CASO CLINICO -“2 DIAS DEVIDA CON AUSENCIA
DE MICCION”

DRA. JENNIFER RODRIGUES — RESIDENTE PEDIATRIA USS




PRESENTACION

= Antecedentes maternos ®  Parto eutdcico
= |8 anos de edad =  APGAR 8/9
=  GIPOAO = PN 3880g (>p90)
= Sin antecedentes personales ni obstétricos patologicos = TN 48,5cm (p25-50)
= Exdmenes sanguineos y ecografias prenatales sin alteraciones = CC 34,5cm (p50-75)
=  Grupo sanguineo B+, IgG Rubeola +,VDRL -,VHBsAg — m SV:T° 36,9/ FC 136-148x’/FR 54-60x’/ PA 66/43mmHg
= SGB + tratado prenatal = HGT 47 mg/d|

=  Antecedentes del RN

= RNT 40 semanas GEG sexo femenino



EXAMEN FiSICO

m  Cabeza, ojos, orejas, nariz y cavidad oral normales

= MP+SRA

= RR2TSS

= Abdomen BDI, RHA+, sin masas palpables

= Examen genitourinario: genitales externos femeninos normales, apertura uretral normal
= Examen de dorso y anal sin fositas, pelo, hoyuelos, o anomalias vertebrales

®  Tono proximal y distal conservado

= Reflejos primitivos y tendinosos profundos conservados



EVOLUCION

®  Buena adaptacion durante primer dia postnatal
= Signos vitales en rangos normales, HGT 59-67 mg/dl
m |actancia materna cada 2-3h y 5 deposiciones meconiales en primeras 24h

m  Ausencia de miccion



Se indica bolsa recolectora y formula
suplementaria para estimular diuresis

Signos vitales y examen fisico se mantienen
normales

Entre las 36-48h de vida empieza a
presentar irritabilidad, taquicardia y
dificultad para la alimentacion

- T°36,9

* FC 160-180 X’

* FR 54-60x’




Al examen fisico

* |rritable

» Dificil consolabilidad Se instala 130ml orina

* Abdomen blando, protuberante 5?nd2} (nolr?all 10-
RHA + urinaria ml)

* Gran masa palpable suprapubica



Irritabilidad

Abdomen

distendido
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suprapubica

Sin diuresis

espontanea




DIAGNOSTICOS DIFERENCIALES

Causas neurologicas

Causas prerrenales Causas renales Causas post renales (Disfuncion vesical
neuropatica)

* Ingesta materna de drogas * Agenesia renal * Uropatia obstructiva * Mielodisplasia (disrafia
o Asfixia * Enfermedad quistica renal ureteral, renal o uretral espinal abierta u oculta)
* Deshidratacion * Necrosis cortical o * Lesiones traumaticas de la
» Shock tubular aguda adquirida medula espinal
* Trombosis vascular * Tumores SNC

 Teratomas sacrococcigeos

* Variantes anatomicas
asociadas a ano
imperforado

Cualquier neonato que no orine en las primeras 24h debe ser evaluado




EL DIAGNOSTICO

Estudio Eco renal post cateterizacion

* Vejiga descomprimida
Na 133 mEqg/L

* Rinones normales sin hidronefrosis
* Sin reflujo vesicoureteral
BUN I I mg/L * No orind luego de retirar sonda de contraste

* Vejiga grande atonica (disfuncidn neurogénica)

Creatinina 0,6 mg/dL

Ecografia lumbar

* Longitud normal de la medula

* Conus medullaris a nivel de LI

* Filum terminal anclado a la pared posterior del canal a nivel de L3
* Estructura fusiforme quistica cerca del cono




DEFECTOS DEL TUBO NEURAL

Defectos craneales: incluye anencefalia, exencefalia y
encefalocele

Disrafia espinal aberta (espina bifida abierta): defecto de la
columna y piel, con herniacion de las meninges (meningocele)
o meninges y médula espinal (mielomeningocele) a través del

defecto.— Falla neurulacion primaria

Disrafia espinal oculta (espina bifida oculta): falla de la
fusion de los cuerpos vertebrales por una fusion defectuosa
de los arcos vertebrales posteriores, con tejido neural no
expuesto (piel intacta). — Falla neurulacion secundaria. Las
formas mas communes y menos severas consisten en
defectos Oseos vertebrales aislados. Se puede asociar con
anomalias mas severas de la médula espinal y sacro.

Espina Bifida

Mielomeningocele



INCIDENCIA

Chile: incidencia
aproximada de 1,8:

| 000 nacimientos
Prevalencia de disrafia

espinal 1:1000 nacidos
Vivos

Disrafia espinal oculta
1:4000 nacidos vivos




Neuroectoderm

Meurcectoderm
Ectoderm Ectoderm Ectoderm Meural plate Ectoderm
Mesoderm Mesoderm Mesoderm Mesoderm N lolate N I N | tub
{mesenchyme) {mesenchyme) Lmesanchyme) (mesenchyme) eu;taaglza eursatagreoove El::;g: &
|'Ilrf -\\'-.
f '
Endoderm 1 Endaderm @ ':
| |
Neurcectoderm 3 Neuroectoderm o
k.l
Neural groove Neural tube
Ectoderm Ectoderm Ectoderm Ectoderm
- ey,
(Mot yet leta
Neural crest at Fru:tﬁdcznarti ends)
Mesoderm Mesoderm Mesoderm Mesocderm
{mesenchyme) rmesenchyme) [mesenchyme)

[ mesenchyme)

@ﬂderm

Endodarm
2009 Martin Ronan. Accessed (Jan. 27, 2009) at:
http://www.indiana.edu/~phys2 | 5/lecture/lecnotes/chap8N.html




)

Canalisation and retrogressive
differentiation

Figure 3: Secondary neurulation = Caudal cell mass coalesces,
bacomes continuous with the cranial part of the tube initially formed by
primary naurulation, and undergoes both regression and differentiation,
a process called retrogressive differentiation




FACTORES DE RIESGO

= Deéficit acido folico: se ha establecido una clara asociacidon entre la deficiencia de acido folico y disrafia espinal
abierta (mielomeningocele) y el beneficio de la suplementacion periconcepcional que disminuye su incidencia
~50% (Recomendacion A). Profilaxis 0,4 mg/dia y riesgo alto |-4mg/dia.

m  Diabetes gestacional: asociada al sindrome de regresion caudal (1-2:1000 vs 0,05-0,10/1000)
m  Obesidad materna: riesgo 2x mas alto que poblacion normal
= Farmacos: acido valproico, carbamazepina

m  Otros: alteraciones cromosomicas esporadicas (polimorfismos MTHFR), trisomia I3y 18



ESPINA BIFIDA ABIERTA

Meningocele

Mielomeningocele

* |15% de las disrafias abiertas, generalmente lumbosacras » Mas frecuente (80-85% de las disrafias abiertas)
* No presentan déficit neurolégico medular y tampoco * Localizacion dorsolumbar o lumbar >50%
deformidades de las EEll * Raices nerviosas o médula espinal en un saco
 Siempre debe operarse pues tienen buen pronostico meningeo expuesta en linea media
funcional * Dano medular = déficit motor y sensitivo, asimétrico,

deformidad congénita EEII
* Clinica: segun nivel — paraplejia flacida y arreflexica,
alteraciones de la sensibilidad y trastorno de esfinteres

* Hidrocefalia secundaria congénita grave o post
operatoria

 Malformacion Chiari Il (90%)
* Patologia GES: cirugia <72h



Table 57.1. Correlation between Segmental Innervation; Motor, Sensory, and Sphincter Function; Reflexes; and Ambulation Potential

Lesion Se:gmentﬂl Cutaneous Motor Function Wnr]:ing Sphincl:er Reflex Potential for
Innervation | Sensation Muscles Function Ambulation
Cervical/ Variable Variable MNone None — — Poor, even in full
thoracic braces
Thoracolumbar | T12 Lower abdomen MNone MNone — —
L1 Groin Weak hip flexion Iliupsu:a_'-'. — — Full braces, |ungrtcrm
ambulation un|il-u:l:.-r
L2 Anterior upper Strong hip flexion Iliupsu:a:. and —_ —_
thigh Sartorius
Lumbar L3 Anterior distal Knee extension Quadriccps — Knee jcrk —_
thigh and knee
L4 Medial lcg Knee flexion and | Medial ham- — Knee jcrk May ambulate with
hip abduction strings braces and crutches
Lumbosacral L5 Lateral l::g and Foot dorsiflexion | Anterior tibial —_— Ankle jL‘rL.’. —
medial knee and eversion and pl:mm:ﬂls
51 Sole of foort Foot plantar (zastrocnemius, —_ Ankle jerk Ambulate with or
flexion soleus, and without short leg
posterior tibial braces
Sacral 52 Posternor ||:g and | Toe flexion Flexor hallucis Bladder and | Anal wink —_
thigh rectum
53 Middle of — — Bladder and | Anal wink Ambulate without
burtock rectum braces
S4 Medial buttock — — Bladder and | Anal wink —_
rectum

Source: From Noctzel M]. Myelomeningocele: current concepts of management. Clin Perinatol 1989:16:311-329.




DIAGNOSTICO

®  Prenatal

m  Ecografia obstétrica: hidrocefalia, malformaciones del cerebro, extension lesion 6sea de la médula, protrusidn del saco,
anormalidad costilla y vertebras, xifosis

=  Alfa-feto proteina en sangre materna > 2,5 veces lo normal en 2° trimestre del embarazo

Espina bifida abierta

vértebra

~

Q] --
4

duramadre

Columna

vertebral
liguidc
cefalorraguidec

]
i

1 -
: ..__,.A = Diagn Prenat. 2012;23:148-53




Figure 18 (A-C): Myelomeningocale — sagittal T1 (A), T2 (B), and Figure & (A-C): Partial sacral agenesis — Sagittal T1 (A) and Sagittal
axial T2 (C) weighted images show low lying cord with neural placode T2 (B) waightad images of lumbosacral spine showing partial agsnesis

of sacrum (arrow in A), low lving cord (arrow In B) and lipomatous
(arrow) protruding above skin surface due 1o expansion of underlying thickaning of filum terminale (*in A). Coronal T2 (C) image demonstrates

subarachnold space L5 butterfly vertebra (arrow)

Figure 7 (A-E}): Segmental spinal dysgenesis - Sagital T2-weighted (A and B), axial T2-welghted (C and D}, and sagittal CT reconstruction (E)
of lumbesacral spine shows focal lumbar kyphotlic daformity {arow (0 A and E) with indiscarmible spinal cord at the same level, nermal spinal
canal dimension of cranial segment {C) and bulky low lying caudal cord segment (“in B and D)



MANE]O DISRAFIA ABIERTA

Cesarea electiva embarazo a término, sin trabajo de parto y neurocirugia de la disrafia, si esta roto de urgencia, si indemne dentro de
las primeras 72h de vida, idealmente antes de las 12h en mielomeningocele.

Manejo inicial postparto

* Evaluar ubicacion, extensidn y anomalias congénitas asociadas

* Cubrir con aposito estéril humedecido con SF estéril

* Mantener en decubito ventral 6 lateral

* Mantener normotermia y SG IV

* Evaluaciéon por neurocirujano para cierre precoz

* Iniciar antibiotico empirico

* Evaluar con ecografia cerebral ventriculomegalia y otras malformaciones del SNC
* Evaluar con ecografia abdominal alteraciones renales

* Rx de columna vertebral y EElI

* Tomar examenes preoperatorios
* Manejo libre de latex
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®  Cirugia fetal:

®  Cirugia post natal:




MANE]O DISRAFIA ABIERTA

Manejo postoperatorio

* Decubito ventral

* Manejo libre de latex

* Obs aparicion de hidrocefalia

* Ecografia cerebral seriada

* TAC de cerebro antes de la instalacion de DVP

* Neurorehabilitacion

 Evaluacion por urologia (vejiga neurogénica) y traumatologia (pie bot y escoliosis)




ESPINA BIFIDA OCULTA

= Si lesion sobre zona lumbar, no hay déficit neurologico al nacimiento, pero puede ocurrir encordamiento de la
médula espinal posteriormente

®  Trastornos de la formacion caudal del tubo neural (neurulacion secundaria) y tienen piel intacta sobre la lesion

= Sin protrusion de elementos espinales

= Estigmas dérmicos:
= Cabello
= Aplasia cutis
= Hoyuelo o sinus
= Hemangioma

®  Decoloracién de piel 6 lipoma

l: i
L"

Fig. 1 Photograph of a simple sacral dimple in a 1-month-old boy



Table Z: Classification of cutaneous markers based on index of
suspicion of underlying spinal dysraphism

Hypertrichosis Telangiectasia

Dimples {large, = 2.5 e¢m from the Capillary malformation |port-wine stain) . -

anal VEarge, Ht‘n.’lil!-‘-!“ Figure 4 (A-C): Cutaneous manifestations — (A) Atrophic patch with
) ) ) ) dermal sinus (arrow); (B) Psaudotail (arrow) with hyperpigmentation

Acrochordons/pseudotails/true tails Hyperpigmentation (*). (C} Lipoma (black arrow) with dermal sinus (yellow arrow)

Lipormas Melanocytic nevi . ;

Hamangiomas Teratomas

Aplasia cutis or scar

Dermoid cyst or sinus

Figure 5 (A and B): Hypertrichosks — (A) Silky down type - short and
fine vellus hairs. (B) Faun fail type = long coarse terminal hairs
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TIPOS DE DISRAFIAS OCULTAS

= Lipoma intradural: infiltracion grasa de la médula espinal

= Diastematomelia: espicula 6sea o banda fibrosa que divide la médula

= Quiste dermoide y epidermoide: invaginacion de epidermis superficial
= Tumor cauda equina: compresion de la medula

= Meningocele anterior sacral: herniacion anterior dentro de la pelvis

= Médula anclada:
®  Primaria: médula fija ancha impidiendo migracion hacia arriba

®  Secundaria: fijacion 6 compresion de médula a partir de adherencias postoperatorias, bandas fibrosas, lipomas y quistes

=  Sindrome de regresion caudal: fusion de nervios hasta agenesia de médula, cambios atroficos de musculos y
huesos de piernas



VOLVIENDO AL CASO...




El estudio confirma el diagnostico de disrafia espinal oculta por la presencia de filum terminal anormal y medula
espinal anclada

La RN no tenia evidencia de reflujo, hidroureter, ni hidronefrosis, lo que sugiere funcion urinaria normal in utero

La paciente desarrollo funcion urinaria normal al 5° dia de vida y actualmente se encuentra en seguimiento para
descartar recurrencia u otras alteraciones neurologicas

Note que la paciente no presentaba ninguna de las alteraciones descritas como frecuentemente acompanantes del
defecto vertebral y de la médula espinal

En la mayoria de los casos de médula anclada el sitio de insercion es mas caudal, resultando en elongacion de la
médula espinal terminando en L2-L4

Se realizara control con RM a los 6 meses de vida para delinear extension de la anormalidad y necesidad de
reparacion



GRACIAS!
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