Malformacgoes do Desenvolvimento Cortical

Guia de Informagdes para Pacientes — O que vocé deve saber, o que vocé deve perguntar

O que sao malformagoes do desenvolvimento cortical?

As malformacgdes do desenvolvimento cortical (MDC) sao disturbios cerebrais raros que
resultam do desenvolvimento anormal da camada externa de células nervosas do cérebro
(conhecida como cértex) durante a gestagdo. As MDCs podem ter causas genéticas,
infecciosas ou vasculares. Existem muitos tipos de MDC, classificados de acordo com a etapa
do desenvolvimento que é interrompida. Por exemplo, a lisencefalia (ou "cérebro liso") € um
disturbio no qual o cérebro n&o forma adequadamente os giros ("colinas") e sulcos ("fissuras"),
sendo resultado da migragdo anormal das células nervosas durante o desenvolvimento do
cérebro fetal.

Quais sao as consequéncias das MDCs?

As implicagdes neonatais das MDCs sdo amplas e incluem epilepsia resistente a
medicamentos, paralisia cerebral, dificuldades de alimentagéo, deficiéncia intelectual e outras
anormalidades neurologicas e comportamentais.

Como ocorre?
As MDCs resultam de causas multifatoriais que envolvem diferentes genes e fatores
ambientais.

Como os cromossomos sao relevantes para as MDCs?

Os cromossomos s&o estruturas que abrigam nosso DNA. Diferentes cromossomos possuem
diferentes genes. Na ultima década, um grande e crescente numero de genes responsaveis
pelas MDCs foi identificado, e sua detec¢ao geralmente requer testes genéticos aprofundados
(chamados de sequenciamento completo do exoma).

Devo fazer mais exames se meu bebé for diagnosticado com MDC?

Muitas mulheres optam por fazer mais exames para saber mais sobre a condigdo do bebé. Os
testes podem ou nao estar disponiveis dependendo de onde vocé mora. Pergunte sobre:

- Amniocentese para verificar problemas nos cromossomos, como mutagdes de genes unicos.
Isso é feito removendo uma pequena quantidade de liquido amnidtico ao redor do feto e
analisando o DNA obtido das células fetais presentes no liquido.

- Uma ressonancia magneética (RM) é muito valiosa para avaliar o desenvolvimento do cortex.
Sempre que um ultrassom levanta suspeitas de uma MDC, uma RM, se disponivel, deve ser
realizada para complementar os achados do ultrassom.

- Uma consulta com um especialista em Medicina Fetal, um Neurologista Pediatrico e um
Geneticista é importante para entender melhor as possiveis implicagdes que essa descoberta
pode ter no desenvolvimento do bebé.

O que isso significa para o meu bebé apés o nascimento?

Ap0s o parto, o bebé deve ser avaliado por um Pediatra e um Neurologista Pediatrico. Uma
ressonancia magnética da cabecga sera recomendada para confirmar os achados suspeitos no
pré-natal. Como as convulsdes sdo comuns nas MDCs, sera necessario o uso de medicagao
antiepiléptica. O acompanhamento do desenvolvimento a longo prazo também sera
necessario para otimizar o desenvolvimento do bebé e abordar quaisquer desafios de
desenvolvimento (como motores, linguisticos e comportamentais).
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Isso pode acontecer novamente?

Se a causa das MDCs for genética, existe a chance de recorréncia. Esse risco pode ser
quantificado realizando testes genéticos para a mée e o pai do bebé, além de ressonéancias
magnéticas cerebrais para eles, se considerado necessario.

Quais outras perguntas devo fazer?

Ha outras malformacgdes estao presentes?

Quais testes genéticos estao disponiveis?

Com que frequéncia farei exames de ultrassom?

A cirurgia durante a gravidez € uma opgao?

Onde a cirurgia apods a gravidez esta disponivel para o bebé?

Qual é a via de parto recomendada para o meu caso?

Onde devo realizar o parto?

Onde o bebé recebera os melhores cuidados apdés o nascimento?

Posso conhecer a equipe médica que cuidara do meu bebé apds o parto com
antecedéncia?
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