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Introduccion

Los Defectos del Tubo Neural son un grupo de enfermedades multifactorial que resulta de
una combinacion compleja entre la interaccion genética y el medio ambiente. La incidencia es
variable en el mundo y va desde 1 a 10 por 1.000 NV. En Chile la incidencia de Defectos del
Tubo Neural disminuy6 después de la fortificacion con acido folico de la harina de pan, el ario
2000, desde 1,72 0,78/ 1.000 NV. Las Disrafias Espinales son un grupo de malformaciones
congeénitas producidas por una alteracion del desarrollo embrionario de la médula y sus
envolturas, que determinaran diferentes patologias, segun el momento en que se producen,
teniendo una incidencia actual de 0,63 / 1.000 NV. La Disrafia Espinal tiene un mecanismo de
dano que se fundamenta en la hipotesis de “los dos dafios”, el primero es el de mielodisplasia
que es congénito y el segundo es el dario adquirido que va a variar si es mielomeningocele
(disrafia espinal abierta) o disrafia espinal oculta, lo que fundamenta la reparacion quirdrgica. La
Disrafia Espinal o Espina Bifida se divide en Disrafia Espinal Abierta o Miglomeningocele que
equivale a un 20% y en Disrafia Espinal Oculta que equivale a un 80% del total.

Factores de riesgo: a) Madre con diabetes pregestacional insulino dependiente aumenta el
riesgo de malformacion del sistema nervioso central, incluyendo los defectos del tubo neural,
entre 2 a 10 veces la poblacion general. b) Madre con obesidad pregestacional aumenta el
riesgo entre 1,5 a 3,5 veces de defecto del tubo neural. €) Madre con hipertermia aumenta el
riego en 2 veces. d) Madre que toman Acido valproico o carbamazepina aumenta el riesgo de
espina bifida a 1 - 2%. e) factores nutricionales como insuficiencia de acido folico.

Tipos de Defecto del tubo neural: Craneorraquisquisis, Mielosquisis, Anencefalia,
Encefalocele, Mielomeningocele, Disrafia oculta.

Disrafia Espinal Abierta o Mielomeningocele: Existe un defecto en el cierre del neuroporo
posterior en el dia 26 de la neurulacion primaria. Casi un 70% afecta la zona lumbar y sacra.
Consiste en la protrusion del tejido neural y meninges (aracnoides) a través de un defecto de
la columna, musculos y piel. El mielomeningocele se asocia en un 90% con Amold Chiarl
fipo Il e hidrocefalia. La hidrocefalia es secundaria a la malformacion de Arnold-Chiari tipo Il,
la cual puede ser sintomatica en un 20 a 33% y presentarse con alteracion de deglucion,
estridor laringeo, paresia bibraquial, apneas. El daio neurologico se explica por la hipdtesis de
los “dos danos”, el primero corresponde a la mielodisplasia, congénito, el segundo es un dafio
de la placa neural adquirido que ocurrirfa en forma tardia en la gestacion y/o al momento del
parto: a) Dafo por cambio en la composicion del liquido amniético con urea y meconio; b)
dano por roce con la pared uterina por disminucion del liquido amnitico y por contracciones
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uterinas; ¢) dafo por trabajo de parto; d) dafio por compresion ventral por acumulacion de
LCR'y estiramiento de las raices.

Diagndstico antenatal:

Laboratorio: En el feto con Disrafia Espinal Abierta existe exposicion de tejido neural sin
cobertura de piel, por el cual existe mayor difusion de alfa feto proteina y un aumento de
ésta en la sangre materna sobre 2,5 veces lo normal en el segundo trimestre del embarazo,
pudiendo asf identificar a mas del 67% de las disrafias abiertas.

Ecografia antenatal: A nivel craneal tenemos signos indirectos de disrafia abierta: a)
Signo del limon, que se observa a nivel de los huesos frontales, b) Ventriculomegalia, tamario
ventricular medido a nivel del atrio, siendo leve mas de 10 mm y severo mayor de 14 mm,
c) Cerebelo pequefio, diametro transcerebelar menor del percentil 10, d) Cisterna Magna
pequeria, siendo de un diametro menor a 2 mm, €) Signo de la banana, que es la expresion
de la herniacion de las amigdalas cerebelosas a traves del agujero magno, descenso de los
hemisferios cerebelosos pequenos y el colapso de la cisterna magna. A nivel espinal tenemos
signos directos de disrafia abierta, ya que la columna se encuentra suficientemente osificada
a la semana 17 de gestacion: a) ensanchamiento anormal de 1os nlcleos de osificacion al
corte coronal de la columna en la zona comprometida, b) Discontinuidad de los elementos
posteriores al corte sagital de la zona comprometida, con o sin visualizacion de un saco dorsal,
¢) Angulacion anormal de la columna proxima al sitio de la disrafia espinal.

Resonancia magnética intrauterina: Se realiza después de la semana 18 de gestacion,
observandose en general, pero con mejor detalle, los mismos hallazgos anatémicos con
respecto a la disrafia espinal abierta, malformacion de Arnold-Chiari Il e hidrocefalia.

Diagnostico clinico: Se realiza al momento de nacer. Se observa una placa neural expuesta,
generalmente en la zona lumbosacra, linea media, que presenta aracnoides en su periferia
hasta la piel y se encuentra abombada por LCR subaracnoideo. La placa puede estar
sangrante 0 no, 1o que no significa que esté roto. La aracnoides en general se encuentra
indemne, pero también puede romperse y presentar una fistula de LCR lo que implica un
mielomeningocele roto (en nuestra casuistica un 29%). Hay que evaluar la extension de la
disrafia abierta, presencia de xifosis, nivel de movilidad de sus extremidades inferiores, masa
glitea, simetrfa del pliegue glteo, hipotonia esfinter anal, presencia de pie Bot, artrogriposis.

Manejo antenatal: Con ecografia del primer y segundo trimestre y el diagndstico de disrafia
espinal abierta, es evaluada por obstetra y neurocirujano. Una alternativa es la neurocirugia
intrauterina, que ya se hace en Chile, realizandose la cirugia abierta entre las semanas 23 a 26.
Esta mejoraria el nivel motor, disminuirfa la herniacion de las amigdalas cerebelosas y del bulbo,
disminuye la instalacion de derivativa ventriculo peritoneal a un 40%; pero existe un aumento
en los riesgos de parto prematuro y dehiscencia uterina al momento del parto.

Manejo post natal: Segun evaluacion de obstetra y neurocirujano antenatal, se programa

interrupcion del embarazo a término con cesarea electiva, sin trabajo de parto y cirugia
neuroquirdrgica de la disrafia abierta segun esté roto o indemne dentro de las primeras 72 hrs
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de vida. Los pacientes que presentan un mielomeningocele roto lo operamos dentro de las
primeras 10 hrs de vida en nuestra casuistica.

Manejo preoperatorio: a) dectibito ventral con zona disrafica cubierta con aposito humedo
estéril; b) manejo libre de latex; ¢) antibioticos profilacticos si hay fistula de LCR; d) exdmenes
preoperatorios como pruebas de coagulacion, hemograma, clasificacion ABO y Rh, glicemia;
e) resolucion quirdrgica en centro neuroquirdirgico.

Manejo intraoperatorio: a) pabellon libre de latex; b) reconstruccionanatomica; ¢) tunelizacion
de la placa neural; d) durorrafia hermética; e) cierre del plano mUsculo aponeurdtico; f) cierre
del defecto de la piel: g) problemas especiales con xifosis asociada y gran defecto de piel que
requiera ofras técnicas quirdrgicas; h) traslado a la unidad de neonatologia.

Manejo postoperatorio: a) decubito ventral; b) manejo libre de latex; ¢) herida operatoria
aislada de las deposiciones; d) obs clinica de complicaciones postoperatorias como fistula
de LCR en herida operatoria; e) obs clinica de evolucion de patologfas asociadas como
hidrocefalia y Amold-Chiari sintomatico; f) eco cerebral seriada, ya que un 90% presenta una
hidrocefalia y requiere de una derivativa ventriculo peritoneal posteriormente; g) TAC cerebral
antes de la instalacion de la derivativa ventriculo peritoneal; h) empezar con neurorehabilitacion;
i) evaluacion por urologia y traumatologfa.
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Disrafia espinal oculta: Existe un defecto en la neurulacion secundaria y diferenciacion
regresiva entre los dias 28 a 56 de la misma. Esta alteracion embriologica explica que
sean lesiones malformativas congénitas de la meédula espinal, con indemnidad de la piel,
sin exposicion de la placa neural. La disrafia espinal oculta no se asocia con Arnold Chiari
tipo Il ni con hidrocefalia. El dafio neurologico también se explica por la hipotesis de los “dos
danos”. El primer dano corresponde a la mielodisplasia, congénito y el segundo es un dano
de la placa neural adquirido que ocurrirfa en el anclaje medular originando un sindrome clinico
de médula anclada.

Existen diferentes formas de disrafia espinal oculta, siendo la mas frecuente los lipomas
intrarraquideos que incluye el fibrolipoma del filum terminal; diastematomielia; sinus dermal.

Diagnostico antenatal: La alfa feto proteina en sangre materna es normal, ya que es un defecto
espinal cubierto por piel indemne. La ecografia antenatal tiene un rol limitado en el diagnostico
antenatal ya que las lesiones de disrafia espinal oculta sin aumento de volumen subcutaneo
lumbosacro, en general no se diagnostican. Se podran diagnosticar aguellas lesiones que
tengan un aumento de volumen subcutaneo lumbosacro como lipomielomeningocele,
meningocele. Hay que tener en consideracion que estas lesiones no se asocian con los signos
indirectos de disrafia abierta a nivel craneal sugerentes de malformacion de Arnold-Chiari y
de hidrocefalia.

Manejo postnatal: Los neonatos con diagnastico de disrafia espinal oculta presentan entre un
50 a 86% de estigmas cutaneos positivo, pero estos estigmas cutaneos solo se encuentran
entre un 4,2 a 7,2% de los neonatos. Desde el punto de vista dermatologico se han dividido
en marcadores cutaneos de riesgo bajo, intermedio y alto. La presencia de estos marcadores
0 estigmas cutaneos nos orienta hacia el diagndstico de una disrafia espinal oculta y a solicitar
examenes complementarios como la ecografia de columna y la resonancia magnetica de
columna. También hay que considerar que existen malformaciones asociadas anorectales y
urogenitales.

Los neonatos con fosita 0 sinus pilonidal a 2,5 cm 0 menos del esfinter anal, mancha azul
mongoalica, nevus pigmentado, vello lumbosacro, NO se deben estudiar como disrafia espinal
oculta.

Los neonatos con estigmas cutaneos, como lipoma subcutaneo, hipertricosis, cola de fauno,
apéndice cutaneo tipo cola, angioma plano linea media, sinus dermal, sinus pilonidal a mas
de 2,5 cm del esfinter anal, aplasia cutis, pliegue intergliteo asimétrico, deben estudiarse con
ecograffa de columna y si sale anormal solicitar una resonancia magnética.

El neonato con sospecha de disrafia espinal oculta deberd enviarse en interconsulta al
neurocirujano infantil, quien evaluara clinicamente y solicitara los examenes pertinentes para
confirmar o descartar la presencia de una malformacion congeénita tipo disrafia espinal oculta.
Esta evaluacion no deberd ser mayor a 90 dias. Si la clinica y los examenes radiologicos
confirman esta disrafia oculta se programard una cirugia electiva con neuromonitoreo
infraoperatorio.
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