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Introduccioén

() Descrita por primera vez en 1610.

(d 17,03 por 10.000y de 8.7 disrafias espinales.

(7.8 por 10000 nacimientos y 3.9 para espina bifida.

(J 167 casos anuales de disrafia abierta.

(J 3,5 a 8% de recurrencia si el primero hijo tiene disrafia espinal y y aumenta tras dos hijos
afectados al 10 %.

Asma B, Dib O, Chahinez H, Seddiki K, EI Montassir O, Nacereddine B (2017) Hallazgos de imagen en disrafismos espinales.
https://doi.org/10.1594/ecr2017/C-1516




Introduccidén

Espina bifida con hidrocefalia

Espina bifida dorsal

Espina bifida dorsal con hidrocefalia
Espina bifida lumbar con hidrocefalia
Espina bifida lumbar sim hidrocefalia
Espina bifida lumbosacra

Espina bifida lumbosacra con hidrocefalia
Espina bifida sacra con hidrocefalia
Espina bifida sacra sim hidrocefalia
Espina bifida toracica con hidrocefalia
Espina bifida toracica sim hidrocefalia
Espina bifida toracolumbar

Espina bifida toracolumbar con hidrocefalia
Espina bifida, no especificada
Hidroencefalocele

Hidromeningocele (raquideo)
Hidromeningocele craneano
Meningocele raguideo)

mMeningocele cerebral
Meningoencefalocele
mMeningomielocele

Mielocele

Mizlomeningocele

Raguisguisis

Siringomielocele

Espina bifida oculta

Diastematomiela

Quiste Meurcenterico

Simus Dermal

Quiste Dermoide o Epidermode Raguideo
Filum Corto

medula anclada

Lipoma Cono Medular

Lipoma de filum

Lipomeningocele

Lipoma Extradural

Mielocistocele
Mizlomeningocistocele

¢. Condiciones Incorporadas:

Quedan incluidos los siguientes defectos en el cierre del tubo neural y los sindnimos que
los designen en la terminologia médica habitual:
Encefalocele de cualquier sitio

Encefalocele frontal

Encefalocele nasofrontal

Encefalocele occipital

Encefalocele

Encefalomielocele

Espina bifida (abierta) (quistica)

Espina bifida cervical con hidrocefalia

Espina bifida cervical sin hidrocefalia

49 condiciones incorporadas al AUGE.

Guia GES Disrafias Espinales 2011




Introduccidén
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Definicion

e EI| disrafismo espinal es un Spina Bifida Normal Spine
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Asma B, Dib O, Chahinez H, Seddiki K, El Montassir O, Nacereddine B (2017) Hallazgos de imagen en disrafismos espinales.
https://doi.org/10.1594/ecr2017/C-1516
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Etiologia

Se descubrido que las madres con deficiencia de folato que portaban
variantes de MTHFD1 o polimorfismo de MTFHR tenian un riesgo
significativamente mayor de defectos del tubo neural en un estudio de
Etheredge et al. en 2012.

La malformacion de Arnold Chiari estd estrechamente asociada con la
Disrafia Espinal Abierta, con una cascada de eventos que conducen a la
hernia del vermis cerebeloso y del tronco encefalico.

Dunlevy LPE, Chitty LS, Doudney K et al (2007) Abnormal folate metabolism in foetuses affected by neural tube defects. Brain 130: 1043 —

1049



Etiologia

] La etiologia de los disrafismos es multifactorial y los factores ambientales,
genéticos y la deficiencia de acido folico juegan un papel principal.

(J Las trisomias mas comunes fueron sindrome de Edwards y sindrome de Patau en
abortados, que son trisomias 18 y 13, respectivamente.

J En 2005 se postulé que el acido Valproico aumenta el riesgo de defecto de tubo
neural.

(d En 2007 una variedad de anomalias cromosdmicas estructurales que conducen a
defectos del tubo neural, variantes de numero de copias, como duplicaciones o
deleciones de regiones cromosoémicas especificas.

Asma B, Dib O, Chahinez H, Seddiki K, El Montassir O, Nacereddine B (2017) Hallazgos de imagen en disrafismos espinales.
https://doi.org/10.1594/ecr2017/C-1516.



Prevencion Disrafia espinales

A nivel de poblacion general la principal medida de prevencion es el

enriquecimiento de la harina de trigo con acido Falico.

Sin embargo, hay un segmento de la poblacion que tiene un riesgo mayor.

O Mujeres que no consumen pan que de hecho no acceden al
enriquecimiento del harina.

O Madres con un hijo con Disrafia.

 Mujeres con antecedentes familiares con hijo afectado hasta tercer grado.

 Mujeres portadoras de Disrafia espinal.



Prevencion Disrafia espinales

Suplir con 4 mgrs/dia a mujeres con factores de riesgo 2 meses antes y en
primer trimestre de embarazo programado.

Suplir con 4 mgrs/dia a mujeres con factores de riesgo que no aseguren el
control de su fertilidad.

Evitar, en la medida de lo posible, el uso de carbamazepina y acido valproico,
en mujeres que deseen embarazarse.



Prevencion

Administracion de suplementos de acido folico antes de la concepcion y
en el primer trimestre del embarazo (hasta 12 semanas) para la
prevencion de defectos congénitos

Esta revision confirma que la administracion de suplementos de acido félico previene
la aparicion en un primer y un segundo momentos de los DTN y muestra que no
existe evidencia suficiente para determinar si el acido folico previene otros defectos
congeénitos.

De-Regil L, Pefia-Rosas J, Fernandez-Gaxiola AC, Rayco-Solon P. Effects and safety of periconceptional oral folate supplementation for
preventing birth defects. Cochrane Database of Systematic Reviews 2015, Issue 12. Art. No.: CD007950. DOI: 10.1002/14651858.CD007950.pub3



El acido félico como profilaxis.

Cell membrane

d ElI AF juega un papel
importante en una gran
variedad de reacciones
celulares, lo que hace
muy dificil aislar el punto

Adoﬂn_ AdoMet

- <‘“‘"“ BHMT]

nsuthmuu Methioning s
THF
MTR
SHMT

Dimethylglycine

exacto gue puede
afectar al tubo neural en Sy TF + Lo i
su desarrollo. -

- -MUIP‘D

MTHFL

S-methyl THF

NS N10-mothenyl THF



El acido félico como profilaxis.

e Una folato-deficiencia franca en modelos animales experimentales no
causa Defectos del tubo neural en ausencia de una predisposicion
genética.

e Parece mas probable, por lo tanto, que el acido folico exégeno sea capaz de
estimular una respuesta celular, permitiendo al embrion en desarrollo
sobreponerse a los efectos adversos de ciertos aspectos genéticos o
ambientales que de otra manera llevarian al desarrollo de un DTN.



Disrafias Espinales

Se clasifican en dos grupos: Disrafias abiertas y Disrafias ocultas o cerradas.
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Disrafia Espinal Cerrada

O Es la forma mas comun y CLOSED
mas leve, en la cual una o DYSRAPHISM

mas veértebras estan

malformadas y la piel esta WITH SUBCUTANEOUS MASS
indemne.

[ Raramente sintomatica.
WITHOUT SUBCUTANEOUS

MASS




Disrafia Espinal Cerrada

Defectos:

O Columna vertebral esta marcada por una
malformacion de grasas, huesos o
membranas.

L Entre ellos, diversos tipos de lipomas, la
diastematomielia, quistes dermoides vy
epidermoides, mielocistocele terminal v,
la mas frecuente, la médula anclada.

O Puede o no ser sintomatica, pudiendo
presentar desde un  compromiso
neurolégico minimo hasta paralisis
incompleta con disfuncion urinaria e
intestinal.







Disrafia Espinal Cerrada

Q

a

La clinica puede evolucionar con el
crecimiento.

Sospechar ante la presencia de
quiste piloso, hemangiomas, sinus
dérmico e hiperpigmentacion y/o
aparicion de signos clinicos de
compromiso medular.




Disrafia espinal cerrada

BOX 2. Indications for imaging with regard to
lumbosacral lesions®

1. Sacral dimples that are >0.5 mm, extend through the
dural/subarachnoid space, and are located above
the gluteal crease

Midline mass near LS

Hemangioma

Midline hypertrichosis

. Asymmetrical gluteal crease

Volumen 28 Number 3 Journal of Pediatric - from Hertzler et al., 2010; Lew & Kothbauer, 2007;
Health Care 2014 an Spbte. 2007.

*Rule of thumb: All midline lesions are suggestive of

a spinal anomaly until proven otherwise.

SINSRS




Disrafia espinal cerrada

Midline
\
Safe/ Unsafe
Sir|1gle or MLIJItipIe or
Close to anus or Away from anus or
Shallow or no stigmas Deep or stigmas
No inttlervention Neluro—imaging

International Journal of Dermatology 2014, 53, 789 - 797



Disrafia espinal cerrada

The simple sacral dimple: diagnostic yield of
ultrasound in neonates

Estudio de aprox 4000 pacientes con fosita pilonidal y solo el 3% (177) de estos salié con ecografia
anormal.

De estos solo 76 con estudio de resonancia mostro anormalidad.

Finalmente solo 5 fueron operados.

Kucera JN, Coley I, O'Hara S, Kosnik EJ, Coley BD. The simple sacral dimple: diagnostic yield of ultrasound in neonates. Pediatr
Radiol. 2015 Feb;45(2):211-6. doi: 10.1007/s00247-014-3110-1. Epub 2014 Jul 5. PMID: 24996813.



Disrafia espinal cerrada
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Disrafia Espinal Abierta

Corresponden a malformaciones
precoces en el desarrollo
embrionario de las estructuras
medulares y raquideas, y en todas
ellas las estructuras nerviosas Yy
meningeas se encuentran
comunicadas con el medio
externo, lo que hace que su
correccion quirurgica sea urgente.

OPEN
DYSRAPHISM

MYELOMENINGOCELE

MYELOCELE

HEMIMYELOMENINGOCELE

HEMIMYELOCELE




Disrafia Espinal Abierta

El Meningocele es una Disrafia Meningocele
en gue las meninges sobresalen
de la apertura espinal, puede o
no estar cubierta por una capa de
piel.

Generalmente es poco
sintomatico.




Disrafia Espinal Abierta

El Mielomeningocele constituye la
forma mas grave de Disrafia Espinal
Abierta.

El riesgo de muerte es de 10 veces
mayor que la poblacion.

Compromete la médula espinal, y/o
meninges.

El liquido cefalorraquideo, estan
contenidos en un saco quistico que
protruye a través del defecto 0Oseo,
pudiendo 0 no estar roto vy
originando sindromes medulares de
diversos grados de severidad.

Espina bifida abierta
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Manifestaciones Clinicas

O Paralisis o paresia, generalmente flacida. La observacion de la postura y
movimientos espontaneos del lactante permiten una aproximacion
diagnodstica del nivel motor.

O Alteracion de la sensibilidad superficial y profunda. Aun cuando en los
primeros afos de vida el nivel sensitivo es dificil de precisar, los padres y
cuidadores deben ser advertidos a fin de evitar lesiones en la piel.

O Disfuncion vesical, el perfil de la vejiga neurogénica es variable y requiere
de estudio, manejo y seguimiento uroldgico.



Manifestaciones Clinicas

O Disfuncion intestinal, caracterizada por la alteracion de los movimientos
peristalticos y del control esfinteriano. En el lactante se puede apreciar la
hipotonia anal y, posteriormente, constipacion.

 Malformaciones ortopédicas: pueden ser dinamicas, por los desequilibrios
musculares dependientes del nivel y extension de la lesibn medular, o
estaticas, por las posturas mantenidas en el tiempo.

d Se debe descartar esta etiologia al menos en el pie bot congénito y en los
sindromes artrogripoticos.



d

d

Diagndstico

La disrafia espinal abierta puede ser diagnosticada en forma prenatal con la
determinacion de alfa feto proteina desde la semana 16 del embarazo.

Este examen se hace a solicitud de la embarazada, si estan elevadas hay
gue determinar el nivel en liguido amniético de AFP y de acetil colinesterasa.
Combinando ambos métodos se logra detectar el 99% de los fetos afectados.
En el 98 % de los casos el diagnostico prenatal es por ultrasonografia en
controles de rutina del embarazo.

El screening o tamizaje de aneuploidias (Sindrome de Down es el mas frecuente) y de defectos del tubo neural en la
poblacion general, mediante AFP en sangre materna a las 16 semanas de gestacion no se realiza en Chile.



Diagndstico

 En Chile existe un consenso de realizar un examen de ultrasonido antenatal
a toda la poblacion de embarazadas del sector publico y privado, entre las 20

a 24 semanas de gestacion.
] Este examen también se realiza en el primer y tercer trimestre. Es decir tres

ecografias antenatales.



Disrafia Espinal Abierta




Mielomeningocele: Manejo Inicial

e Estabilizacion clinica.

e Evolucion multidisciplinaria:  Neonatologia, Urologia, Ortopedia,
Cardiologia y Genética.

e Reparacion Quirudrgica del defecto

e Tratamiento de Hidrocefalia

e Tratamiento del Chiari.

Handbook of Clinical Neurology, Vol. 112 (3dr series) Pediatric Neurology Part 110. Dulac, M. Lassonde, and H.B. Sarnat, Editors 2013 Elservier.



Mielomeningocele: Manejo Inicial

Examen clinico:

e Placoda, piel

e Escoliosis

Examen Motor: proporcion significativa tiene funcidon motora mejor de lo que
aparenta.

e Circunferencia craneana y fontanela.

e Pares Bajos

e Anomalias congeénitas.

Kucera JN, Coley I, O'Hara S, Kosnik EJ, Coley BD. The simple sacral dimple: diagnostic yield of ultrasound in neonates. Pediatr Radiol.
2015 Feb;45(2):211-6. doi: 10.1007/s00247-014-3110-1. Epub 2014 Jul 5. PMID: 24996813.



Mielomeningocele: Manejo Inicial

Cubrir el area con aposito humedo con suero fisioldgico esteéril.
Paciente en prono.

Cobertura antibiotittica.

Ecografia cerebral de base.

Resonancia Magnetica?

Handbook of Clinical Neurology, Vol. 112 (3dr series) Pediatric Neurology Part 110. Dulac, M. Lassonde, and H.B. Sarnat, Editors 2013
Elservier.



Mielomeningocele: Manejo - Cierre

e Tiempo: mientras antes mejor. <72 horas.
e Preservar la funcion de la placoda. (cierre tardio, genera disminucion
moderada de funcion neuroldgica).
e Prevenir la infeccion (ventriculitis aumenta en cierre tardio).
e Principio:
- Cierre de la placoda
- Crear cobertura dural
- Cierre musculo cutaneo.

Handbook of Clinical Neurology, Vol. 112 (3dr series) Pediatric Neurology Part [IO. Dulac, M. Lassonde, and H.B. Sarnat, Editors 2013
Elservier.



Cirugia Prenatal o Posnatal

Conclusiones de los autores:

Esta revision se basa en un estudio pequefio bien realizado. No hay pruebas
suficientes para establecer conclusiones firmes sobre los efectos beneficios
o perjudiciales de la reparacion prenatal como una intervencion para los
fetos con espina bifida. Las pruebas actuales estan limitadas por el escaso
namero de embarazos gue se incluyeron en el Unico ensayo aleatorio
realizado hasta la fecha.

Grivell RM, Andersen C, Dodd JM. Prenatal versus postnatal repair procedures for spina bifida for improving infant and maternal
outcomes. Cochrane Database of Systematic Reviews 2014, Issue 10. Art. No.: CD008825. DOI:
10.1002/14651858.CD008825.pub2





















Disrafia Espinal Abierta
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Mielomeningocele: Pronostico

> 75% tendra un 1Q >80

80% requiere DVE

10 — 20% descompresion Chiari

20 — 30% re anclaje medular

>50% deambula antes de la adolescencia.
Incontinencia, constipacion y limitada funcién sexual
Deformidades Ortopédicas.

Handbook of Clinical Neurology, Vol. 112 (3dr series) Pediatric Neurology Part 110. Dulac, M. Lassonde, and H.B. Sarnat, Editors 2013 Elservier.



Mielomeningocele: Pronostico

Intentar sedestacion estable.
Mantenimiento de
lmdldqda musculatura atiniacd Hbres, evitar
tronco (erectores dorsales y F
abdoininales). rigideces articulares,
Escaso equilibrio en Vida en silla de ruedas. Eansio maspencani ox it
sllla de ruedas.
sedestacion sin apoyo, p 2 .
Desviaciones de raquis Capacidad independiente
{escollosis paralitica). :aramuuwdadesdehm
Ser socialmente aceptables,
Buena musculatura de Bi tacion con ortést I i e on.
tronco, sedestacion estable, Peaes
Desviaciones de raquis smadcnxasm Los mismos que para el
(cifoescoliosis). T e
Lumbar alto L1-1.2
Musculatura flexora y Mantenimiento articulaciones
adductora de cadera de e e libres.
potencia variable. Capacidad Evitar flexo de cadera y
aparatos largos y bastones ?
La actitud de las EEIl tiende ra desplazamientos cortos. rodilla,
a la flexion y adduccion de glad Posicién vertical y marcha con
caderas. e ruedas para el resto aparato,
Problemas de centraje de. | 3¢ 3¢thidades. Manejo independiente con la
caderas. Luxacion de caderas. silla de ruedas.,

Musculatura flexor: '
amlom de md:my Capacidad de sond
A rza todo tipo de terreno con Prevencion y control de las
C““m PO aparatos cortos. deformidades ortopédicas a
: Habitualmente no precisan | nivel de pies.
tsquiotiblafes internos con bastones. Marcha habitual.
potencia variable. ¥
La marcha es en Independencia personal.
Insuficiencia del tibial Trendelenburg
anterior. :
- Lt
Potencia muscular a nivel Capacidad de marcha sin h.abl(ual.
. Prevencion y/o control de las
de ghuteos (abductores y ortésis, % 9
deformidades y retracciones
extensores de cadera). Pies talos, tendi con la ayuda de
Potencla musculatura de ples. | Dedos en garra. férulas si es preciso.




Conclusiones

O Enfermedad de manejo Multidisciplinario.

Lo ideal es el diagnostico y manejo precoz para evitar complicaciones.

J La sobrevida ha mejorado gracias al rapido manejo y cuidado de las
complicaciones.
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