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Riassunto

Le disrafie spinali cistiche: casistica ed attuali orien-
tamenti terapeutici in etd nconatale.

Gli Autori riportano la loro esperienza sul trattamen-
to delle disrafie spinali cistiche in et neonalale e,
dopo una revisione della letteratura, ne sottolineano
gli aspetti deontologici, clinici e terapeutici.

Parolc chiave: Disrafie spinali, spina bifida, difetti
del tubo neurale, mielomeningocele, meningocele.

Introduzione

Il termine “Disrafie spinali” viene usato per definire
oltre il cranio bifido, tutte le forme, aperte o chiuse, di
spina bifida. Esso implica, in ogni caso, difetti dei
peduncoli e delle lamine vertcbrali, determinati da
mancata fusione sulla linca mediana posteriore, ed asso-
ciati a varie anomalic degli elementi del tubo neurale. 11
disrafismo puo essere occulto, con presenza 0 meno di
alterazioni cutanee, o aperto (cistico), con tessuto neu-
rocctodermico rudimentale visibile lungo I'asse spinale
(placode neurale).

I difetti di chiusura del tubo ncurale hanno un’inci-
denza di 1.0-1.5/1.000 nati vivi ¢ rappresentano il grup-
po a maggiore frequenza tra le malformazioni del siste-
ma nervoso centrale. 11 sesso femminile appare pil col-
pito; non sembra vi siano influenze di fattori ambicnta-
li (difetto di zinco, eccesso di nitrati nell’acqua, radiazio-
ni ionizzanti), ma piuttosto di predisposizione genctica
nella patogenesi di tale affezione. E opportuno comun-
que riferire che alcuni Autori, sulla base del riscontro di
una gia nel passato maggiore incidenza e di un suo
altuale incremento in territori come la Sardegna, per
esempio, ipotizzano I’importanza non solo dei fattori
genetici (matrimoni tra consanguinei), ma anche dei
cosiddetti fattori ambientali (inquinamento atmosferico
da radiazioni ionizzanti per la presenza di basi nucleari?)
(7).

Nella patogenesi vengono ancora invocati, da parte di
alcuni Autori, fattori quali I’eta della madre, le carenze
di folati e malattic metaboliche (diabete) (1, 7, 13, 16,
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18, 20, 22).

A prescindere dal tipo (meningocele, miclomeningo-
cele, mieloschisi) la lesione cistica ¢ localizzata nel 45%
dei casi a livello della giunzione toraco-lombare, nel
20% a livello lombare e/o a livello lombo-sacrale, nel
10% a livello sacrale ¢ nel restante 5% ad un livello piu
caudale o pii craniale. Non rare le doppie localizzazioni.

Sono presenti malformazioni associate spesso a cari-
co del sistema nervoso ¢ dei suoi involucri, raramente a
carico di altri apparati.

L’idrocefalo & presente nell’80% dei casi, associato
ad anomalia di Chiari (emergenza dell’arteria cerebellare
postero-inferiore al di sotto del foramen magnum e
conseguente dislocazione caudale delle strutture basali).
Altre anomalie associate possono essere la disgenesia del
cervelletto, la agenesia del corpo calloso ¢ la craniolacu-
nia, mentre sono da scgnalare inoltre, ad espressione
clinica pin tardiva, I'idromiclia, la duplicazione della
corda spinale, I¢ cisti dermoidi o epidermoidi, i teratomi,
il lipoma intraspinale ecc. (3, 10, 11, 15). Le malforma-
zioni a carico dei segmenti ossei (difetto anteriore o
posteriore, emivertebre, vertebre a farfalla, ecc.) possono
essere riscontrate anche a distanza dal difetto.

Le alterazioni dell’apparato urinario (vescica neuro-
gena, reflusso vescico-urcterale, idrourcteronefrosi),
dell’apparato gastroenterico (incontinenza fecale totale,
incontinenza “controllata”, colon irritabile) ¢ di quello
scheletrico (lussazione d’anca, piede torto, scoliosi) sono
da considerare secondarie al danno neurologico (2, 3, 6,
8,9, 10, 12, 13, 19).

11 momento della diagnosi, sino a qualche anno fa
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limitato all’epoca neonatale, ¢ stato anticipato al periodo
compreso tra la XVII e la XX settimana di gestazione dal
sempre pil attuato screening ecografico di massa.

Infauti I'esame ecografico trans-addominale ¢/o trans-
vaginale prenatale consente di rilevare, in corrisponden-
za del rafe posteriore, una tumefazione rotondeggiante, a
struttura ecopriva, nel cui contesto possono essere cvi-
denti le stesse radici nervose, circondata ad “U” da un
orlo ecodenso, espressione degli archi vertebrali incom-
pledi.

Il dosaggio nel liquido amniotico dell’alfafetoproteina
¢ dell’attivitd colinesterasica & raccomandato nelle ge-
stanti a rischio.

Il trattamento, riguardo al suo necessario motivo di
cssere, ai suoi tempi e alle suec modalit, & a tutt’oggi
motivo di notevoli controversie.

Non volendo ¢ non potendo trascurare le considera-
zioni etiche, ¢ opportuno ¢ doveroso affermare in questa
sede che il tipo di patologia, le possibilita di complicanze
anche gravi a carico del SNC, le gravi malformazioni
associate, causa della calliva prognosi quoad valetudi-
nem di questi pazienti, giustificano le opinioni di alcuni
Autori sulla interruzione volontaria della gravidanza,

A prescindere da tali considerazioni, del tutto perso-
nali ed in ogni modo non sindacabili, & opportuno sotto-
lineare che quanto esposto sinora pone come improcra-
stinabile il trattamento chirurgico di tali affezioni, che
rappresentano wtte delle urgenze neonatali, mentre &
utile ribadire I'importanza del miclomeningocele quale
vera e propria emergenza nconatale.

I fini del trattamento sono la prevenzione delle com-
plicanze, la preservazione del tessuto nervoso e quindi la
ricostruzione delle normali strutture anatomiche.

Per quanto attiene il miclomeningocele, nella forma
cosiddetta “a membrane aperte”, si impone il trattamento
precoce (da 36 a 48 ore di vita), pur se & inconfutabile
che gli stessi tempi terapeutici siano utili nel diminuire
notevolmente il rischio delle gravi complicanze neurolo-
giche anche nei casi di miclomeningocele nella forma
cosiddetta “a membrane chiuse”,

La diagnosi prenatale e la sempre pit frequente ten-
denza verso le interruzioni volontarie di gravidanza de-
terminata, come gid detto, dalla cattiva prognosi, non
hanno comunque impedito che, allo stato attuale, gli
interventi per tale patologia siano notevolmente aumen-
tati rispetto al passato.

L’uso sempre pit diffuso delle metodiche ottiche di
ingrandimento, il perfezionamento dei materiali di sutura
¢ Iaffinarsi delle tecniche chirurgiche, unitamente alla
maggiore disponibilitd di sempre piu sofisticate valvole
di derivazione e di preparati antibiotici idonei, ricoprono
sicuramente un ruolo fondamentale nella decisione inter-
ventistica, confortata vieppiu dai notevoli progressi ane-
stesiologici e rianimatori (1, 2, 4, 8, 9, 10, 11, 17, 24).

Esula da questa sede I'importanza del trattamento
delle complicanze pid tipiche di questa patologia, quali
quelle a carico dell’apparato urinario, del tratto gastroin-
testinale, dello scheletro e del SNC che, oltre, come gia

delto, a gravare notevolmente sulla prognosti, richiedono
in ogni caso una necessaria ed ottimale coopcrazione in-
terdisciplinare.

Materiali e metodi

Dal mese di gennaio 1984 al mese di settembre 1989
sono stati osservati nella nostra Clinica 25 casi di difetto
di chiusura del tubo neurale: 22 miclomeningoceli, 2
meningoceli, 1 encefalocele (13 maschi, 12 femmine).

Per quanto riguarda il tipo di difetto, la sede, I’epoca
di intervento, il tipo di derivazione effettuata ed il fol-
low-up comprensivo del trattamento delle complicanze,
si rimanda alla Tabella 1.

In 2 casi (a localizzazione sacrale) era slata fatta
diagnosi ecografica prenatale, in altri 2 casi era stata
fauta diagnosi ecografica prenatale di idrocefalo.

Un caso di MMC L.S. non & stato solioposto ad
intervento chirurgico di riparazione, perché giunto alla
nostra osservazione all’eta di alcuni mesi, con Iesione gia
epitelizzata. In tutti gli altri bambini Iintervento chirur-
gico ¢ stato effettuato il pill precocemente possibile
compatibilmente con le condizioni generali.

Tutti i pazienti sono stati soltoposti a chiusura del
difctto previa incisione a losanga della cute ed isolamen-
to delle meningi e delle radici nervose, con la tubulizza-
zione della placca neurale, quando possibile, con sutura
continua in materiale riassorbibile 5-0; in 12 casi inoltre
¢ stata ribadita sulle meningi la fascia presacrale.

In 12 pazienti ¢ stato nccessario posizionare una de-
rivazione ventricolare, in 2 casi a causa di idrocefalo
associato contemporancamente alla riparazione del difet-
to, e in 10 casi in periodi compresi tra il 5° giorno ed il
6° mese di vita.

Dei 25 bambini portatori di difetti di chiusura del
tubo neurale ¢ sottoposti ad adeguato trattamento presso
la nostra Clinica, 19 sono costantemente controllati pres-
so il nostro ambulatorio ¢ periodicamente soltoposti ad
esame ccografico transfontancllare, a TAC oppure a
RMN fino allo stabilizzarsi delle lesioni secondaric asso-
ciate.

La prevenzione delle complicanze urologiche (12
casi) ¢ stata affidata al costante controllo di laboratorio
(es. delle urine, cventuale urinocoltura), ed ecografico,
seguiti, quando necessario, dall’csame dinamico ¢fo
contrastografico delle vic urinarie, unitamente alla preco-
ce attuazione del nursing della minzione (cateterismo
intermittente, farmaci anticolinergici, ecc.).

Soltanto in 3 casi di MMC L.S. & stata necessaria una
derivazione urinaria (cistostomia), per il progressivo ag-
gravarsi della dilatazione delle vic urinarie ¢ per il ripe-
tersi di episodi di sepsi delle stesse.

Lo studio della funzionalita dello sfintere anale, valu-
tabile clinicamente e con I'ausilio della manometria
reutale (profilo pressorio del canale rettale), & ancora
fuori dal follow-up di questa nostra casistica in relazione
all’etd dei nostri pazienti, ancora compatibile con un
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Tab. 1
INTERVENTO FOLLOW-UP
CORRETTIVO DI DERIVAZIONE LES. MUSCOLO-SCHEL. LESIONI URINARIE
(Epoca gg.) n. Tipo n. Tipo n. Tipo n.
1 2 V-P Low 2 Paraparesi flaccida 3 Vescica- incontinente 1 (man. Crede)
2 5 V-P Med 3 Tetraparesi spastica 1 Vescica----> rit. 4 (cat. int.)
MMCL.S. 3 2 V-P extra-low 1  Paraparesi spastica 1 Vescica ritenzionista 3 (vescicostomia)
(13) 4 1 Altra 3 Lussaz. anca bilat. 3
5 1 Paralisi S.P.E. sn. 1
0 1
Totali 12 9 9 8
1 4 Paraparesi spastica 1 - Vescica incontinente 1
MMC S. 3 1 Piede talo bilat. 1 Vescica ritenzionista 1 (cat int.)
6) 6 1
Totali 6 0 2 2
MMC L. 5 1 V-P Med 1 Paraparesi flaccida 1 Vescica ritefizionista 1 (cat. int.)
(2) 10 1
Totali 2
MMCT.L. 1 1 V-P Med 1  Displasia anche e 1 Vescica ritenzionista 1 (cat. int.)
(1) piede torto bilat.
MC OCC. 1 1 NO NO NO
o))
MC LS. 5 1 NO NO NO
(1)
ENC. OCC. 1 1 V-P med 1 Perso al follow-up
1
NOTA:
MMC LS. = Mielomeningocele lombo-sacrale
MMC S. = Mielomeningocele sacrale
MMC L. = Miclomeningocele lombare
MMC T.L. = Mielomeningocele toraco-lombare
MC OcCC. = Meningocele occipitale
MC L.S. = Mecningocele lombo-sacrale
ENC. OCC. = Encefalocele occipitale
V-P Med = Derivazione ventricolo-peritoncale a media pressione
V-P Low = Derivazione ventricolo-peritoneale a bassa pressione
V-P Extra-Low = Derivazione ventricolo-peritoneale a bassissima pressione

Paralisi S.P.E.

Vescica ----> rit.

mancato controllo dello sfintere anale.

Per il trattamento delle alterazioni muscolo-scheletri-
che 13 pazienti vengono nel contempo seguiti anche
pressoe un centro specialistico ¢ tratlati, sccondo i casi,
con fisiochinesitcrapia attiva ¢ passiva, clcttrostimolazio-
n¢ dei muscoli deficitari, immobilizzazione in tutori

gessati, ecc.

In 2 casi & stato necessario ricorrere ad intervento di
chirurgia ortopedica per la correzione di un picde torto
ed per I'allungamento di un tendine di Achille.

= Paralisi nervo Sciatico Popliteo Esterno
= Vescica evolvente verso la ritenzione

" Considerazioni

5

approccio chirurgico che in veritd si &

Per quanto riguarda la nostra cspericnza, i risultali a
distanza del trattamento delle disrafic spinali cistiche di-
pendono sicuramente da vari fattori, quali la dimensione
¢ la sede del difctto spinale, ’andamento dell’idrocefalia
¢ gli esiti del suo trattamento, le complicanze infettive, le
associate allcrazioni a carico del nevrasse, gli sforzi
riabilitativi ¢ gli stimoli familiari, a supporto di un

molto cvoluto
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negli ultimi anni riguardo i tempi di intervento, la tecnica
operatoria (microchirurgia) ¢ le metodiche di assistenza
post-operatoria (antibioticoterapia, rianimazione, con-
trollo dell’idrocefalo ¢ dei suoi esiti).

Non possono essere misconosciuti i problemi lcgati
all’idrocefalia, che ha una notevole influcnza sullo Svi-
luppo intellettivo del paziente nonché quelli causati dalle
lesioni neuro-muscolo-scheletriche, che ne peggiorano
I’handicap con difficolth alla stazione eretta cd alla
deambulazione, cattivo controllo degli sfinteri, per finire
a utto un aggravarsi dei danni, legato alla evolutivita
intrinseca della lesione stessa.

Per concludere, le disrafic spinali cistiche, pur con
I’affinarsi delle metodiche diagnostiche, delle tecniche
chirurgiche di riparazione e dei mezzi di supporto atti ad
ovviare I'insorgere di gravi complicanze, ¢ pur se¢ con il
conforto degli enormi progressi nel trattamento multidi-
sciplinare dei loro esiti, continuano a rapprescntare una
fra le piu gravi malformazioni a carico di pazient che,
affetti da alterazioni spesso irreversibili del lessuto ner-
VOs0, resicranno comunque portatori a vita di handicap
pilt 0 meno severi.
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