PREZENTARI DE CAZ

MALFORMATIE CEREBRALA EXTREMA —
CONSIDERATII CLINICE SI ETICE
PE MARGINEA UNUI CAZ

Florin Brezan'?, Ioana Codreanu’, Rodica Cretu?, Lucica Ghita?,
Mirela Ritivoiu'?, Diana Goran!, Ioana Alina Anca'?
!Universitatea de Medicind si Farmacie ,, Carol Davila ', Bucuresti
2Institutul pentru Ocrotirea Mamei si Copilului ,, Prof. Dr. Alfred Rusescu*, Bucuresti

— REZUMAT —

Rezumat. Hidranencefalia reprezintd una dintre malformatiile cerebrale extrem de rara si cu prognostic ne-
favorabil, cu impact psihoafectiv negativ asupra familiei si societatii. In mod obisnuit, cei afectati raman intr-o
stare vegetativa permanenta si necesita ingrijiri pe termen nelimitat. Desi majoritatea celor afectati decedeaza
in primele zile-luni de viata, o parte dintre ei supravietuiesc pana in decada a 2-a a 3-a de viata. Din punct de
vedere al tratamentului, ingrijirile acordate sunt pur paliative si sunt indreptate spre mentinerea functiilor vitale.
Concluzii. Hidranencefalia reprezinta o malformatie cerebrala rara, cu prognostic rezervat si speranta de viata
si calitate a vietii scazute. Diagnosticul impune o serie de probleme etice. Importanta diagnosticului prenatal se
impune prin faptul ca hidranencefaliare prezinta indicatie de avort terapeutic. O altd problema etica o ridica
ingrijirile medicale acordate, ce sunt pur paliative, pacientii fiind Tn stare vegetativa permanenta. Atat instituirea
tratamentului chirurgical pentru drenajul cantitatii excesive al LCR, céat si metodele noi terapeutice descrise in
literatura, de tipul coagularii endoscopice a plexurilor choroide, nu influenteaza statusul neurologic si dezvoltarea
neuropsihomotorie a pacientilor. Toate aceste date trebuie explicate clar apartinatorilor, pentru a nu-si ridica
sperante false In ceea ce priveste evolutia acestor bolnavi.

Cuvinte cheie: hidranencefalie, ecografie transfontanelara,
hemoragie periintraventriculara, prematuritate

INTRODUCERE

Hidranencefalia este definita ca absenta emis-
ferelor cerebrale, spatiul asociat acestora fiind plin
cu lichid cerebrospinal (LCR) (1). Atat cutia craniana,
cat si meningele sunt intacte si, In majoritatea ca-
zurilor, diencefalul si structurile fosei posterioare
sunt pastrate (1,2). In unele cazuri lobii occipitali
pot fi prezenti (1). Etiologia si mecanismul patoge-
nic implicate in producerea acestei malformatii ra-
man incd necunoscute. Printre ipotezele existente,
ocluzia vasculara bilaterala a arterei carotide in-
terne fetale pare a fi elementul central implicat in
dezvoltarea hidranencefaliei (3). Alte cauze vehicu-
late sunt: infectia intrauterina, cauze toxice, iatro-
gene, genetice i traumatismele produse in primul
trimestru de sarcinad (1). Datorita productiei crescute
a lichidului cerebrospinal la nivelul plexurilor co-

roide, dar si a absorbtiei reduse a acestuia se produce
cresterea presiunii intracraniene ce determina se-
cundar cresterea perimetrului cranian. Tratamentul
standard este reprezentat de drenajul LCR prin
punctii ventriculare/lombare repetate ori prin mon-
tarea unui sunt ventriculoperitoneal sau ventriculo-
atrial. Din punct de vedere neurologic pacientii men-
tin numai functiile SNV, acestia fiind incadrati in
stare vegetativa permanenta.

PREZENTARE DE CAZ

Prematur de sex masculin, in varsta de 33 de zile,
nascut la VG = 28 de saptamani, GN = 1.300 g,
scor Apgar 5-1 min, nastere spontana in prezentatie
craniand. Copilul provenit din sarcind investigata,
al 2-lea copil al unei familii tinere, cu parinti sa-
natosi, o sora sanatoasa, se interneaza in clinica
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IOMC pentru cresterea rapida a perimetrului cra-
nian. Clinic: afebril, stare generala grava, facies ne-
caracteristic, privire in ,,apus de soare®, macrocra-
nie, PC =37 mm (P > 97) (Fig. 1). Sugarul este po-
lipneic, cu sindrom functional respirator moderat:
tiraj intercostal si subcostal, murmur vezicular pre-
zent bilateral, fara raluri bronsice, Sp O2 =91-92%
cu aport suplimentar de oxigen, AV = 170-180 bpm,
zgomote cardiace ritmice, pulsuri periferice palpa-
bile bilateral, simetrice, fara edeme, alimentat prin
gavaj cu tolerantd digestiva buna, abdomen suplu,
depresibil, fard hepatosplenomegalie. Neurologic:
hipotonie generalizata, suturi craniene dehiscente,
fontanela anterioara larga de 7/3 mm, bombata,
pulsatila, plans slab, reflexe arahaice diminuate, pre-
zintd reflex de supt, dar necesitd alimentatie asis-
tata (gavaj).

FIGURA 1. Macrocranie cu particularitéti clinice de
hidrocefalie — privire in ,apus de soare*, viscerocraniu
discordant de mic comparativ cu neurocraniul

Ecografia transfontanelara (Fig. 2) releva ventri-
culi laterali dilatati pana la disparitia parenchimului
cerebral, cu plexuri coroide vizibile, nucleii bazali
si structurile fosei posterioare sunt evidentiabile
dar comprimate de dilatatia ventriculara. Lichidul
intraventricular transsonic, impur, cu aspect ima-
gistic sugestiv pentru ventriculita.

Concluzie: Hidranencefalie cu hidrocefalie in-
terna activa cu aspect de ventriculitd. Se comple-
teaza investigatia imagistica cerebrald cu examen
IRM cerebral ce evidentiaza parenchim cerebral
supratentorial inlocuit aproape in totalitate de ca-
vitati chistice cu continut mixt — LCR si hematic;
parenchim restant bazal temporal bilateral, bazal
frontal drept, mediobazal frontal stang, medial pa-
rietooccipital bilateral. Nuclei bazali si parenchim
infratentorial-cerebel, trunchi cerebral cu aspect
IRM in limite normale. Aspectul IRM concorda cu
cel al ecografiei transfontanelare (ETF), modifica-

rile fiind sugestive pentru hidranencefalie. Traseul
electroencefalografic (Fig. 3) de veghe — cu ritm de
fond delta 2-2,5 c¢/sec, amplitudine = 20 microV,
usor asimetric in derivatiile CTO stangi intricat cu
ritm de bandi beta in derivatiile anterioare. In deri-
vatiile de linie medianad nu se poate stabili ritmul
electroencefalografic din cauza reprezentarii slabe a
cortexului cerebral. Analiza cariotipica este 46 XY.

FIGURA 2. Ecografie transfontanelara — sectiune coronala.
Aspect ultrasonografic de hidranencefalie

In evolutie, sub tratament medicamentos pentru
reducerea productiei de LCR cu Acetazolamida si
terapie depletiva cu Furosemid i.v. si Manitol i.v.,
starea generald a sugarului se mentine grava, peri-
metrul cranian creste in medie cu 4-5 cm pe sapta-
mana si necesita efectuarea punctiilor ventriculare
repetate cu extragerea, in medie, a cate 20 ml LCR/
punctie. De asemenea, sugarul trece prin decom-
pensari de etiologie infectioasd ce sunt tratate cu
succes, nefiind nevoie, la momentul respectiv, de
instituirea metodelor de ventilatie mecanica asis-
tatd. La varsta de 7 luni se decide instituirea unei
metode de drenaj al LCR si astfel se monteaza un sunt
ventriculoperitoneal ce duce la scaderea progresiva
a presiunii intracerebrale cu scaderea secundara a
perimetrului cranian de la 57 de cm inainte de mon-
tarea suntului la 49 cm la 7 zile dupa interventie.

DISCUTII

Hidranencefalia reprezinta o malformatie cere-
brald rara, encefaloclastica, de gravitate extrema,
adesea fatala, caracterizatd prin absenta parenchi-
mului cerebral si Inlocuirea acestora cu LCR si de-
tritus necrotic (4). In mod normal nu se identifica
cortex cerebral, dar o portiune a lobului occipital
poate fi prezervata (5). Talamusul trunchiul cere-
bral, ganglionii bazali, plexurile coroide si cerebelul
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FIGURA 3. Traseu electroencefalografic

sunt in mod normal prezente. Falx cerebri poate fi
prezent, absent total sau partial. Ipotezele etiopato-
genezei sunt multiple, cea mai comuna etiologie
descrisa fiind obstructia bilaterald a segmentului
supraclinoidal al arterelor carotide interne fetale,
provocand ischemie si hemoragie in teritoriul vas-
cularizat de acestea. (4,6)

Diagnosticul poate fi stabilit antenatal, prin eco-
grafia efectuatd in saptdmana 21-23 de sarcina, care
demonstreaza absenta parenchimului cerebral.

Postnatal, ecografia transfontanelara identifica
prezenta cavitatilor chistice ce inlocuiesc cortexul
cerebral si ocupi in totalitate cutia craniana (7). in
cazuri extreme de hidranencefalie, tesutul fin, res-
tant cortical, poate fi dificil de detectat prin metode
ecografice, motiv pentru care, pentru acuratetea
diagnosticului, investigatiile trebuie completate cu
examinarea computer tomograf sau rezonantd mag-
netica. Decesul survine in majoritatea cazurilor in-
trauterin, iar cei ce supravietuiesc, dupa aceasta pe-
rioada, prezintd sperantd de viata redusa. Diagnos-
ticul diferential cuprinde holoprozencefalia alobara

si porencefalia, diferentierea de acestea din urma

fiind esentiala, datoritd prognosticului mai bun
(8,9).

Hidranencefalia prezinta un prognostic rezervat:
o parte dintre nou-nascutii afectati pot deceda la
nastere, Tn majoritatea cazurilor decesul are loc In
primul an de viata (10). in cazul in care un copil
supravietuieste, calitatea vietii acestuia este scazuta,
necesitand asistentd suportivd permanenta, ngriji-
rile acordate fiind pur paliative. Pacientii afectati
prezinta in mod curent tulburari grave de vedere,
auditive, tetrapareza spasticd, deficit intelectual se-
ver §i macrocranie progresiva. Speranta de viata este
injur de 2 ani, decesul survenind datoritd multiplelor
complicatii. Tratamentul pe termen lung al hiper-
tensiunii intracraniene este reprezentat de montarea
dispozitivelor dedrenaj al LCR. Aceasta interventie
este pur paliativa, fara efecte asupra functiei cog-
nitive sau calitatii vietii. Cu toate acestea, in litera-
turd au fost descrise cazuri ce au supravietuit 20
(11),22 (12) si 32 (13) de ani. Supravietuirea aces-
tor pacienti este legatd de integritatea trunchiului
cerebral, ce asigurd functiile vitale precum: functia
cardiorespiratorie i cea a termoreglarii (14,15).
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Tipul si calitatea ingrjirilor acordate trebuie
considerate in relatie cu statusul neurologic. Acest
caz poate fi incadrat in diagnosticul de stare vege-
tativa persistenta (16).

Copiii cu hidranencefalie ridica o serie de pro-
bleme etice, medicale si legale. Diagnosticul corect
al acestei afectiuni este de importanta cruciala pen-
tru parinti in vederea intelegerii corecte a situatiei,
inainte de a decide asupra tratamentului medical ce
poate prelungi supravietuirea, fara insa a influenta
prognosticul neurologic. Din punct de vedere al le-
gislatiei Romaniei, conform legii nr. 95/2006 (art.
376) si a legii 46/2003 (art. 13 si art. 16) privind
reforma In Domeniul Sanitar, tratamentul medical
reprezinta un drept legal, atat timp cat nu se poate
cunoaste decizia personala a pacientului si nu exista
consimtamant scris al acestuia sau al apartinatorului
legal asupra deciziei de oprire a manevrelor medi-
cale. Codul deontologic de exercitare a profesiei me-
dicale, articolul 26, stipuleaza: ,,Pacientul nevinde-
cabil va fi tratat cu aceeasi grija si atentie ca si cel
cu sanse de vindecare*.

CONCLUZII

Hidranencefalia reprezinta o malformatie cere-
brala rard, cu prognostic rezervat, cu speranta de
viata si calitate a vietii scazute. Diagnosticul im-
pune o serie de probleme etice. Importanta depistarii
prenatale rezida din faptul ca hidranencefalia repre-
zinta indicatie de avort terapeutic. O alta problema
etica o ridica ingrijirile medicale acordate, ce sunt
exclusiv paliative, pacientii fiind in stare vegetativa
permanenta. Atat instituirea tratamentului chirurgi-
cal pentru drenajul cantitatii excesive a LCR, cat si
metodele noi terapeutice descrise in literatura, de
tipul coagularii endoscopice a plexurilor coroide,
nu influenteaza statusul neurologic si dezvoltarea
neuropsihomotorie a pacientilor. Toate aceste date
trebuie explicate clar apartinatorilor, pentru a nu-si
crea false sperante in ceea ce priveste evolutia aces-
tor bolnavi.



