vida adulta para documentar a anatomia basal. Uma TC de crânio e radiografias
seriadas da derivação serão indicadas em casos agudos se houver sinais ou sintomas de
mau funcionamento da derivação, como cefaleia e edema ao longo do trato da derivação.
Também deve ser feita uma RNM da coluna em caso de sintomas de medula presa, como
dorsalgia, escoliose de rápida progressão, alteração no nível motor ou sensorial ou alteração no
funcionamento do intestino ou da bexiga. O estado da derivação deve ser sempre avaliado se
houver sinais ou sintomas de medula presa. Uma RNM cranioencefálica e da coluna é indicada se
forem apresentados sintomas associados à malformação de Chiari, como sufocamento, engasgos,
nova oftalmoplegia ou disartria, arqueamento do pescoço, sensibilidade na fenda occipital e
apneia do sono. Um estudo do sono deve ser feito se houver história de apneia do sono.

• O exame cutâneo cuidadoso é essencial para verificar lesões por pressão ou atrito em áreas sem
sensibilidade. O mapeamento por pressão do assento pode ajudar a determinar áreas de pressão
e facilitar a correção de úlceras por pressão isquiáticas recorrentes. Os pacientes devem ser
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orientados sobre a técnica de transferência e para elevar periodicamente as pernas. Isso ocorre
porque estase venosa e linfedema são comuns entre adultos com espinha bífida.[127]
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Complicações

Complicações Período de
ocorrência

Probabilidade

constipação longo prazo alta

Espera-se um padrão regular de movimentos intestinais diários ou em dias alternados. A constipação
é um problema comum a partir do segundo ano de vida (uma consequência do intestino neurogênico)
e deve ser tratada com uma dieta rica em fibras e hidratação. Muitas vezes também é necessária uma
dosagem diária de polietilenoglicol. A ida ao banheiro programada é introduzida quando as crianças
pequenas demonstram interesse por esse tipo de rotina (os pais são aconselhados a colocar a criança
na cadeira sanitária por 10 a 15 minutos após as refeições para aproveitar o reflexo gastrocólico). A
independência com o programa de controle do intestino será menos provável se o treinamento não for
iniciado na pré-adolescência ou nos primeiros anos da adolescência.

Um padrão de fezes duras alternado com diarreia aquosa é sugestivo de impactação e deve ser tratado
por meio de uma lavagem intestinal com enema. Deve-se desencorajar o uso rotineiro do enema. Em
caso de prolapso retal, a redução é realizada com a mão enluvada e lubrificante.

O tratamento cirúrgico (reparo posterior e suspensão do reto) raramente é necessário. A constipação
pode se agravar com o envelhecimento, a diminuição da ingesta de fibras e a redução de atividade. Pode
ser necessário aumentar a quantidade de fluidos.

incontinência fecal longo prazo alta

A encoprese é comum (também uma consequência do intestino neurogênico) e é tipicamente observada
em crianças que apresentam redução do tônus retal. Esse problema pode ocasionar lesão cutânea
significativa, o que pode ser evitado com o uso regular de cremes de barreira. Ocasionalmente,
laxantes com fibras podem ser úteis como excipientes. A loperamida não é recomendada. As opções de
tratamento cirúrgico, como enema colônico anterógrado de Malone e tubo de Chait, devem ser discutidas,
mas são tipicamente realizadas quando as crianças estão em idade escolar e são capazes de participar
da tomada de decisão.

obesidade longo prazo alta

Pode ser um problema devido à diminuição da mobilidade e à falta de atividades físicas. Alguns estudos
também mostraram que as pessoas com espinha bífida têm menos massa corporal magra e uma taxa de
metabolismo basal mais baixa que a população geral.

A prevenção tem melhores resultados que tentar a redução de peso. Portanto, deve-se encorajar uma
dieta saudável e exercícios regulares a partir de uma idade precoce. Um único estudo de metformina para
o tratamento da adiposidade central e a prevenção da síndrome metabólica em crianças com espinha
bífida documentou sucesso.[152]

medula presa longo prazo Médias

Todos os pacientes têm a medula espinhal presa (a extremidade inferior da medula espinha tem uma
ligação anormal com outras estruturas), mas nem todos são sintomáticos. A medula presa raramente
se apresenta na primeira infância. No entanto, já houve relatos de casos de medula presa precoce
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(12 meses) e cistos de inclusão epidérmica entre lactentes que foram submetidos a cirurgia fetal. A
apresentação clássica é durante o estirão de crescimento da pré-adolescência.

Os sinais e os sintomas de medula presa incluem dorsalgia; escoliose de rápida progressão; evolução
da deformidade cavovara, espasmos nas pernas; alteração no nível motor ou sensorial; alteração no
funcionamento sexual, do intestino ou da bexiga; ou se houver sintomas progressivos associados à
malformação de Chiari (sufocamento, engasgos, nova oftalmoplegia ou disartria, arqueamento do
pescoço, sensibilidade na fenda occipital, apneia do sono).[153]

Recomenda-se cautela ao fazer o diagnóstico somente pela aparência da radiografia; portanto, a RNM
da coluna somente será indicada se houver sintomas.[154] Os achados incluem medula presa ou com
cicatrização, siringe, espessamento do filamento terminal e cone medular baixo (abaixo de L2-L3). O
filamento normal tem 2 mm ou menos de diâmetro em L5-S1. Imagens sagitais ponderadas em T1 e T2
mostram prontamente o nível do cone.

Ressonância nuclear magnética (RNM) da coluna apresentando medula presa
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão
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O tratamento é a separação cirúrgica da medula, um procedimento que é efetivo para melhorar a
dorsalgia em 90% dos pacientes e evita a evolução de outros sintomas.[155]

disfunção sexual longo prazo Médias

Em geral, todas as mulheres com espinha bífida são férteis. No entanto, a dormência perineal e a
redução da lubrificação pode causar lacerações labiais ou lesão por atrito. A disfunção erétil e a
ejaculação retrógrada são comuns em homens com espinha bífida. Os tratamentos para disfunção erétil
incluem sildenafila, papaverina injetável e outros. Simpatomiméticos, como a pseudoefedrina, poderão
ajudar a reduzir a ejaculação retrógrada se forem tomados antes da relação sexual.

úlceras de decúbito ou úlceras por pressão longo prazo Médias

As úlceras isquiáticas sugerem posicionamento inadequado na cadeira de rodas. As úlceras sacrais
podem ocorrer no pós-operatório e resultam de posicionamento inadequado no colchão. As úlceras de
pressão nos pés são causadas por órteses mal ajustadas ou por técnica de deambulação inadequada,
como andar com muleta em um só braço. Geralmente, as úlceras de decúbito devem-se a equipamento
inadequado.

O exame cutâneo deve ser feito tanto pelo paciente como pelo médico, principalmente no local do reparo
da lesão, na área coccígea, nas tuberosidades isquiáticas, nos pés e tornozelos, e entre os pododáctilos.
A rápida identificação da causa subjacente é essencial.

As úlceras de decúbito são bastante comuns em adultos jovens e devem ser tratadas agressivamente.

As úlceras por pressão são raras em lactentes, mas podem ocorrer lesões por atrito ou queimadura.

A desnutrição e a incontinência urinária e fecal também podem contribuir para feridas.

O mapeamento por pressão do assento pode ajudar a determinar áreas de pressão e facilitar a correção
de úlceras por pressão isquiáticas recorrentes.

Além de tratar a causa subjacente, o médico deve documentar cuidadosamente a extensão da ferida,
bem como avaliar e tratar os sinais e os sintomas de infecção com antibióticos orais, se forem leves,
e com antibióticos intravenosos, nos casos mais graves. As feridas crônicas devem ser avaliadas com
radiografias simples e cintilografia óssea para descartar uma osteomielite subjacente. O tratamento de
feridas com pressão negativa é efetivo para as úlceras de decúbito dos estágios 3 e 4. É recomendável
o encaminhamento a um centro de cuidados a feridas para acompanhamento abrangente e suporte
nutricional e psicológico, se disponíveis.

morbidade psicossocial longo prazo Médias

Muitos adolescente e adultos jovens tornam-se isolados socialmente. A participação em atividades
em grupo é menor que a da população geral devido à complexa combinação de incapacidade física,
incontinência, disfunção executiva e dificuldades de aprendizagem não verbal. A depressão pode estar
relacionada com baixa realização e integração social.

Ansiedade e depressão são comuns, afetando 30% dos adultos (tanto jovens como mais velhos).[120]
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doença cardiovascular longo prazo Médias

Pode haver um risco mais elevado de doenças cardiovasculares (DCV) devido à maior incidência de
síndrome metabólica e obesidade. Conforme a população envelhece, esse problema pode se tornar uma
grande preocupação. Em um estudo, a DCV foi considerada a segunda causa mais frequente de morte
em adultos com espinha bífida.[156]

Cuidados preventivos regulares, incluindo uma dieta saudável e atividades físicas, e controle do peso
devem ser encorajados. É necessária uma terapia de abandono do hábito de fumar para os fumantes.

linfedema longo prazo baixa

Pode ocorrer em pacientes adultos. A causa não é bem-compreendida e existem poucos dados sobre
linfedema e espinha bífida.[127] O tratamento envolve meias de compressão e terapia de bomba manual
ou mecânica. O linfedema prolongado, se não tratado, pode ocasionar celulite e risco elevado de úlceras
por pressão, bem como osteomielite nos pés e nas pernas.

obstrução ou mau funcionamento da derivação variável Médias

A obstrução da derivação é uma complicação relativamente comum, que afeta 40% dos pacientes
pediátricos. O risco de infecção ou obstrução da derivação é maior durante os primeiros 6 a 12 meses
após a colocação da derivação.

Os sinais e sintomas incluem cefaleia, vômitos, sonolência, alteração de personalidade, rápido
crescimento da cabeça e convulsões. As cefaleias relacionadas com o mau funcionamento da derivação
podem ser intermitentes, como no caso de obstrução da válvula proximal, ou piorarem, quando paciente
está na posição supina, devido à diminuição do fluxo de gravidade, ou quando sai da posição supina para
a ereta devido ao aumento da drenagem relacionado com a síndrome do ventrículo colabado (quando os
ventrículos são drenados em excesso e aparecem como fendas nos exames).

É essencial documentar o exame neurológico basal do paciente em cada consulta clínica. Qualquer
deterioração, como nova dormência, espasticidade ou fraqueza, dificuldades acadêmicas, cefaleia ou
características de malformação de Chiari, como oftalmoplegia, apneia do sono, arqueamento do pescoço
ou disfagia, devem ser avaliadas prontamente com um alto índice de suspeita de mau funcionamento da
derivação.

Uma radiografia seriada da derivação (radiografias simples que rastreiam o tubo de derivação desde a
cabeça até o abdome) é usada para documentar quebras ou fraturas do tubo. Uma ressonância nuclear
magnética ou uma tomografia computadorizada de crânio será indicada se houver sinais ou sintomas de
mau funcionamento da derivação. Contudo, até 15% a 20% dos pacientes com mau funcionamento da
derivação não apresentam alterações no tamanho do ventrículo na RNM ou TC.[81]

A revisão da derivação é a base do tratamento.

dificuldade de aprendizagem não verbal ou disfunção
executiva

variável Médias

Os pacientes com hidrocefalia controlada por derivação têm mais probabilidade de terem dificuldades de
aprendizagem.
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A dificuldade de aprendizagem não verbal muitas vezes é diagnosticada na escola com a introdução da
matemática e do raciocínio abstrato. Também é caracterizada por dificuldades em tarefas visuoespaciais
(por exemplo, compreensão das direções). A compreensão da leitura, que é cada vez mais importante
para o desempenho acadêmico em outros assuntos, também pode constituir um desafio quando as
crianças passam da fase de aprender a ler para a fase de ler para aprender. As famílias e os funcionários
da escola devem estar cientes de estratégias de ensino e adaptações voltadas para a dificuldade
de aprendizagem não verbal. Os planos de educação individualizados devem se concentrar mais na
dificuldade de aprendizagem que na deficiência motora para que os suportes educacionais adequados
sejam colocados em prática.

A disfunção executiva é muito comum e, em geral, apresenta-se com verbosidade e desinibição. Crianças
e adultos com disfunção executiva também podem ter dificuldades com situações novas, definição de
prioridades e tomada de iniciativas. A chave para promover a independência é a repetição de tarefas
essenciais e habilidades de autocuidado de modo que elas se tornem atividades mecânicas.

Muitos adultos jovens com espinha bífida saem da escola com qualificações educacionais. No entanto,
os índices de emprego e outros desfechos sociais em adultos jovens estão abaixo do ideal. Em parte,
isso se deve à revelação da dificuldade de aprendizagem não verbal e da disfunção executiva quando
a estrutura de rotinas escolares deixa de existir. Estudos também mostraram que os adolescentes com
espinha bífida não participam das mesmas atividades que seus colegas sem incapacidades durante os
anos do ensino médio. Portanto, é essencial promover a participação a partir de uma idade precoce, bem
como discutir desde cedo o impacto que a disfunção executiva pode ter sobre a vida independente e o
emprego, a menos que sejam feitas adaptações de forma proativa e que sejam utilizados sistemas de
apoio apropriados, como treinamento vocacional, antes da formatura do ensino médio.

infecções do trato urinário variável Médias

Infecções do trato urinário (ITUs) frequentes requerem uma revisão detalhada dos sintomas que levaram
ao diagnóstico. Urina turva ou uma cultura de urina de rotina obtida quando o paciente está assintomático
pode não representar uma infecção. É importante obter informações sobre os resultados da cultura e os
antibióticos usados para tratamento. ITUs febris recorrentes com o mesmo organismo podem indicar que
o foco da infecção é uma litíase vesical e requerem avaliação com ultrassonografia renal/vesical. A vídeo-
urodinâmica é realizada para determinar se alterações na função da bexiga (possivelmente relacionadas
com a síndrome de medula presa) estão contribuindo para a infecção recorrente.

É importante verificar se o paciente segue atentamente a técnica limpa com cateterismo intermitente. A
maioria das crianças que fazem cateterismo intermitente ficam colonizadas com bactérias. A bacteriúria
assintomática não é tratada (exceto em crianças nos 2 primeiros meses de vida). As crianças com
infecções sintomáticas frequentes recebem profilaxia antibiótica. As infecções sintomáticas são tratadas
com cefalexina, nitrofurantoína ou ciprofloxacino de acordo com os resultados da cultura.

A dorsalgia associada a febre, sensibilidade no ângulo costovertebral e mal-estar geral é sugestiva de
pielonefrite. O tratamento envolve antibioticoterapia intravenosa ou oral, dependendo da gravidade do
quadro clínico.
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refluxo vesicoureteral variável Médias

Uma vídeo-urodinâmica ou uma cistouretrografia miccional em neonatos ou lactentes deverá ser realizada
se for observada hidronefrose na ultrassonografia renal. Esses exames diagnósticos determinam se
existe refluxo vesicoureteral e/ou esvaziamento incompleto. Se for registrado refluxo, o cateterismo
intermitente limpo e a profilaxia antibiótica serão instituídos para evitar danos nos rins. No entanto, caso
não sejam observadas baixas pressões miccionais no estudo urodinâmico, os lactentes com refluxo
vesicoureteral podem ser tratados somente com profilaxia antibiótica e o cateterismo intermitente é
descontinuado.

hidronefrose variável Médias

Hidronefrose e refluxo vesicoureteral estão estreitamente correlacionados com bexiga de alto risco.
Deste modo, lactentes com achados na ultrassonografia sugestivos de hidronefrose são iniciados
no cateterismo intermitente limpo a cada 4 a 6 horas usando cateteres de 5 ou 8 French sem látex.
Antibióticos profiláticos serão acrescentados se houver refluxo. Alguns centros colocam todos os
neonatos em cateterismo intermitente, oxibutinina e profilaxia antibiótica no nascimento.

siringomielia variável Médias

Envolve a expansão do canal central com obstrução e formação de cistos (coleta de líquido
cefalorraquidiano) na medula espinhal, conhecidos como siringes.

As características da siringomielia devem ser avaliadas a cada consulta. Os sinais de siringe no nível
cervical incluem dormência dos ombros (distribuição do tipo "capa"), hiper-reflexia ou assimetria dos
membros superiores e escoliose progressiva. Fraqueza das mãos, encarceramento do nervo ulnar ou
síndrome do túnel do carpo também podem ser sinais de siringe no nível cervical.

É recomendável uma ressonância nuclear magnética (RNM) da junção cervicotorácica e de toda a coluna
para descartar a siringomielia.

O tratamento se baseia nos sintomas clínicos, e não nos achados de RNM, uma vez que a siringomielia é
visível na RNM em 80% das crianças com mielomeningocele, mas é um problema clínico em somente 2%
a 5% dos pacientes.[81]

A abordagem inicial do tratamento consiste na revisão da derivação, seguida pela descompressão da
fossa posterior. Há controvérsias quanto ao uso de derivação siringopleural ou siringoperitoneal como
tratamento primário. A maioria dos centros monitora a siringe após a cirurgia de descompressão, com
um exame de RNM 3 a 6 meses depois. A derivação da siringe somente será colocada se o cisto evoluir
durante esse intervalo de tempo.

alergia ao látex variável Médias

Os índices de sensibilização entre pessoas com espinha bífida foram averiguados por diversas
estratégias de testes imunológicos e variam de 23% a 73%.[148] A alergia ao látex (os sintomas incluem
urticária, conjuntivite, angioedema, rinite, asma brônquica e anafilaxia) desenvolve-se em 8% a 72% das
pessoas sensíveis ao látex.[149] [150] Múltiplas cirurgias e uma história de atopia são os fatores de risco
mais comumente identificados. O risco de reação ao látex aumenta com a idade.[151]
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Todas as pessoas com espinha bífida devem ser consideradas com alto risco de ter uma reação
alérgica e devem evitar o uso do látex tanto em ambientes de assistência à saúde como em casa e na
comunidade.[125] As pessoas que já tiveram uma reação alérgica ao látex devem ser aconselhadas a
usar uma pulseira de alerta médico e deve-se prescrever uma seringa de adrenalina autoinjetável.

[Spina Bifida Association of America: latex and latex allergy guideline] (https://
www.spinabifidaassociation.org/resource/latex-allergy)

transtorno de deficit da atenção com hiperatividade variável Médias

Aproximadamente 30% das crianças com hidrocefalia controlada por derivação têm deficits de atenção,
que são mais caracterizados pela deficiência na capacidade de desviar o foco que pela falta de atenção
causada por impulsividade ou hiperatividade. Baixas doses de estimulantes podem ter um pequeno
benefício para algumas dessas crianças.

complicações relacionadas à gestação variável Médias

Com as alterações da curvatura espinhal e o afrouxamento dos ligamentos, podem ocorrer dorsalgia,
ciática e possivelmente medula presa.

A resistência para andar pode ser afetada devido ao ganho de peso na gravidez.

Como resultado do aumento da pressão intra-abdominal devido ao crescimento do útero, existe um risco
mais elevado de mau funcionamento da derivação ventriculoperitoneal.

Pode ser necessário aumentar o cateterismo intermitente para compensar a pressão na bexiga com a
evolução da gestação.

O agravamento da constipação pode exigir um esquema intestinal mais agressivo, incluindo enemas.

O ganho de peso e mudanças na circulação podem aumentar o risco de úlceras por pressão; portanto,
é necessário fazer movimentos de alívio da pressão (reajuste da posição) e um monitoramento cutâneo
rigoroso.

Prognóstico

A mortalidade nos casos de espinha bífida foi imensamente reduzida devido a avanços cirúrgicos que
incluem o fechamento precoce da lesão nas primeiras 48 horas e a colocação de derivações para
hidrocefalia. A segunda maior influência na sobrevida dessa população foi o cateterismo intermitente
da bexiga a cada 4 a 6 horas, que protege os rins da hidronefrose e reduz o risco de infecção. Como a
sobrevida melhorou substancialmente com esses tratamentos (com mais de 75% a 85% chegando à idade
adulta), a reabilitação tornou-se um componente-chave para conseguir participação total nas atividades
da vida. Também é importante ter em mente os determinantes sociais de saúde. As crianças nascidas
com malformações congênitas de mães não hispânicas de raça negra e hispânicas apresentam um risco
maior de mortalidade na infância. O entendimento das diferenças de sobrevida entre grupos raciais/étnicos
fornece informações importantes para o desenvolvimento de políticas e o planejamento de serviços.[134]
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Lactente
Todos os bebês afetados pela anencefalia são natimortos ou morrem logo após o nascimento. Para
os bebês que nascem com mielomeningocele, o prognóstico varia dependendo da disponibilidade de
tratamento e das atitudes da sociedade em relação às deficiências. Por exemplo, a taxa de mortalidade na
China rural é de quase 100%, enquanto na Holanda o índice é de 35%.[135] Nos EUA, a morte de lactentes
é rara e é tipicamente decorrente de complicações neurocirúrgicas da hidrocefalia controlada por derivação
e/ou da malformação de Chiari. Um pequeno subconjunto dos pacientes com disfunção oromotora grave
e comprometimento das vias aéreas devido à malformação de Chiari são clinicamente frágeis e têm risco
significativo de morte súbita.[136] [137]

Ressonância nuclear magnética (RNM) cranioencefálica mostrando malformação de Chiari
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

Infância
Em geral, o prognóstico depende do desfecho neurológico e principalmente da deterioração ocasionada
por obstrução ou mau funcionamento da derivação, ou de medula presa com declínio neurológico. Lesões
renais também podem afetar o prognóstico, uma vez que a diálise leva a desfechos funcionais mais
desfavoráveis.

Uma vez clínica e neurologicamente estável, a função global depende de atingir os níveis de independência
e de tomada de responsabilidade próprios da idade. A família, a comunidade, a escola e as equipes de
reabilitação são importantes para a promoção do desenvolvimento físico, social e emocional das crianças
com espinha bífida.
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Ressonância nuclear magnética (RNM) da coluna apresentando medula presa
Do acervo do Dr. Nienke P. Dosa; usado com permissão

Adolescentes e adultos jovens
Muitos adolescente e adultos jovens tornam-se isolados socialmente. A participação em atividades
em grupo é menor que a da população geral devido à complexa combinação de incapacidade física,
incontinência, disfunção executiva e dificuldades de aprendizagem não verbal.[138] [139] Ansiedade e
depressão são comuns. Pode ocorrer perda de deambulação à medida que os jovens ganham peso e
estatura de adultos. Quando a estrutura da escola e das rotinas domésticas deixa de existir, a disfunção
executiva pode ser revelada. Estudos mostraram uma diminuição da saúde e da participação social a partir
do final da adolescência.[140] Essa diminuição é caracterizada por complicações de saúde que podem
ser evitadas, como úlceras por pressão, por não serem feitas verificações da pele, dificuldade em obter ou
manter o emprego e faltas às consultas médicas por dificuldade de organização dos pacientes e falta de
iniciativa devido à disfunção executiva.

Gestação
Muitas mulheres com espinha bífida têm gestações normais. No entanto, existem alguns dados compilados
sobre desfechos e complicações da gestação nessa população específica.
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Adultos
A sobrevida até a idade adulta aumentou consideravelmente desde a década de 50, embora ainda seja
menor que a da população geral. Em 2 estudos feitos nos EUA, a sobrevida até a idade adulta variou
de 75% a 85%.[141] [142] A sobrevida até a idade de 34 anos foi de 94% em pacientes sem derivações
e de 75% em pacientes com hidrocefalia controlada por derivação. Enquanto a sobrevida aumentou, a
prevalência no nascimento diminuiu.[143] Como resultado, a maioria das pessoas com espinha bífida nos
EUA agora tem mais de 18 anos de idade.[144] [145] Com boas medidas preventivas de saúde e higiene
diária, a perspectiva em longo prazo pode se aproximar da expectativa das pessoas sem espinha bífida.
É recomendável manter um acompanhamento rigoroso com especialistas em neurocirurgia, urologia e
psiquiatria durante toda a vida dos pacientes.[146] Com o envelhecimento da população desde o advento da
cirurgia de colocação de derivação e do cateterismo da bexiga, a expectativa de vida ainda é desconhecida.
De um modo geral, os pacientes com hidrocefalia controlada por derivação têm maior risco de mortalidade
precoce.[147]
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Diretrizes diagnósticas

América do Norte

Prevention, screening, diagnosis, and pregnancy management for fetal neural
tube defects (https://www.jogc.com/article/S1701-2163(20)30901-4/fulltext)
Publicado por: Society of Obstetricians and Gynaecologists of Canada Última publicação: 2021

Prenatal screening for Down syndrome, trisomy 18, and open neural tube
defects (http://www.perinatalservicesbc.ca/health-professionals/guidelines-
standards/maternal)
Publicado por: British Columbia Prenatal Genetic Screening Program Última publicação: 2020

Guidelines for the care of people with spina bifida (https://
www.spinabifidaassociation.org/guidelines)
Publicado por: Spina Bifida Association Última publicação: 2018

AIUM-ACR-ACOG-SMFM-SRU practice parameter for the performance of
standard diagnostic obstetric ultrasound examinations (https://www.acr.org/
Clinical-Resources/Practice-Parameters-and-Technical-Standards/Practice-
Parameters-by-Modality)
Publicado por: American College of Radiology; American College of
Obstetricians and Gynecologists; American Institute of Ultrasound in
Medicine; Society for Maternal Fetal Medicine; Society of Radiologists in
Ultrasound

Última publicação: 2018

Diretrizes de tratamento

Reino Unido

Antenatal care (https://www.nice.org.uk/guidance/ng201)
Publicado por: National Institute for Health and Care Excellence Última publicação: 2021
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América do Norte

Maternal-fetal surgery for myelomeningocele (https://www.acog.org/clinical/
clinical-guidance/committee-opinion)
Publicado por: American College of Obstetricians and Gynecologists Última publicação: 2017

(reaffirmed 2022)

Prevention, screening, diagnosis, and pregnancy management for fetal neural
tube defects (https://www.jogc.com/article/S1701-2163(20)30901-4/fulltext)
Publicado por: Society of Obstetricians and Gynaecologists of Canada Última publicação: 2021

Rehabilitation Engineering and Assistive Technology Society of North
America (RESNA) position papers, white papers, and provision guides
(https://www.resna.org/Resources/Position-Papers-and-Service-Provision-
Guidelines)
Publicado por: Rehabilitation Engineering and Assistive Technology
Society of North America

Última publicação: 2020

Guidelines for the care of people with spina bifida (https://
www.spinabifidaassociation.org/guidelines)
Publicado por: Spina Bifida Association Última publicação: 2018

Folic acid supplementation for the prevention of neural tube defects
(https://www.uspreventiveservicestaskforce.org/BrowseRec/Index/browse-
recommendations)
Publicado por: US Preventive Services Task Force Última publicação: 2023

Pediatric hydrocephalus: systematic literature review and evidence-based
guidelines (https://thejns.org/pediatrics/view/journals/j-neurosurg-pediatr/14/
Supplement_1/article-p3.xml)
Publicado por: American Association of Neurological Surgeons;
Congress of Neurological Surgeons

Última publicação: 2014
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Recursos online

1. Spina Bifida Association of America: men's health (https://www.spinabifidaassociation.org/resource/
mens-health)  (external link)

2. Spina Bifida Association of America: health care for women (https://www.spinabifidaassociation.org/
resource/health-care-for-women)  (external link)

3. Spina Bifida Association of America: latex and latex allergy guideline (https://
www.spinabifidaassociation.org/resource/latex-allergy)  (external link)

4. Image Gently: The Alliance for Radiation Safety in Pediatric Imaging (http://www.imagegently.org) 
(external link)

5. Shine: spina bifida, hydrocephalus, information, networking, equality (http://www.shinecharity.org.uk) 
(external link)

6. Spina Bifida Hydrocephalus Scotland (http://www.sbhscotland.org.uk)  (external link)
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Figura 1: Neonato com mielomeningocele
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Figura 2: Mielomeningocele
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Figura 3: Ressonância nuclear magnética (RNM) cranioencefálica mostrando malformação de Chiari
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Figura 4: Meningocele

Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão
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Figura 5: Ressonância nuclear magnética (RNM) da coluna apresentando medula presa
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Figura 6: Mielomeningocistocele

Do acervo da Dra. Zulma Tovar-Spinoza; usado com permissão
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Figura 7: Acrocórdon
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Aviso legal
O BMJ Best Practice destina-se a profissionais da área médica licenciados. A BMJ Publishing Group Ltd
(BMJ) não defende nem apoia o uso de qualquer medicamento ou terapia contidos nesta publicação, nem
diagnostica pacientes. Como profissional da área médica, são de sua inteira responsabilidade a assistência
e o tratamento dos de seus pacientes, e você deve usar seu próprio julgamento clínico e sua experiência ao
utilizar este produto.

Este documento não tem a pretensão de cobrir todos os métodos diagnósticos, tratamentos,
acompanhamentos, medicamentos e contraindicações ou efeitos colaterais possíveis. Além disso, como
os padrões e práticas na medicina mudam à medida que são disponibilizados novos dados, você deve
consultar várias fontes. Recomendamos que você verifique de maneira independente os diagnósticos,
tratamentos e acompanhamentos específicos para verificar se são a opção adequada para seu paciente em
sua região. Além disso, em relação aos medicamentos que exijam prescrição médica, você deve consultar
a bula do produto, que acompanha cada medicamento, para verificar as condições de uso e identificar
quaisquer alterações na posologia ou contraindicações, principalmente se o medicamento administrado for
novo, usado com pouca frequência ou tiver uma faixa terapêutica estrita. Você deve sempre verificar se os
medicamentos referenciados estão licenciados para o uso especificado e às doses especificadas na sua
região.

As informações incluídas no BMJ Best Practice são fornecidas "na maneira em que se encontram", sem
nenhuma declaração, condição ou garantia de serem precisas ou atualizadas. A BMJ, suas licenciadoras
ou licenciadas não assumem nenhuma responsabilidade por nenhum aspecto do tratamento administrado
a qualquer paciente com o auxílio dessas informações. Nos limites da lei, a BMJ e suas licenciadoras
e licenciadas não deverão incorrer em qualquer responsabilização, incluindo, mas não limitada a,
responsabilização por eventuais danos decorrentes do conteúdo. São excluídas todas as condições,
garantias e outros termos que possam estar implícitos por lei, incluindo, entre outros, garantias de qualidade
satisfatória, adequação a um fim específico, uso de assistência e habilidade razoáveis e não violação de
direitos de propriedade.

Caso o BMJ Best Practice tenha sido traduzido a outro idioma diferente do inglês, a BMJ não garante
a precisão e a confiabilidade das traduções ou do conteúdo fornecido por terceiros (incluindo, mas não
limitado a, regulamentos locais, diretrizes clínicas, terminologia, nomes de medicamentos e dosagens
de medicamentos). A BMJ não se responsabiliza por erros e omissões decorrentes das traduções e
adaptações ou de outras ações. Quando o BMJ Best Practice apresenta nomes de medicamentos, usa
apenas a Denominação Comum Internacional (DCI) recomendada. É possível que alguns formulários de
medicamentos possam referir-se ao mesmo medicamento com nomes diferentes.

Observe que as formulações e doses recomendadas podem ser diferentes entre os bancos de dados de
medicamentos, nomes e marcas de medicamentos, formulários de medicamentos ou localidades. Deve-se
sempre consultar o formulário de medicamentos local para obter informações completas sobre a prescrição.

As recomendações de tratamento presentes no BMJ Best Practice são específicas para cada grupo
de pacientes. Recomenda-se cautela ao selecionar o formulário de medicamento, pois algumas
recomendações de tratamento destinam-se apenas a adultos, e os links externos para formulários
pediátricos não necessariamente recomendam o uso em crianças (e vice-versa). Sempre verifique se você
selecionou o formulário de medicamento correto para o seu paciente.

Quando sua versão do BMJ Best Practice não estiver integrada a um formulário de medicamento local,
você deve consultar um banco de dados farmacêutico local para obter informações completas sobre o
medicamento, incluindo as contraindicações, interações medicamentosas e dosagens alternativas antes de
fazer a prescrição.

Interpretação dos números

Independentemente do idioma do conteúdo, os numerais são exibidos de acordo com o padrão de
separador numérico do documento original em inglês. Por exemplo, os números de 4 dígitos não devem
incluir vírgula ou ponto; os números de 5 ou mais dígitos devem incluir vírgulas; e os números menores que
1 devem incluir pontos decimais. Consulte a Figura 1 abaixo para ver uma tabela explicativa.
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A BMJ não se responsabiliza pela interpretação incorreta de números que estejam em conformidade com o
padrão de separador numérico mencionado.

Esta abordagem está alinhada com a orientação do Bureau Internacional de Pesos e Medidas.

Figura 1 – Padrão numérico do BMJ Best Practice
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