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Suspeita de Esquizencefalia em exame de Ultrassonografia Pré-Natal:
um relato de caso

Suspected Schizencephaly on Prenatal Ultrasound: a case report
Sospecha de Esquizencefalia en la Ecografia Prenatal: reporte de un caso

Pedro Paulo Mendes D’Antona*, Hugo Blosfeld D’Antona?, Isabela Blosfeld Mansour?.

RESUMO

Objetivo: Apresentar um relato de caso no qual se identificou uma lesdo compativel com o diagnostico de
esquizencefalia em feto de 26 semanas durante exame de ultrassonografia bidimensional pré-natal. Detalhamento
do caso: Secundigesta de 19 anos e 10 meses, com gestacao tdpica Unica de 26 semanas e 4 dias compareceu
ao servico de saude para realizar exame de ultrassonografia suspeitando de gravidez. A paciente, ndo havia feito
nenhum outro exame prévio ou consulta de pré-natal durante a gravidez atual, e ndo soube informar a data da
Ultima menstruagdo. Durante 0 exame observou-se no polo cefélico fetal aparente leséo em fenda bilateral,
conectando o sistema ventricular e o espaco subaracnoéideo, tendo como hip6tese diagndstica esquizencefalia tipo
Il. Consideracdes finais: Apesar de ser uma anomalia rara, a esquizencefalia € um transtorno neuronal que pode
gerar manifestagfes clinicas de diversas gravidades, indo desde a presengca de convulsées que podem ser
controladas, a severos déficits de desenvolvimento nervoso e motor.
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ABSTRACT

Objective: Present a case report in which a lesion compatible with the diagnosis of schizencephaly in a 26-week
fetus was identified during two-dimensional prenatal ultrasound examination. Case details: Second pregnancy of
19 years and 10 months, with a single topical pregnancy of 26 weeks and 4 days, went to the health service to
perform an ultrasound examination suspecting pregnancy. The patient, had not had any previous exam or prenatal
consultation during her current pregnancy, and was unable to inform the date of her last menstrual period. During
the examination, an apparent lesion in a bilateral cleft was observed at the fetal cephalic pole, connecting the
ventricular system and the subarachnoid space, with schizencephaly type Il as the diagnostic hypothesis. Final
considerations: Despite being a rare anomaly, schizencephaly is a neuronal disorder that can generate clinical
manifestations of various severities, ranging from the presence of seizures that can be controlled, to severe deficits
in nervous and motor development.
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RESUMEN

Objetivo: Presentar un caso clinico en el que se identific6 una lesién compatible con el diagnostico de
esquizencefalia en un feto de 26 semanas durante una ecografia prenatal bidimensional. Detalle del caso:
Segundo embarazo de 19 afios y 10 meses, con un solo embarazo tépico de 26 semanas y 4 dias, acudié al servicio
de salud para realizarle una ecografia sospechando embarazo. La paciente, no habia tenido ningin examen o
consulta prenatal previa durante su embarazo actual, y no pudo informar la fecha de su ultimo periodo menstrual.
Durante la exploracion se observo una aparente lesion en hendidura bilateral en el polo cefélico fetal, que conecta
el sistema ventricular y el espacio subaracnoideo, con la hip6tesis de diagnéstico de esquizencefalia tipo IlI.
Consideraciones finales: A pesar de ser una anomalia poco frecuente, la esquizencefalia es un trastorno neuronal
gue puede generar manifestaciones clinicas de diversa gravedad, que van desde la presencia de convulsiones
controlables, hasta déficits severos en el desarrollo nervioso y motor.

Palabras clave: Esquizencefalia, Ultrasonido, Atencién prenatal.
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INTRODUCAO

A esquizencefalia € um transtorno raro de migracéo neuronal, caracterizada por fendas repletas de liquido
cefalorraquidiano (LCR) que se estendem desde a superficie dos hemisférios cerebrais (pial) até a superficie
ventricular (epéndima) (HUNG PC, et al., 2018; NABAVIZADEH SA, et al., 2014; TANWIR A, et al., 2018).
Acredita-se que a migracdo neuronal anormal que da origem a esta malformagéo pode ocorrer desde as
primeiras semanas de gestacao até o quinto més (HUNG PC, et al., 2018; TANWIR A, et al., 2018).

Nos Estados Unidos estima-se que a esquizencefalia ocorre 1.54 a cada 100 mil partos por ano.
Morfologicamente, este transtorno pode ser classificado em dois, Tipo | e Tipo Il. O primeiro, também chamado
de esquizencefalia de “labios fechados”, acontece quando a manta cerebral tem fendas fusionadas, sem
relagdo com o sistema ventricular. Ja o segundo é chamado de esquizencefalia de “labios abertos”, devido
ao estabelecimento de conexdo do ventriculo lateral com o espaco subaracnoide preenchido com LCR
(TANWIR A, et al., 2018).

Os diferentes tipos de esquizencefalia tém influéncia significativa no prognéstico de cada caso, como
observado em alguns estudos, 0s quais apontaram que les@es pequenas e unilaterais, sem envolvimento do
cértex motor, estdo mais associadas apenas a episddios convulsivos, por vezes isolados, porém sem a
presenca de outras manifestagBes, como deficiéncias no desenvolvimento neuropsicomotor. No entanto, 0s
pacientes que apresentam lesdes esquizencefalicas bilaterais com “labios abertos” possuem pior prognéstico
(BARKOVICH A, et al., 2012; BATTAGLIA G, et al., 2003; NABAVIZADEH SA, et al., 2014).

Desta forma, dependendo do grau de extenséo das lesdes associadas, a esquizencefalia pode apresentar
diversos tipos de manifestagfes clinicas, estando entre os sinais mais comuns a epilepsia, convulsdes,
hidrocefalia, hemiparesia, retardo neuropsicomotor e atrasos no desenvolvimento (BAIK SW, et al., 2020;
RIOS LTM, et al., 2012; TANWIR A, et al., 2018).

Comumente pode-se observar a esquizencefalia associada a outras malformacdes do sistema nervoso
central, como ventriculomegalia, polimicrogiria, entre outros, o que pode agravar o quadro clinico do paciente
e comprometer sua qualidade de vida (RIOS LTM, et al., 2012).

Apesar de sua etiologia ainda ndo ser completamente entendida, acredita-se que sua origem seja
heterogénea. S&o observadas algumas associacdes entre este distdrbio e a presenca de infec¢des uterinas
durante a gestacgédo, traumas, exposi¢ao fetal a teratogénicos ou até morte de gémeos monozigéticos, assim
como casos de hipoxia-isquemia. A perturbacéo vascular fetal durante o final do primeiro trimestre ou inicio
do segundo também é estudada como forte fator de risco (KHALID R, et al., 2018; NABAVIZADEH SA, et al.,
2014). O diagnéstico da esquizencefalia pode ser feito no periodo pré-natal, através da identificagdo das
fendas durante exame de ultrassonografia bidimensional, porém esse diagnostico durante a gestacéo ainda
permanece raro (CURRY CJ, et al., 2005).

No pos-natal o diagnéstico pode ser realizado através de ultrassonografia tridimensional transfontanela,
ou ainda por exames de ressonancia magnética (HOWE DT, et al., 2012). Entretanto salienta-se a importancia
do diagndstico pré-natal da esquizencefalia para que haja correto aconselhamento dos pais, assim como
acompanhamento longitudinal do caso, buscando favorecimento no prognéstico do paciente.

Atrasos moderados a severos em avaliagdes psicomotoras estdo associados as fendas unilaterais grandes
nos exames, enquanto que distdrbios motores contralaterais ou convulsdes estdo associados as fendas
unilaterais menores correlacionando com, geralmente, um desenvolvimento intelectual normal e sem grandes
alteracbes. Além disso, areas de lesfes sdo associadas as regibes de hipotensao fetal e dano cortical
isquémico, dependendo do territdrio encefélico vascular afetado pelas fendas que podem ser simétricas ou
ndo junto com o cortex cerebral que o circunda que sempre é anormal tendo uma distancia menor até
circunvolugdes aberrantes que convergem para as fendas (CURRY CJ, et al., 2005).

Héa casos de fissuras occipitais, face orbitaria dos lobos frontais, regido peri-silviana, bilaterais, massa
encefalica perdida (geralmente associada a severidade de epilepsias no neonato até criancas), fendas
unilaterais (correlacionado com severos atrasos motores e convulsdes (CURRY CJ, et al., 2005).
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Diante do exposto, o objetivo deste trabalho foi apresentar um relato de caso no qual se identificou uma
lesdo compativel com o diagndstico de esquizencefalia em feto de 26 semanas durante exame de
ultrassonografia bidimensional pré-natal.

DETALHAMENTO DO CASO

Secundigesta de 19 anos e 10 meses, com gestacao tépica Unica de 26 semanas e 4 dias compareceu ao
servico de salde para realizar exame de ultrassonografia suspeitando de gravidez. A paciente ndo havia feito
nenhum outro exame prévio ou consulta de pré-natal durante a gravidez atual, e ndo soube informar a data
da Ultima menstruacdo. A paciente assinou o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)
autorizando a divulgacdo do achado para finalidade de pesquisa cientifica.

Na primeira gestacdo da paciente, ndo ocorreram diagnosticos pré-natais de doencas, seguindo o curso
normal até 40 semanas de gestagdo. A demora a realizacdo do exame de ultrassonografia na gestacao foi
pelo isolamento social provocado pela pandemia do COVID-19, obrigando a paciente a retardar o inicio do
pré-natal para que ndo tivesse contato presencial com outras pessoas. O exame foi realizado pela suspeita
de gestacao por causa do atraso menstrual conhecido como um dos sinais sugestivos de gestacao.

O exame ultrassonogréfico foi realizado com equipamento dindmico convexo em modo bidimensional, e
evidenciou feto em situacao longitudinal, com apresentagéo cefalica, dorso posterior, movimentos fetais e
respiratérios presentes, e batimentos cardiacos fetais ritmicos de 124 batimentos por minuto. As
caracteristicas da biometria fetal foram compativeis com os valores de referéncia para 26 semanas.

O peso fetal foi estimado no percentil 10, com o feto pesando aproximadamente 924g e a estatura fetal
observada foi de 37,3 cm. Em relacéo aos 6rgdos internos, a coluna vertebral, 6rgdos abdominais e membros
ndo apresentaram alteracdes visiveis. Durante o exame observou-se no polo cefélico fetal aparente lesdo em
fenda bilateral (seta na imagem), conectando o sistema ventricular e o espago subaracndéideo, tendo como
hip6tese diagnostica esquizencefalia tipo Il (Figura 1).

Figura 1 - Imagem obtida na ultrassonografia evidenciando cérebro com aparente fenda
bilateral, com conex&o do sistema ventricular com o espaco subaracnéideo.

2.3 trim
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Fonte: D’Antona PPM, et al., 2021.

Devido a suspeita do quadro de malformacdo encefélica, a gestante foi encaminhada para
acompanhamento pré-natal de alto risco e ao aconselhamento por servico especializado, sendo assistida até
um parto cesariano com 38 semanas gestacionais.
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A crianca nasceu em bom estado geral, ativa, reativa, sendo examinada por uma Tomografia
Computadorizada de Cranio que diagnosticou redugdo volumétrica do parénquima cerebral supratentorial,
sobretudo nos lobos frontal, temporal e parietal bilateralmente, os quais se encontravam preenchidos por
material hipodenso, densidade semelhante ao liquor com ampla comunicagdo com os ventriculos laterais e
solugédo de continuidade da foice cerebral, compativel com esquizencefalia. A crianca atualmente realiza
acompanhamento com profissional médico neuropediatra.

DISCUSSAO

O exame ultrassonografico é utilizado como ferramenta diagnéstica de primeira escolha para examinacao
fetal na pratica clinica e permite a avaliacdo tanto do crescimento e desenvolvimento do feto como do fluxo
sanguineo na placenta, o que garante informacfes valiosas aos profissionais quanto aos aspectos de
desenvolvimento fetal. Entretanto, em alguns casos como obesidade materna, cranio ossificado, sombra
acustica no final da gravidez, que geram resultados inconclusivos, exames complementares sao necessarios
para investigacdo minuciosa (SEFIDBAKHT S, et al., 2016).

O diagnéstico da esquizencefalia no pré-natal é baseado na identificagdo das malformacfes através dos
exames de ultrassonografia bidimensional realizados, sendo este diagndstico precoce muito importante para
gue haja preparo e aconselhamento adequado da familia do bebé, assim como planejamento para o seu
acompanhamento a longo prazo. Contudo, o diagnéstico antenatal ainda é extremamente raro. Em pesquisa
realizada na Califérnia, de 63 casos registrados de esquizencefalia, em apenas um deles houve suspeita
durante a gestacdo (CURRY CJ, et al., 2005).

Ja em uma pesquisa, identificaram 12 casos com suspeita pré-natal, de 19 observados, contudo, é
necessario pontuar que, neste caso, a ressonancia magneética fetal foi utilizada para auxiliar nos diagnésticos.
No presente relato ndo foram realizados exames complementares para confirmacao da hipétese diagndstica,
uma vez que nao houve retorno da gestante para acompanhamento (HOWE DT, et al., 2012).

Dentre as caracteristicas maternas, destaca-se neste caso a baixa idade da gestante, aspecto ja
identificado como fator de risco fortemente associado a ocorréncia da esquizencefalia (DIES KA, et al., 2013;
HOWE DT, et al., 2012). Além disso, supde-se a existéncia de outros fatores ambientais influenciadores para
0 aparecimento desta malformacao, porém estes ndo puderam ser confirmados devido a evasdo da paciente.
Deve-se considerar também as semanas de gestagdo, uma vez que a idade média de suspeita é de 24
semanas e que ndo existem relatos na literatura de identificacdo da esquizencefalia por ultrassonografia antes
de 20 semanas (CURRY CJ, et al., 2005; GOMES AG, et al., 2005; HOWE DT et al., 2012; TACCHINO EH,
et al., 2020). No caso aqui apresentado, a patologia foi observada na 262 semana.

Quanto as caracteristicas fetais, sabe-se que a esquizencefalia pode vir acompanhada de outras
malformacgfes congénitas como por exemplo agenesia da cavidade do septo pelicido, agenesia do corpo
caloso e alteracdes do nervo 6ptico (TACCHINO EH, et al., 2020). Estas associa¢cdes podem piorar
significativamente o prognéstico e qualidade de vida do feto afetado (BARKOVICH AJ, et al., 2012;
NABAVIZADEH SA, et al., 2014). No caso apresentado, durante o exame de ultrassonografia, ndo foram
observadas caracteristicas correspondentes a outras malformacdes. Contudo, € importante salientar a
necessidade de exames de imagem complementares como a ressonancia magnética fetal ou ainda exames
pés-natais, como ultrassonografia transfontanelar, para confirmar o diagndstico de cada caso, assim como
verificar presenca de outras anomalias.

Em uma pesquisa avaliaram e acompanharam longitudinalmente uma série de casos de pacientes com
esquizencefalia. Neste estudo as primeiras manifestagdes clinicas do transtorno eram observadas geralmente
antes do primeiro ano de idade. Nos casos avaliados de esquizencefalia unilateral, o sintoma inicial mais
frequente foi de hemiparesia, seguido por convulsdes. Ja nos casos de esquizencefalia bilateral, o sintoma
mais observado foi de convuls@es, seguido de atrasos no desenvolvimento e déficits de linguagem. Registrou-
se também que os déficits neuroldgicos foram detectados na maioria dos pacientes observados durante o
primeiro ano de vida, especialmente nos portadores de fendas bilaterais (HUNG PC, et al., 2018).
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Ainda que a ocorréncia da esquizencefalia seja muito rara, a do tipo Il ocorre com mais frequéncia do que
a tipo | haja vista que 60% das esquizencefalias unilaterais diagnosticadas sdo do tipo aberto (UGBOMA EW,
et al., 2016). Estas fendas podem ser uni ou bilaterais, simétricas ou assimétricas e podem ocorrer em
qualquer lugar no cérebro (BARKOVICH AJ, et al., 1988). O tamanho das fendas, assim como a sua uni ou
bilateralidade pode ser um grande fator determinante no progndstico do paciente (BARKOVICH AJ, et al.,
1992; HOSSEINZADEH K, et al., 2013; HUNG PC, et al., 2018; LIANG JS, et al., 2002; NABAVIZADEH SA,
et al., 2014). Apenas metade dos casos de esquizencefalia sao bilaterais, os quais geralmente estdo mais
associados a um quadro de deficiéncia cognitiva grave (BANSAL N, et al., 2012).

O principal diagnoéstico diferencial dessa patologia é a porencefalia caracterizada por uma cavidade que
pode se desenvolver em periodos pré ou pds-natal em um dos hemisférios cerebrais, associados a
comunicacdes com ventriculos até a possibilidade de serem cistos fechados contendo liquidos sendo néo
comunicantes com o resto do encéfalo (HUNG PC, et al., 2018).

No caso aqui apresentado, observaram-se fendas bilaterais, com aparente conex@o entre o sistema
ventricular e o espago subaracnoéideo, caracterizando a fenda como do tipo “labio aberto” e bilateral. Supbe-
se que o prognéstico, neste caso, seria desfavoravel, porém esta suspeita ndo pode ser confirmada. A partir
destes achados, ressalta-se a baixa prevaléncia e mau prognéstico associados as caracteristicas identificadas
neste relato de caso. Reiteramos, também, a necessidade de maiores investigacdes, assim como realizagao
de exames complementares, como ressonancia magnética fetal, a fim de confirmar possiveis malformacdes
observadas em exames bidimensionais, como a ultrassonografia.

Apesar de ser uma anomalia rara, a esquizencefalia € um transtorno neuronal que pode gerar
manifestacdes clinicas de diversas gravidades, indo desde a presenca de convulsGes que podem ser
controladas, a severos déficits de desenvolvimento nervoso e motor. Porém, apesar do impacto que pode
gerar na qualidade de vida da pessoa afetada, o diagnostico precoce da esquizencefalia, principalmente em
periodo pré-natal, ainda acontece em carater excepcional, o que pode ser considerado desfavoravel para o
auxilio e acompanhamento da familia da crianca. Desta forma, conclui-se que ha necessidade de mais
estudos com a criacdo de protocolos de rastreio mais eficazes para a detecgdo precoce de casos dessa
malformacé&o.
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