Revista Cientifica da FMC. Vol. 15, n? 1, 2020 - Edicdo Bilingue

ARTIGO ORIGINAL

DOI 10.29184/1980-7813.rcfmc.263.vol.15.n1.2020

ESQUIZENCEFALIA DE LABIO ABERTO UNILATERAL E CISTO
PORENCEFALICO: RELATO DE CASO

UNILATERAL OPEN LIP SCHIZENCEPHALY AND PORENCEPHALIC CYST: CASE REPORT

Flavia Freitas de Souza Monteiro', Valéria de Almeida Ferreira', Nathélia Azevedo Moriguti?

1. Discentes do Curso de Graduacdo em Medicina; Faculdade de Medicina de Campos/RJ.

2. Médica Neuropediatra. Professora da Faculdade de Medicina de Campos/RJ.

Instituicdo: Hospital Plantadores de Cana. Av. José Alves de Azevedo, 337 - Parque Rosario, Campos dos

Goytacazes - RJ, 28025-496

RESUMO

A esquizencefalia é uma malformacdo rara do
desenvolvimento cortical, caracterizada por uma fenda
delineada por substancia cinzenta que conecta a
superficie cortical ao lumen do ventriculo lateral,
podendo ser de labio aberto ou fechado, uni ou bilateral.
O estudo tem por objetivo descrever um caso clinico de
esquizencefalia de labio aberto, bem como seu
diagndstico através de exames de imagem, com achados
caracteristicos. Caso: paciente de dois anos de idade, sexo
masculino, diagnosticado com esquizencefalia de labio
aberto a direita e cisto porencefdlico a esquerda,
confirmado por ressonancia magnética. Apresenta como
manifestacdes: retardo mental, quadriplegia espatica e
epilepsia controlada por medica¢ées. Sendo uma doenca
com manifestagOes variadas, é necessario um diagndstico
preciso, com exames adequados, a fim de que o mesmo
seja dado o mais precocemente possivel, evitando atrasos
naconducdo terapéutica.
Palavras-chave: Esquizencefalia, Cisto Porencefalico,
Ressonancia Magnética.

ABSTRACT

Schizencephaly is a rare malformation of cortical
development, characterized by a slit delineated by gray
matter that connects the cortical surface to the lumen of
the lateral ventricle, which may be unilateral or open,
closed lip. The aim of this study is to describe a case of
open lip schizencephaly, as well as its diagnosis through
imaging exams, with characteristic findings. Case: Two-
year-old male patient, diagnosed with right-sided open-lip
schizencephaly and left porencephalic cyst, confirmed by
magnetic resonance imaging. Its manifestations include:
mental retardation, spastic quadriplegia and medication-
controlled epilepsy. Being a disease with varied
manifestations, it is necessary an accurate diagnosis, with
adequate examinations, so that it is given as early as
possible, avoiding delays in the therapeutic conduction.
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INTRODUCAO

A esquizencefalia é uma anomalia congénita
rara do desenvolvimento do cortex cerebral,
caracterizada por uma fenda no cérebro conectando
a pia-mater aos ventriculos cerebrais. Os contornos
da fenda sdao delineados por substancia cinzenta
displasica. As causas da esquizencefalia sdo diversas
podendo englobar teratégenos, infecgdo pré-natal,
trauma materno ou muta¢des no geneEMX21.
Notou-se que mulheres jovens apresentam maior
risco de terem filhos com esquizencefalia. O
consumo de alcool e a auséncia de pré-natal
constituem, também, fatores de risco
independentes, com maior possibilidade de
acometimento entre as maes mais jovens2.

A esquizencefalia pode ser uni ou
bilateralmente, apresentando-se de duas formas:
tipo | (“labios fechados”) caraterizada por fendas
fundidas no manto cerebral, enquanto que o tipo Il
(“labios abertos”) apresenta aberturas separadas
contendo liquido cefalorraquidiano ligando o
ventriculo lateral ao espago subaracndideo3. Sua
prevaléncia é de 1,54 para cada 100 000 nascidos
vivos*.

Entre seus principais diagndsticos
diferenciais esta o cisto porencefalico, definido por
uma cavidade no cranio revestida por substdncia
branca (glidtica) sem substancia cinzenta a lhe
circundar, como se da no caso da esquizencefalia.
Nesta Ultima, sua causa pode resultar de uma injuria
intradtero adquirida, a qual comprometa a zona
germinativa que precede a migracdo neuronal,
enquanto que na porencefalia, o insulto ocorre apds
esta migracdo®.

As manifestag¢Ges sdo variadas, podendo ser
desde auséncia de alteracdes cognitivas com
manifestagdo de convulsdo na idade adulta, ou
hemiparesia e pequeno comprometimento no
desenvolvimento até importante déficit cognitivo
com quadriparesia. Alguns pacientes ndao possuem
comprometimento neurolégico, sendo a anomalia
apenas um achado de exame. A melhoria dos exames
de imagem neuroldgicos aumentou a possibilidade
diagnéstica da esquizencefaliain vivo?.

A ressonancia magnética é considerada o
melhor exame para diagndstico das esquizencefalias.
Entretanto, a tomografia computadorizada, mesmo
apresentando menor sensibilidade, é muito valida,
devido ao seu menor custo e maior acessibilidade. Os
exames de imagem permitem uma demonstragao
anatdmica satisfatoria para precisar o diagndstico e

pressupor o progndstico, contanto que as
caracteristicas peculiares da esquizencefalia sejam
observadas no exame®.

A intervencdo se dd de acordo com as
manifestaces apresentadas pelo paciente, as quais,
comumente, sao proporcionais ao tipo, extensao e
gravidade das lesGes. Histdria de convulsdo é comum
nesta patologia, e, frequentemente, se apresenta de
forma refrataria aos medicamentos convencionaisé.
Portanto, o tratamento tem como base o controle de
sinais e sintomas que afetem a qualidade de vida do
doente, além de uma terapéutica que potencialize ao
maximo seu desenvolvimento psicomotor,
emocional e social’. Faz parte do manejo, o
aconselhamento genético do individuo afetado e de
sua familia, principalmente quando a doenga tem
origem genéticab.

OBJETIVOS

Este estudo objetiva relatar a ocorréncia de
uma patologia rara, a esquizencefalia, ressaltando
suas manifestagdes e apresentacdes, bem como seus
critérios diagndsticos.

DESCRICAO DO CASO

TGIJS, masculino, dois anos, natural de
Campos dos Goytacazes-RJ, nascido de trinta e oito
semanas e trés dias, pesando 2.805 gramas e
guarenta e cinco centimetros de comprimento.
Nasceu com Apgar de 8 e 9 no primeiro e quinto
minuto respectivamente, seu cordao umbilical
possuia duas artérias e uma veia, o perimetro cefalico
era de trinta e quatro centimetros com fontanela
anterior ampla, abaulada e normotensa.

Em ultrassonografia obstétrica realizada na
trigésima quinta semana de gestacdo, observou-se
alteracdes confirmadas pela ultrassonografia
transfontanela no segundo dia de vida do paciente:
cortex cerebral esquerdo muito adelgagado, linha
média desviada para a direita e aumento de
ventriculos laterais, maior a esquerda. Realizou-se
tomografia computadorizada de cranio, ao terceiro
dia de vida, apontando: volumosa formacao cistica
no hemisfério cerebral esquerdo comunicante com o
ventriculo lateral ipsilateral, sugestiva de volumosa
esquizencefalia de labio aberto ou cisto
porencefalico (Figura 1); fenda liqudrica no
hemisfério cerebral direito comunicante com o
ventriculo lateral ipsilateral compativel com
esquizencefalia de labio aberto (Figura 2); agenesia
de septo pelucido; ectasia dos ventriculos laterais;
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Figura 1 - Cortes axiais,a direita e a esquerda, apresentando
volumosa formacdo cistica no hemisfério cerebral esquerdo
comunicante com o ventriculo lateral ipsilateral.

Figura 2 - Cortes axiais, a direita e a esquerda, apresentando
fenda liqudrica no hemisfério cerebral direito compativel com
esquizencefalia de labio aberto.

discreto desvio da linha média; fontanelas e suturas
alargadas. Observou-se pequenas calcificagGes
residuais junto a parede dos ventriculos laterais,
alteragbes provavelmente secundarias a infecgao
intradtero.

Sem intercorréncias, foi avaliado e liberado
com seis dias de vida, em boas condicGes, para
seguimento ambulatorial pela Neurocirurgia.
Porém, em quinze dias, internou-se o paciente, ao
ser evidenciado hidrocefalia (perimetro cefalico de
38 cm). Cursou com um episddio de crise convulsiva
e apods colocacdo de derivagdo ventriculo
peritoneal, com boa evolucdao, obteve alta
hospitalar.

No acompanhamento ambulatorial,
paciente com um més e cinco dias apresentava
movimentos oculares preservados, tonus presente
e forca muscular aparentemente preservada. Em
consultas posteriores, veio evoluindo bem, sem
crises convulsivas, todavia com notaveis atrasos do
desenvolvimento. Aos nove meses, ndo sustentava
a cabeca, ndo rolava, nem sentava. Com um ano,
mae relatou que estava sonolento, negou crises
convulsivas ou desvio do olhar, teve uma internacao

por escabiose que foi tratada. Sua medicacdo foi
corrigida e passava bem. O exame de
eletroencefalograma ndao acusava atividade
epiléptica e aressonadncia magnética, realizadacom 1
ano e 2 meses, confirmava extenso cisto
porencefalico no hemisfério cerebral esquerdo.

Dentre as avaliacOes especificas solicitadas
no acompanhamento ambulatorial, a
fisioterapéutica, realizada com 24 meses e 13 dias,
utilizando o sistema de classificacdo da funcgdo
motora grossa expandido e revisado GMFCR-E&R,
evidenciou nivel V (deficiéncias fisicas restringem o
controle voluntdrio do movimento e a capacidade de
manter posturas antigravitacionais de cabecga e
tronco); GMFM-88 total 0% (ndo realiza henhuma
atividade nas dimensdes do deitar e rolar, sentar,
engatinhar, ajoelhar, fica em pé e andar); e, na escala
de Asworth modificada, grau 3 (membros em flexdo
ou extensdo com dificuldades na movimentacg3o).

Expressou comportamento atipico de
acordo com a escala de Denver Il. No motor grosso
apresenta assimetria de movimentos pela
permanéncia de reflexos; na linguagem reage ao som
e apenas vocaliza; no motor fino adaptativo em
supino segue da direita até a linha média, fixa o olhar
em face e objetos, acompanha objetos em
movimento na linha média para acima e para baixo e
as vezes para direita, com movimento da cabeca
desencadeando reflexo tonico cervical assimétrico,
tenta alcancar brinquedo com o membro superior
esquerdo e no pessoal social observa um rosto e sorri
em resposta. Devido ao perimetro cefélico, ndo pode
seravaliado na postura de prono.

Apéds avaliacdo, recebeu diagndstico
fisioterapéutico de quadriplegia espdstica com
incapacidade funcional para cumprir marcos
motores compativeis a suaidade cronoldgica.

As demais avalia¢Oes pedidas pelo neurologista, nao
foram realizadas até o momento.

DISCUSSAO

A esquizencefalia é uma formacdo cortical
anO6mala constituida por fendas no parénquima
cerebral. Resulta de alteragBes destrutivas, na fase
embrionaria, que ocorrem antes da do término da
formacdo e migracdo neuronal. Essas fendas sao
margeadas por massa cinzenta anormal. Ja a
porencefalia surge em consequéncia de
modificagdes destrutivas que acontecem apds a
conclusdo da migragdo neuronal, sendo definida por
alteragdes cisticas no tecido cerebral, cujas fendas e
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paredes do cisto ndo possuem massa cinzenta
revestindo-as®.

Muitos autores afirmam em seus estudos a
tendéncia da esquizencefalia se manifestar de forma
unilateral, enquanto que outros defendem a
bilateralidade como forma mais comum ou mesmo
equivalente no numero de casos. Sendo que tanto
em casos unilaterais, quanto bilaterais, as fendas de
labios abertos sdo as mais encontradas’, °, °.

No caso relatado, o paciente apresenta
esquizencefalia unilateral a direita de labios abertos,
corroborando com a prevaléncia acima analisada,
além de extensa cavidade poroencefdlica a
esquerda, diagnosticada e confirmada por exame de
ressonancia magnética realizada com um ano e dois
meses de vida.

A tomografia computadorizada realizada
anteriormente, ndao definia se a alteracdo no
hemisfério cerebral esquerdo era uma volumosa
esquizencefalia de labios abertos ou um cisto
porencefalico. Todavia, a ressonancia é o exame que
tem maior sensibilidade, considerado padrao-ouro,
ela pode precisar o quadro diagnéstico. Interessante
notar que os locais mais frequentes das fendas
compreendem os lobos frontais ou parietais,
principalmente na regido da fissura Silviana e
concorrem com outras anormalias cerebrais, como a
agenesia do corpo caloso, presente em até 50%
casos auséncia de septo peltcido?, alteracdes estas
presentes no paciente relatado, cuja fenda do
hemisfério cerebral direito encontra-se no lobo
parietal, envolvendo afissurasilviana.

A etiologia da Esquizencefalia ocorre de
forma esporadica na maior parte dos casos, ainda
gue existam relatos de origem hereditaria, mutacoes
do gene homeobox ocasionalmente relacionados ao
EMX211, além de injurias infecciosas e agravos
diretos de origem toxica®.

No caso apresentado, ndo houve
identificagao precisa da causa da esquizencefalia do
paciente em questdo, uma vez que a mde do
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