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APRESENTAÇÃO

Temos o privilégio de apresentar o primeiro volume do livro “Frente Diagnóstica 
e Terapêutica na Neurologia”, um material rico e direcionado à todos acadêmicos e 
docentes da área da saúde com interesse em neurologia e áreas afins.

A especialidade médica responsável por trabalhar e analisar os distúrbios 
estruturais do sistema nervoso é denominada como neurologia. Do diagnóstico 
à terapêutica, todas as enfermidades que envolvem o sistema nervoso central, 
periférico, autônomo, simpático e parassimpático, são estudadas pelos profissionais 
com especializaçãoo em neurologia. Além das doenças neuropscicopatológicas, o 
CID divide as patologias do sistema nervoso em dez grupos com fins de análise 
epidemiológica.

Assim abordamos aqui assuntos relativos aos avanços e dados científicos 
aplicados aos estudos de base diagnóstica e terapêutica nesse reamo tão 
interessante da medicina, oferecendo um breve panorama daquilo que tem sido feito 
no país. O leitor poderá se aprofundar em temas direcionados à Espinha bífida, 
Malformações congênitas, Defeitos do tubo neural, Traumatismo Intracraniano, 
Degeneração Medular, Doença de Parkinson, Criptococcose, Acidente Vascular 
Cerebral, Aneurisma Cerebral, Neurocirurgia, Síndrome de Guillain-Barré,  Disrafismo 
Espinal, Meningomielocele, Doença de Alzheimer, Eletroencefalograma, Vírus zika, 
Malformação de Dandy-Walker, Microcefalia, Síndrome de Lance-Adams dentre 
outros.

Esperamos que o conteúdo deste material possa somar de maneira significativa 
ao conhecimento dos profissionais e acadêmicos, influenciando e estimulando cada 
vez mais a pesquisa nesta área em nosso país. Parabenizamos cada autor pela 
teoria bem fundamentada aliada à resultados promissores, e principalmente à Atena 
Editora por permitir que o conhecimento seja difundido em todo território nacional.

Desejo à todos uma ótima leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: Defeitos do tubo neural são 
causa importante de mortalidade neonatal, 
morte no início da lactância e incapacidade 
nas crianças sobreviventes. Eles envolvem 
a estrutura primitiva que dará origem ao 
cérebro e à medula espinhal. Uma das lesões 
congênitas mais comuns da medula espinhal 
é causada pelo fechamento incompleto dos 
arcos vertebrais, referida como espinha bífida. 
Paciente de 31 anos, sexo masculino, que teve 
constatada mielomeningocele ao nascimento, 
lesão lombo-sacral sem fusões a nível de L4, 

L5 e S1, realizada correção imediata. Desde 
então, iniciou acompanhamento multidisciplinar 
de suas morbidades devido à lesão congênita. 
Apresentou subluxação de quadril e hidrocefalia 
que foram corrigidas por cirurgia. O paciente é 
portador de bexiga neurogênica, incontinência 
fecal e comprometimento sensitivo em nível dos 
maléolos lateral e medial e parestesia  em nível 
dos pés, marcha normal com auxílio de orteses. 
As causas dos defeitos do tubo neural não são 
completamente conhecidas, a suplementação 
dietética com ácido fólico para as gestantes é 
capaz de reduzir significativamente o risco de 
defeitos do tubo neural nos fetos.
PALAVRAS-CHAVE: Tubo Neural, Disrafismo 
Espinal, Meningomielocele, Ácido Fólico

CASE REPORT: MALE PATIENT WITH 
LUMBOSACRAL MYELOMENINGOCELE 
ASSOCIATED WITH HYDROCEPHALIA

ABSTRACT: Neural tube defects are a major 
cause of neonatal mortality, early infant death, 
and disability in surviving children. They 
surround the primitive structure that will give 
rise to the brain and spinal cord. One of the 
most common congenital spinal cord injuries is 
caused by incomplete closure of the vertebral 
arches, referred to as spina bifida. A 31-year-old 
male patient who had found myelomeningocele 
at birth, lumbosacral lesion without fusions 
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at L4, L5 and S1 level, underwent immediate correction. Since then, he has started 
multidisciplinary follow-up of his morbidities due to congenital injury. He presented 
hip subluxation and hydrocephalus that were corrected by surgery. The patient has 
neurogenic bladder, fecal incontinence and sensory impairment at the level of the 
lateral and medial malleolus and paresthesia of the feet, normal gait with the aid of 
orthoses. The causes of neural tube defects are not completely known; dietary folic 
acid supplementation for pregnant women is able to significantly reduce the risk of 
neural tube defects in fetuses.
KEYWORDS: Neural Tube, Spinal Dysraphism, Meningomyelocele, Folic Acid

INTRODUÇÃO

Os defeitos do tubo neural são malformações que ocorrem na fase inicial do 
desenvolvimento fetal, entre a terceira e a quinta semana de gestação, envolvendo 
a estrutura primitiva que dará origem ao cérebro e à medula espinhal. Anencefalia e 
espinha bífida respondem por cerca de 90% de todos os casos de defeitos do tubo 
neural. Os 10% dos casos restantes consistem principalmente em encefalocele (2-3-

14-15). 
A espinha bífida ocorre quando a extremidade inferior do tubo neural não 

se fecha, causando danos medulares significativos. Apesar da possível correção 
cirúrgica, a lesão nervosa é permanente e resulta em níveis diversos de paralisia 
dos membros inferiores, bexiga e intestino. Além do comprometimento físico, a maior 
parte dos indivíduos afetados também apresenta dificuldade de aprendizado (6-9-10).

Há uma falha na fusão dos arcos das vértebras, tipicamente na região lombar. 
Existem graus variáveis, desde a espinha bífida oculta, na qual o defeito é apenas 
no arco ósseo, à espinha bífida aberta, muitas vezes associada a meningocele 
(protrusão das meninges) ou meningomielocele (protrusão de elementos neurais 
além das meninges) (16). A mielomeningocele aparece frequentemente relacionada 
com a hidrocefalia (11). Sua gravidade varia desde o aparecimento do tipo oculto, 
sem nenhuma importância clínica, até o de uma espinha completamente aberta, que 
resulta em incapacidade neurológica grave e morte (12).

As causas dos defeitos do tubo neural não são completamente conhecidas, mas 
as evidências indicam que, pelo menos em parte, se devem à nutrição deficiente, 
particularmente em ácido fólico, a causas genéticas ou ao uso de drogas. Certos 
medicamentos (como alguns usados para controlar convulsões) podem também 
causar defeitos de tubo neural. As mulheres que já têm um filho afetado correm um 
risco dez vezes maior de terem outro filho com o mesmo problema (10).

A prevenção da espinha bífida pode ser feita por meio da suplementação com 5 
mg de ácido fólico por dia durante o período periconcepcional (três meses antes da 
fecundação até 3 meses de gestação) (21).
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A suplementação periconcepcional e durante o primeiro trimestre de gravidez 
tem reduzido tanto o risco de ocorrência como o risco de recorrência para os defeitos 
do tubo neural em cerca de 50 a 70%. Devido à gravidade dos defeitos do tubo 
neural e sua morbimortalidade, tornam-se muito importantes o aconselhamento 
genético, a suplementação dietética com ácido fólico e o diagnóstico pré-natal das 
malformações do tubo neural (2-5).

RELATO DO CASO

MVA, 31 anos, masculino, médico. Há 32 anos em Vitória/ES foi diagnosticado 
pelo exame de ultrassonografia (USG) que o feto sofreria de hidrocefalia, a gravidez 
da paciente R.A.V.A estava próxima da 20ª semana de gestação, a partir de tal 
descoberta o ginecologista obstetra decidiu pelo acompanhamento semanal pela 
USG.

A gravidez foi interrompida aproximadamente na 33a semana de gestação para 
evitar complicações de uma hidrocefalia. Nos primeiros momentos de vida o paciente 
foi submetido a uma cirurgia para corrigir a mielomeningocele que fora diagnostica 
somente em seu nascimento, para o fechamento da lesão lombo-sacral sem fusões a 
nível de L4, L5 e S1, tendo deficiência sensitiva em membros inferiores no momento 
do nascimento. Após realização de uma tomografia contrastada evidenciou-se 
hidrocefalia, sendo então necessária a colocação de um shunt ventrículo-peritoneal 
com objetivo de drenar o liquido cerebrospinal, devido a uma estenose do arqueduto 
de Sylvius, ou seja, um bloqueio do fluxo cefalorraquidiano entre o quarto ventrículo e 
o espaço subaracnóideo do cérebro, provocando dilatação dos ventrículos cerebrais.

Três meses após a colocação da válvula, o paciente apresentou quadro de choro 
constantemente durante todo o dia, levando a preocupação dos pais que buscaram 
ajuda médica, sendo detectado o entupimento de derivação ventriculoperitoneal, 
sendo realizada nova intervenção cirúrgica para substituição de válvula. Além disso, 
apresentou hérnia inguinal bilateral realizada intervenção cirúrgica durante a qual foi 
observado que um dos testículos não havia descido para o saco escrotal realizando, 
portanto, a correção. Foram feitas inúmeras cirurgias nos pés para correção da 
posição dos pés já que o mesmo não conseguia movê-los devido a parestesia 
causada pela lesão da mielomeningocele, e os pés do paciente, como é comum em 
pacientes com tal moléstia, era em forma de um “ C ” onde o halux quase encostava 
na tuberosidade do calcâneo, para essa correção foi realizada a retirada de alguns 
ossos metatarsais dos pés e algumas modificações no  tendão do calcâneo para 
retificação dos pés, adorando posição mais próxima a  anatomia normal, usando 
posteriormente gessos que eram trocados semanalmente, botas ortopédicas com 
travas e por último talas ortopédicas para correção de postura dos pés.
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 Após alguns anos, como seqüela ortopédica, apresentou subluxação bilateral 
do quadril, realizando intervenções cirúrgicas para correção com a colocação de 
hastes metálicas promovendo o reposicionamento do fêmur junto ao acetábulo da 
bacia e fortalecimento do ligamento iliofemoral, tendo que usar gesso desde a linha 
da cicatriz umbilical e por todos os membros inferiores por cerca de 2 meses, em 
cada intervenção cirúrgica.

O paciente também desenvolveu bexiga neurogênica e em consequentemente 
incontinência urinaria, intestinal e refluxo urinário. Foi realizado cateterismo para 
esvaziamento da bexiga, esse procedimento foi adotado durante cerca de 3 
anos entre os 6 e 9 anos do paciente associado a terapia medicamentosa com 
antiespasmódico. Aos sete anos de idade a derivação ventriculoperitoneal apresentou 
novo entupimento, sendo diagnostica pelo desconforto e fortes cefaléia que não 
cessavam com o uso de medicamentos, sendo realizado nova intervenção.

Em 2009 o paciente apresentou fratura de fêmur esquerdo devido a um tumor 
marrom, com colocação de nova haste metálica em fêmur esquerdo e enxerto autólogo 
em fratura, sendo diagnosticado posteriormente um adenoma de paratireoide como 
causa do quadro, sofrendo intervenção cirúrgica para exérese de adenoma, sem 
necessidade de quimioterapia e/ou radioterapia, evoluindo para cura.

Hoje o paciente tem uma vida praticamente normal, apresenta comprometimento 
sensitivo em nível dos maléolos lateral e medial e motora em nível dos pés (parestesia) 
marcha normal com auxilio de muletas, é formado em Medicina desde 2012, sendo o 
autor principal deste artigo.

DISCUSSÃO

Apresentamos um caso de mielomeningocele diagnosticada ao nascimento 
associada a hidrocefalia. O paciente após várias intervenções cirúrgicas evolui bem 
com mínimas alterações motoras, disfunções vesico-intestinais e sem dificuldade de 
aprendizado.

Os defeitos do tubo neural são causa importante de mortalidade e morbidade. 
Na década de 1990, levantou-se a hipótese de que muitos fatores poderiam causar 
a espinha bífida, entre eles as causas genéticas, cromossômicas e ambientais. Tal 
hipótese foi confirmada mais tarde por vários autores (4).

Para a triagem pré-natal do defeito de tubo neural, vários são os exames 
empregados. O mais comum deles é a dosagem de alfa-feto proteína (AFP) no sangue 
materno entre a 16a e a 18a semana de gestação (8). Trata-se de método simples 
e capaz de identificar uma porcentagem significativa dos casos de espinha bífida. 
A sensibilidade desse exame é de 65% e, se complementado por ultrassonografia 
realizada no mesmo período gestacional, a sensibilidade atinge valores próximos a 
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90% (7).
São escassas as publicações no Brasil sobre a prevalência dos defeitos do tubo 

neural. Os dados disponíveis mostravam taxas variando de 0,83:1.000 a 1,87:1.000 

(11). O seguimento dos defeitos do tubo neural ocorridos em uma maternidade de 
Belo Horizonte, Minas Gerais, entre 1990 e 2000 registrou uma prevalência de 4,2 
defeitos do tubo neural por mil nascidos vivos (2). Estas prevalências colocam o Brasil, 
ao lado do México, no patamar dos países com as mais altas taxas de defeitos do 
tubo neural (17).

Tal anomalia congênita está associada a significativas seqüelas, dentre elas 
destacam-se: deficiência motora em graus variáveis, deformidades esqueléticas, 
incontinência vesical e intestinal, deficiência sensitiva abaixo do nível da lesão espinhal 
e disfunção sexual. Além dessas, algumas complicações decorrem da hidrocefalia, 
que acompanha mais de 85% dos pacientes com esse defeito. O caso relatou que 
o paciente apresentou comprometimento mínimo da marcha, incontinência vesical e 
intestinal (18).

Surgiu recentemente a possibilidade de correção intra-útero da 
mielomeningocele. Em 1997 foi publicada a primeira experiência mundial de correção 
endoscópica intra-útero do defeito e, no ano seguinte, a primeira correção intra-
útero aberta. A operação fetal tem como objetivo evitar as morbidades associadas 
à mielomeningocele, principalmente a hidrocefalia, mas só pode ser realizada em 
casos específicos (gestação de no máximo 25 semanas e localização da lesão entre 
T12 e L5) (1).

O que é inquestionável é a prevenção, com suplementação de ácido fólico 
em mulheres em idade fértil e durante a gravidez na tentativa de evitar defeitos na 
formação do tubo neural.

Ele tem um papel fundamental no processo da multiplicação celular, o folato 
interfere com o aumento dos eritócitos, o alargamento do útero e o crescimento da 
placenta e do feto. O ácido fólico é requisito para o crescimento normal, na fase 
reprodutiva (gestação e lactação) e na formação de anticorpos. Atua como coenzima 
no metabolismo de aminoácidos (glicina) e síntese de purinas e pirimidinas, síntese 
de ácido nucléico DNA e RNA e é vital para a divisão celular e síntese protéica. 
Conseqüentemente sua deficiência pode ocasionar alterações na síntese de DNA e 
alterações cromossômicas (13-19-20).

CONCLUSÃO

O caso apresentado é representativo de um período onde não se dispunha das 
soluções atuais. Mesmo atualmente, correções somente são possíveis em ate 25 
semanas de gestação. Portanto é de importância inquestionável a prevenção com 
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suplementação de ácido fólico em mulheres em idade fértil e durante a gravidez na 
tentativa de evitar defeitos na formação do tubo neural. Pois correções realizadas 
após o nascimento além de onerosas financeiramente, e penosas fisicamente para 
o paciente, podem recuperar muito das funções, porém demandaram, como em 
qualquer outra deficiência, um esforço muito maior para o paciente, sua família e a 
sociedade para que este tenha qualidade de vida, dignas e mais próxima a qualidade 
de vida de pessoas sem deficiência, dessa forma é de grande importância políticas 
públicas de incentivo ao pré-natal e planejamento familiar, onde o casal deverá 
receber informações quanto ao uso de ácido fólico e práticas saudáveis antes mesmo 
da gestação, evitando assim gestações não planejadas e melhor acompanhamento.
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ANEXO

Figura 01: Imagem do paciente recém-nascido

Figura 02: Imagem do paciente aprendendo a caminhar (aos 2 anos)

Figura 03: Imagem do paciente após cirurgia para correção dos pés

Figura 04: Imagem do paciente após cirurgia para correção de quadril
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Figura 05: Ressonância Magnética Nuclear evidenciando lesão lombossacral após correção 
cirúrgica, exame de controle, realizado aos 16 anos do paciente.
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