Summary

Risk factors in spina bifida

Knowledge of spina bifida risk factors
is very important to prevent them in
the prenatal stage. A screening for :
spina bifida should include detailed :

history of exposure to risk factors,

fetal ultrasound examination and :
maternal serum biochemical mark- :

ers testing.
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SPINA BIFIDA

Obiective

Profilaxia spinei bifida presupune o buna cunoastere a factorilor
deriscimplicati. Spina bifida este o tulburare de dezvoltare fetala [1],
cauzata de dezvoltarea incompleta a structurii ontogenetice a arcului
vertebral al coloanei spinale, care este incomplet format sau absent,
fapt ce poate facilita protruzia maduvei spindrii. Malformatia spina
bifida se imparte in patru categorii: spina bifida oculta, spina bifida
chistica (mielomeningocelul), meningocelul si lipomeningocelul.
Cea mai frecventa localizare a malformatiilor sunt zonele lombare si
sacrale. Mielomeningocelul este forma cea mai grava si invalidizanta,
ce afecteaza functiile de miscare si cognitiva.

Scopul studiului a constat in studierea prevalentei, factorilor de
risc si istoricului familial la pacientii cu spina bifida.

Material si metode

Au fost analizate fisele de observatii de stationar si de ambula-
toriu ale pacientilor si radiogramele cu anomalii vertebrale.

Rezultate

Examinarea radiogramelor pacientilor (57) cu malformatii verte-
brale a evidentiat spina bifida in 8 (14%) cazuri. Pacientii prezentau
un spectru de deficite, dar cele mai importante au fost: impotenta
functionald a membrelor inferioare, dereglari sfincteriene, pierderea
sensibilitatii si disfunctie cognitiva. Spina bifida oculta cu defect
limitat al arcului vertebral la jonctiunea lombosacrata, fara protruzia
maduvei sau a membranelor acesteia, a fost descoperita accidental
la radiografie la 6 (10,5%) din copiii studiati.

Afost prezent dezechilibrul muscular, care a determinat contrac-
turi articulare si dislocarea soldului si deformarile spinale. Intervievarea
telefonicd a parintilor pacientilor studiati a relevat prezenta mai multor
factorilor de risc, sugerand o posibila relatie intre acestia si defectele
vertebrale. Astfel, evenimente stresante de viatd au semnalat 98% din
parinti, expunerea prenatala la pesticide - 56%, expunerea materna
la metale grele - 22%, diabet zaharat - 15%, obezitate — 25%, admi-
nistrarea de antipiretice — 8%, impreuna cu istoric de gripd sau febra
in timpul sarcinii - 23%.

Discutii

Mai multe studii anterioare, ca, de exemplu, Carmichael S.L.si
colab.[3] sugereaza ca stresul matern poate fi asociat cu un risc crescut
de defecte fetale. Acest studiu a analizat asocierea evenimentelor de
malformatii congenitale cu o viata materna stresanta. Defectele de
tub neural si expunerea la pesticide agricole au fost, la fel, evidentiate

in studiul condus de Rull R.P. si colab. [4]. Dezvoltarea spinei bifida sau
anencefaliei a fost relevanta in randul femeilor-lucratori agricoli cu
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pesticide, maiales la cele care nu au luat suplimente
de acid folic. Efectul poate fi legat fie de expunerea
materng, fie de cea paterna.

Defectele tubului neural apar intre zilele 17 si 30
de gestatie, cand mama nu stie ca este insarcinata,
iar fetusul este de dimensiunea unui bob de orez.
Prezenta la fat a unui tub neural deschis este
marcata de un nivel de alfa-fetoproteina ridicat
in lichidul amniotic. Concentratiile maximale ale
alfa-fetoproteinei in sdaptamanile 13-15 de sarcind
permit diagnosticul, iar confirmarea echografica
este posibila in sdptamanile 15-18. Encefalocelul sau
mielocelele acoperite de piele nu sunt detectate prin
alfa-fetoproteina.

in cadrul studiului lui Brender J.D. si colab. [5]
se releveaza cd defectele de tub neural, inclusiv
meningomielocelul, apar cu o rata de 4,2 ori mai
mare la mamele care au prezentat diabet zaharat in
timpul sarcinii.

Li Z. si colab. [6] au aratat intr-un studiu popu-
lational ca defectele congenitale vertebrale apar
la expunerea materna la antipiretice in contextul
gripei si febrei cu un risc semnificativ mai mare
decat expunerea la gripa sau febra fara adminis-
trarea de antipiretice. Urmarirea acestor mame in
acest studiu a aratat ca stoparea sarcinii a fost in
72% din cazuri si in 28% au fost nascuti vii. Defecte
cromozomiale au fost identificate in 16% cazuri, desi
numai 1,6% - in cazuri izolate. Dintre copiii nascuti
vii, 3 au murit in perioada neonatala. Alti 18 (86%)
au fost in viatda dupa o perioada medie de urmarire
de 3 ani. Din acest grup, 87% din pacientii cu varsta
peste 2 ani aveau pastrat mersul de sine stator, 72%
aveau dezvoltare neuronala normala, 11% copii
erau dependenti de scaunul cu rotile, 33% aveau
evenimente cerebrale.

Studiile recente sugereaza o asociere intre
obezitatea materna si unele anomalii vertebrale
congenitale. Stothard K.J. si colab. [7] au explorat
factorii de risc pentru defectele de tub neural. Acest
studiu subliniaza ca istoricul de sarcind anterioara
defect-afectatd, febra materna sau utilizarea de an-
algezice, antipiretice, contraceptive orale, expunerea
la fumatul pasiv pot fi asociate cu un risc de malfor-
matii vertebrale. Multi factori nocivi enumerati pot
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fi preveniti prin utilizarea de acid folic, consumul de
legume si fructe proaspete.

in managementul si diagnosticul prenatal
al malformatiilor vertebrale, Chaoui R. si colab. [8]
au aratat ca testul matern seric de alfa-fetoproteina
reprezinta un undice prenatal important predictiv de
defecte ale fatului. Utilizarea ultrasunetului, precum
si aimagisticii prin rezonanta magnetica in examina-
rea fatului in perioada prenatald poate contribui la
fmbunatatirea capacitatii de predictie a acestui test
in prevenirea aparitiei malformatiilor vertebrale.

Concluzie

Cunoasterea factorilor de risc ai spinei bifida are
0 mare importanta pentru prevenire la etapa pre-
natald. Un screening pentru malformatii vertebrale
embrio-fetale include istoricul detaliat de expunere
la factori de risc, examinarea cu ultrasunete a fatului
si testarea markerilor materni biochimici serici.
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