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Prevencion o Manejo de Defectos del Tubo Neural (DTN)

Introduccion

Los defectos del tubo neural reline a un grupo de anomalias de la columna
vertebral y /o el cerebro que ocurre durante el embarazo debido al cierre
incompleto del tubo neural, que habitualmente completa su cierre alrededor
de la 4ta semana post-concepcional. Las mas frecuentes son, la
anencefalia que es incompatible con la vida, (la ausencia total o parcial de
huesos del craneo, de piel y tejido cerebral), la espina bifida (no cierre de
la columna vertebral con exposicion o no de la médula espinal, de las
meninges 0 ambas) asociada o no a hidrocefalia y el encefalocele (hernia
de las meninges y tejido cerebral fuera del crdneo) ambas patologias no
solo con elevada mortalidad sino con importante y frecuente discapacidad
de los sobrevivientes. La severidad de las secuelas estan en funcion de la
localizacion del defecto, de su tamafio y del tejido neuronal danado.

Luego de extensos estudios epidemioldgicos Little y Elwood (1) llegan a la
conclusion de que factores genéticos y ambientales son responsables de
éstas anomalias. Se han encontrado variaciones geograficas y sociales en la
prevalencia de los DTN.

Prevalencia

Un actual estudio realizado en China (2) encontré que el 10% de los
defectos congénitos al nacer eran defectos del cierre del tubo neural, siendo
su prevalencia 12,2 por cada 10.000 nacimientos pero, en ciertas regiones
del pais era de 60 y en otras de 10 por cada 10.000 nacimientos (3). La
edad materna y la ingesta de acido fdlico incidian en estas diferencias. En
Australia fue de 16 por cada 10.000 nacidos (4), en la India entre 4 y 15
por cada 10.000 nacidos vivos (5), en USA de 5 (6) , en Escocia 11 (7) y
en Checoeslovaquia 12 por cada 10.000 nacimientos. En América Latina el
pais que posee mayor informacidn es Chile a través de Estudios
Colaborativos con el Centro Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
(ECLAMC) castilla@centroin.com.br (8). En todos los casos se encuentra
una clara disminuciéon de su prevalencia ya que varios paises han aceptado
la recomendacion de la ingesta de acido félico y/o suplementacion de los
alimentos.

Prevencion

Un estudio realizado en Australia (4) en 6.425 mujeres, mostré una
disminucion de los DTN de 72% (RR = 0,28 IC 0,13-0,58) después de la
administracion peri-concepcional de folato, no encontrandose efectos
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adversos. A su vez no hubo diferencias cuando se le administré solo
vitaminas. En Argentina (9) luego de la fortificacién de los alimentos con
acido foélico, observé que la espina bifida disminuyd en 51% vy la anencefalia
un 42%. En Europa (10) donde participaron 18 paises la reduccion, luego
de recomendarse 0,4 mg de suplemento diario de acido folico a mujeres sin
riesgo, la reduccion de los DTN fue 30% pero para ello se requiere
permanente informacion para que la poblacion tome conciencia sobre la
importancia de esta practica. Para mujeres con riesgo (antecedentes
familiares o personales) de anomalias del tubo neural) la dosis
recomendada es 10 veces mayor (4 mg por dia) y la reducciéon de DTN fue
de entre 25% y 30% (11) y 54% (12). Pitkin (12) asume que la séla
recomendacion de acido fdlico no es suficiente y es necesaria la fortificacién
de ciertos alimentos, aunque la controversia es cudl es el nivel adecuado de
fortificacion. Botto (13) en USA dice que la recomendaciéon por si sdla es
inefectiva para la proteccién de una poblacién y debe complementarse con
la suplementacion de acido félico en los alimentos.

La utilizacidn de drogas antiepilépticas en el periodo peri-concepcional
(carbamazepina) pueden incrementar la incidencia de estos defectos.

Diagnostico

Los procedimientos para el diagndstico para DTN incluye: a) marcadores en
sangre como la alfa feto proteina y la actividad de la acetilcolinesterasa b)
ecografia antenatal c) amniocentesis (en casos seleccionados). Ello es muy
importante para el manejo obstétrico por lo que es crucial la calidad del
laboratorio (disponibilidad de estandares apropiados) y las habilidades de
los ecografistas.

El tiempo éptimo para ello es entre la 10 y 18 semanas (14). En caso de los
marcadores en sangre para el diagnéstico de DTN sus valores son
significativos cuando ellos son mas del doble de la mediana de los valores
de referencia. La ecografia tiene similar sensibilidad que los marcadores en
sangre pero menos falsos positivos. Los niveles de alfa feto proteina en el
liquido amnidtico estdn también elevados en caso de DTN. Otros autores
(15) han encontrado mayor sensibilidad con el uso de los marcadores en
sangre. El uso de ecografia tridimensional (E3D) y 4 (E4D) son de utilidad
para los casos de anomalias faciales, malformaciones esqueléticas y DTN
(16). En un estudio realizado en Polonia (17) mostré que los defectos
congénitos diagnosticados en el periodo prenatal que podrian necesitar
cirugia fueron los defectos del tubo neural el 29% (63/218) y los de la
pared abdominal 17%. El hidrocéfalo fue diagnosticado en el 50% de los
casos. La resonancia magnética podria ser de utilidad en los casos de que la
visualizacion ecografica sea subdptima o cuando se sospecha hemorragia
intracraneal. .

Tratamiento

La cirugia temprana tiene como objetivo reducir el rapido deterioro
neuroldgico de nifios con DTN y preservar los tejidos neuronales hasta que
una reparadora cirugia fuese posible. Por ello la identificacién temprana es
esencial para estos casos
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Los recientes avances en cirugia fetal (larga experiencia en animales)
podrian llegar a reparar un mielomeningocele asi como una hidrocefalia y
una malformacién de Arnold-Chiari que frecuentemente se asocia a
mielomeningocele (16) (17) y con ello mejorar los handicaps en los nifios.
En Checoeslovaquia (18) encuentran que la prevencion secundaria en casos
de DTN es exitosa entre 55% y 96%. La sobrevida en el primer afo en caso
de hidrocéfalo congénito es de 63% y en casos de DTN entre 75% y 84%.
Hay que tener en cuenta el riesgo que afronta el feto y la madre y su
reservado prondstico. En el momento actual no es ni debe ser un
procedimiento de rutina y una futura posibilidad para mejorar la sobrevida
de estos nifios, es obtener habilidades en estos procedimientos que hoy
debieran realizarse sélo en unidades de alta complejidad con una unidad
neonatal de cuidado intensivo de primer nivel.

Conclusion

Los defectos del tubo neural son patologias severas con alta mortalidad y
secuelas. Su prevalencia varia entre paises y dentro de los paises estando
asociadas en su etiopatogenia causas genéticas y ambientales. La
prevencidn sobretodo con ingesta de acido fdlico en el periodo peri-
concepcional y durante el embarazo ha mostrado una importante reduccién
de los DTN sin haberse observado efectos adversos. El diagndstico
temprano por ecografias o marcadores en sangre como la alfa feto proteina
son importantes. Cirugia reparadora temprana es necesaria para reducir la
mortalidad y el deterioro neuroldgico severo. Tal vez en un futuro la cirugia
fetal pueda tener un trascendente rol.
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