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RESUMO: A espinha bifida aberta (EBA) é uma malformagio congénita do tubo neural cuja
deteccdo precoce é relevante para o aconselhamento e planejamento obstétrico. A translucéncia
intracraniana (TI), avaliada entre 11 e 14 semanas, constitui um marcador ultrassonografico
promissor. Esta revisdo sistemdtica (PRISMA 2020) avaliou a acuricia diagnéstica da TI na
EBA, pesquisando PubMed, Scopus e LILACS (2010-2025). Incluiram-se nove estudos (risco de
viés pelo QUADAS-3) sintetizados de forma descritiva. A TI isolada apresentou sensibilidade
limitada (36-50%), mas alta especificidade e elevado valor para exclusio da EBA. A nio
visualizagdo da cisterna magna (sensibilidade de 50-73%) e o deslocamento do tronco cerebral
(82,79%), combinados a outros marcadores da fossa posterior, elevaram a detecgio para até 9ove.
A visualizacdo da TI também melhorou apés treinamento especifico dos operadores. Conclui-
se que a TI é uma ferramenta vidvel para o rastreamento precoce da EBA, atuando
principalmente como marcador de exclusdo. Sua associagio com outros marcadores da fossa
posterior e a capacita¢io dos examinadores aumentam a acuricia diagndstica no pré-natal.

Palavras-chave: Espinha bifida. Translucéncia intracraniana. Ultrassonografia pré natal.

ABSTRACT: Open spina bifida (OSB) is a major congenital neural tube defect whose early
detection is essential for prenatal counseling and management. Intracranial translucency (IT),
evaluated between 11 and 14 weeks, constitutes a promising ultrasound marker. This systematic
review (PRISMA 2020) evaluated the diagnostic accuracy of IT for OSB, searching PubMed,
Scopus, and LILACS (2010-2025). Nine studies were included (risk of bias assessed via
QUADAS-3) and descriptively synthesized. Isolated IT demonstrated limited sensitivity (36—
50%), but high specificity and high value for excluding OSB. Non-visualization of the cisterna
magna (50-73% sensitivity) and brainstem displacement (82.7%), when combined with other
posterior fossa markers, raised detection rates up to 9oo%. IT visualization also improved
following operator training. In conclusion, IT is a viable tool for early OSB screening,
primarily serving as an exclusion marker. Combining IT with other posterior fossa markers
and enhancing operator training increases diagnostic accuracy during prenatal care.
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INTRODUCAO

A espinha bifida consiste em uma das principais malformacées congénitas do tubo
neural, caracterizando-se pelo fechamento incompleto das estruturas medulares e vertebrais
durante o periodo de desenvolvimento embrionirio. Trata-se da segunda anomalia fetal
congénita mais comum na pratica obstétrica, sendo superada em prevaléncia apenas pelas
cardiopatias congénitas (COPP et al. 2015). Pela gravidade de suas repercussdes clinicas, as quais
incluem o comprometimento motor, cognitivo e hidrodinimico do sistema nervoso central
(SNC), a detecgio precoce dessa anomalia é imprescindivel na obstetricia (MITCHELL et al.
2004). O diagnéstico oportuno nio apenas otimiza o direcionamento do aconselhamento pré-
natal oferecido as familias, mas também subsidia o planejamento adequado da via de parto e da
conduta terapéutica perinatal, exercendo um impacto favorivel e direto sobre o prognédstico
neurolégico, funcional e de sobrevida do recém-nascido (ADZICK et al. 2011).

Historicamente, o rastreamento ultrassonogrifico cldssico para defeitos abertos do tubo
neural concentra-se predominantemente no segundo trimestre de gestacdo. Nesse periodo, a
triagem apoia-se em sinais cranianos e espinhais indiretos cldssicos, como as deformidades na
calviaria e no cerebelo fetal — amplamente descritas na literatura como os sinais do "limio" e da
"banana", decorrentes da malformacio de Arnold-Chiari tipo II (NICOLAIDES et al. 1986).
Embora esses marcadores alcancem taxas de detec¢io préximas a 100% no segundo trimestre, o
rastreio morfoldgico de rotina no primeiro trimestre apresenta sensibilidades muito inferiores
(estimadas abaixo de 50%) (SYNGELAKI et al. 2011). Depender exclusivamente da avaliacdo
morfolégica de segundo trimestre pode postergar consideravelmente a suspeita diagnéstica. A
identificacdo tardia, nesse sentido, limita as possibilidades de aconselhamento, aumenta de
forma substancial as complicacGes fisicas e emocionais associadas a interrupcdes tardias da
gravidez e eleva significativamente os custos assistenciais e de satdde piblica. Desse modo,
consolidou-se na medicina fetal a necessidade de estabelecer métodos de triagem eficazes e
aplicdveis ainda no primeiro trimestre gestacional (SALOMON et al. 2013).

Diante dessa lacuna diagnéstica, a avaliagio da translucéncia intracraniana (TI)
desponta na literatura contemporinea como uma ferramenta de triagem precoce altamente
promissora, sendo preferencialmente investigada na janela gestacional entre 11 e 14 semanas
(CHAOUI et al. (2009). Descrita de forma pioneira por CHAOUI et al. (2009), a TI

| ~ ’ . Y3 . .
corresponde A representacdo ecogréfica de um espago anecédico longitudinal que reflete o quarto
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ventriculo fetal, situado anatomicamente de forma posterior i ponte e anterior 4 membrana
arqueada da fossa posterior. Fisiopatologicamente, nos casos em que h4 perda de integridade da
coluna fetal e auséncia de cobertura cutinea na espinha bifida aberta (EBA), ocorre o vazamento
continuo de liquido cefalorraquidiano (LCR) para a cavidade amniédtica. Essa perda de fluido
resulta em hipotensio intracraniana e na perda de pressdo hidrostitica, o que provoca o
deslocamento caudal do tronco cerebral e o consequente colapso, obliteragio ou ndo visualizagio
desse espaco anecdico. Assim, a auséncia ou a alteracdo morfolégica da TI nesse periodo atua
como um biomarcador preditivo precoce e sensivel para a presenca de defeitos abertos do tubo
neural (CHAOUI et al. 2014).

Além de seu potencial diagnéstico, o uso rotineiro da T1 agrega vantagens logisticas e
clinicas de fécil execucdo na assisténcia pré-natal. Por ser realizada por meio de acesso
transabdominal convencional na mesma janela temporal e no exato plano sagital médio da face
fetal presentes na afericdo da translucéncia nucal (TN) e do osso nasal; conforme protocolo
ultrassonogréfico vigente; a mensuragio da TI nio adiciona etapas invasivas adicionais ao
exame, nio eleva os custos operacionais dos servicos e tampouco demanda tempo excessivo para
a sua execugdo. (FALCO et al. 2013). Trata-se, assim, de um método altamente reprodutivel e
sustentdvel que amplia consideravelmente a acuridcia global da triagem fetal integrada no
primeiro trimestre.

As estimativas de sensibilidade descritas na literatura médica sdo varidveis e necessitam
de uma consolidagio criteriosa. Faz-se necessirio, portanto, realizar um mapeamento
abrangente e metodologicamente rigoroso das evidéncias cientificas publicadas no periodo de
2010 a 2025 para delimitar o real valor preditivo do marcador.

A partir deste cendrio conceitual, estabelece-se a seguinte pergunta norteadora da
presente investigacdo: "Qual o papel e importincia da translucéncia intracraniana no rastreio
da espinha bifida?". Para responder a essa questdo, os autores deste estudo tém como objetivo
geral avaliar a acurdcia diagnéstica da translucéncia intracraniana como marcador
ultrassonogréfico no rastreamento precoce de defeitos abertos da coluna em fetos no primeiro
trimestre. Esta revisio sistemadtica da literatura, conduzida em conformidade com as diretrizes
PRISMA 2020, correlaciona as evidéncias de triagem descritas com o diagnéstico confirmatério
definitivo obtido por meio do exame morfolégico do segundo trimestre ou no desfecho pés-

natal.
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METODOS

Para a composi¢io desta revisio sistemdtica, foram estabelecidos como critérios de
elegibilidade artigos originais e revisdes focados no uso da translucéncia intracraniana (TI) no
rastreio da espinha bifida no primeiro trimestre (11 a 14 semanas), publicados entre 2010 e 2025
nos idiomas portugués, inglés ou espanhol e com texto completo disponivel em acesso aberto.
Foram excluidos relatos de caso, editoriais, cartas ao editor, registros duplicados e estudos sem
acesso integral ou que n3o abordassem a TI como marcador principal ou associado. Como base
de dados, foram consultadas e pesquisadas as bases de dados eletrénicas PubMed, Scopus e
LILACS. A estratégia de busca foi construida para todas as bases utilizando combinacges de
descritores controlados e palavras-chave por meio dos operadores booleanos AND e OR,
empregando-se a estrutura detalhada ("spina bifida" OR "neural tube defects") AND
("intracranial translucency"”) AND ("prenatal diagnosis” OR "prenatal ultrasonography”" OR
"first trimester screening"), delimitada pelo filtro temporal de 2010 a 2025. Para a escrita desta
revisio foram selecionados 09 artigos.

O processo de selecio dos estudos envolveu a identificagdo inicial dos registros, a
remogio das duplicatas e a triagem das referéncias elegiveis realizada por dois revisores atuando
de forma independente na anélise de titulos e resumos. A ferramenta utilizada para tal foi a
automacdo digital especializada em triagem de artigos utilizados em revisdes sistemiticas,
Rayyan. Seguiu-se, entdo, com a avaliagio detalhada do texto completo para confirmagio dos
critérios de inclusio, recorrendo-se ao consenso ou i consulta de um terceiro revisor em caso de
divergéncias.

O processo de coleta de dados foi conduzido a partir dos artigos selecionados para leitura
integral, mediante extracdo realizada por dois revisores de forma independente, a partir do
preenchimento de uma planilha de formuldrio padronizado, resolvendo-se eventuais
inconsisténcias por meio de discussdo e consenso. Em relagio as varidveis e desfechos buscados,
os dados extraidos compreenderam as caracteristicas gerais dos estudos (autoria, ano de
publicacdo, pais de origem e desenho do estudo), aspectos da populagdo estudada (tamanho da
amostra e idade gestacional no momento do exame) e os parimetros técnicos da
ultrassonografia.

Como desfechos primérios, foram sintetizados os indicadores de acuricia diagnédstica da

translucéncia intracraniana no primeiro trimestre para a detec¢do da espinha bifida, como
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sensibilidade e especificidade, correlacionando-os com o diagndstico confirmatério de segundo
trimestre, além das principais limita¢cdes metodolégicas e implica¢Ses clinicas para a pritica
pré-natal reportadas nos estudos incluidos.

A avalia¢io do risco de viés dos estudos incluidos foi realizada por dois revisores de
forma independente, utilizando como ferramenta padronizada a escala QUADAS-3 (Quality
Assessment of Diagnostic Accuracy Studies), em conformidade com as diretrizes de
desenvolvimento e validacio de Tomlinson et al. (2025). O instrumento avaliou dominios como
selecio de pacientes, teste indice (translucéncia intracraniana), teste de referéncia e
fluxo/tempo de acompanhamento, sendo as divergéncias resolvidas por consenso. Como
medidas de sintese e parimetros de desempenho, foram extraidos dos estudos incluidos os dados
de sensibilidade, especificidade e as principais limitacées de cariter técnico de cada marcador
da fossa posterior. Devido 4 diversidade metodolégica e de prevaléncia entre as amostras, esses
desfechos de acuricia diagnédstica foram consolidados de forma descritiva e qualitativa em uma
tabela de sintese comparativa, confrontando o rendimento diagnéstico da TI isolada com as
abordagens combinadas e sinérgicas.

Quanto aos métodos de sintese dos dados, a elegibilidade para a integracio das
evidéncias foi definida pelo alinhamento dos trabalhos aos objetivos da revisio e a pergunta
PICO estabelecida. Para a apresentagio dos dados, as varidveis extraidas foram organizadas em
tabelas e quadros estruturados para permitir a comparagio direta dos pardmetros técnicos e de
desempenho da translucéncia intracraniana entre os estudos. Considerando a esperada
variabilidade metodolégica, clinica e operacional entre as pesquisas incluidas (diferencas nas
amostras, idade gestacional exata e equipamentos ultrassonogréificos), os resultados foram
sintetizados por meio de uma anilise descritiva e comparativa agrupada em categorias
temdticas, sem a realizacdo de meta-analise quantitativa. As causas de variagio nos achados
foram exploradas qualitativamente por meio de anilises de subgrupos conceituais (como
comparagdes entre a translucéncia intracraniana isolada e sua associagdo com outros marcadores
do primeiro trimestre), avaliando-se a robustez e a consisténcia das conclusdes gerais a partir

da qualidade metodolégica individual de cada estudo incluido.
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Fluxograma: Triagem dos artigos cientificos.
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RESULTADOS

Quadro or: Categorizagdo dos artigos. Belo Horizonte - MG 2026 (N=9).

Autor (et al.)
/ Ano

Fong (2011)

Iliescu
(z0112)

Mangione

(zo11)

Iliescu

(2011b)

Karl (2012a)

Karl (2012b)

Masihi (2012)

Mangione
(2013)

Ungureanu
(2023)

Pais

Canadé

Roménia e
Grécia

Franca

Roménia

Alemanha

Multicéntric
o (s paises)

Ira

Franga

Roménia

Tipo de
Estudo

Retrospectiv
o

Retrospectiv
) e
Histolégico

Retrospectiv
) e
Prospectivo

Retrospectiv
o

Retrospectiv
o

Retrospectiv
o

Transversal

Retrospectiv
o

Prospectivo

Amostra (n)

199 fetos (8
OSB)

2017 casos (7
TI anormal)

365 imagens
totais

1149 normais

+2 OSB

109 imagens

23 casos de

OSB

1074  casos
(125 com TI)

260 imagens

(52 OSB)

1943
gestagGes

Idade
Gestacional

Ic)

11-13
semanas

1113
semanas

I1-13
semanas

I1-13
semanas

I1-13
semanas

I1-13
semanas

I1-13

semanas

11-13
semanas

12-13
semanas

Parimetros
Ultrassonog
raficos

Visualizagio
da TI no
plano sagital

TI,
Diimetro BS
e Razio

TC/TCOO

Identificacdo

da TI

TI (2D e 3D)
e morfologia
da fossa
posterior

Medida
manual vs.
semiautomat
ica
(SonoNT)
da TI

Diimetro
Biparietal
(DBP)

Medida da
TIe NT

TI,
deslocament
o do BS e
Cisterna
Magna
(CM)

Protocolo
estendido
(TI,
TC/TCOO,
CM,

Sensibilidad

S 7/
Especificida
de (E)

S: s0% / E:
99%

Nio
descritas em
valores
exatos (foco
qualitativo)

Nio
aplicével
(foco

visualizagio

)

Niao

descritas em

em

valores
exatos

Niao
aplicével
(foco

reprodutibili
dade)

em

S (DBP «
percentil s):
26% no 192 tri

Nio

descritas

S (CM): so-
73% / FPR:

11-16%

S: 72,7% / E:
100%
(anomalias

SNC)
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Fonte: COELHO et al., 2026.

calviria,

etc.)

Quadro o02: Objetivos, Resultados e Limitacdes Relatadas. Belo Horizonte - MG 2026 (N=9).

Autor (et al.)) / Revista

Ano

Fong (zo011)

Iliescu (20112)

Mangione (2011)

Iliescu (2011b)

Publicacio

Ultrasound
Obstetrics
Gynecology

Romanian Journal of

Morphology
Embryology

Ultrasound
Obstetrics
Gynecology

Gineco.ro

de

in

o

in

Objetivo

Avaliar o
desempenho
diagnéstico da
translucéncia

intracraniana (TI)
para deteccio de
espinha bifida
aberta e a
concordincia
interobservador
para sua
visualizagio entre
II e 13 semanas.

Investigacio
morfolégica e
neuro-histolégica
do sistema nervoso

central (SNC) em

fetos

com
marcadores
positivos para
espinha bifida
aberta detectados
no primeiro
trimestre.

Avaliar a
capacidade de

identificar a TI
confiavelmente na

pritica clinica e
apdés treinamento
especifico dos
operadores.

Investigar a
viabilidade de
marcadores

recentemente

descritos da
neurossonografia

Principais
Resultados

A visualizagio da
TI excluiu OSB;
porém, sua nio
visualizagio
detectou  apenas

metade dos casos.

Marcadores da
posterior
foram eficazes; a
razio TC/TCOO
foi mais especifica

para OSB.

fossa

A visualizagio da
TI aumentou de
52% para 859% apds
treinamento
especifico dos
operadores.

A TI foi acessivel
em  955%  das
imagens e valores
anormais foram
encontrados  nos

casos de OSB.

Limitac3es
Relatadas

Sensibilidade
limitada;
concordancia
interobservador
moderada.

Pequeno nimero
de fetos
no periodo do

estudo.

afetados

A TI nio é visivel
em proporgio
substancial sem
treinamento
especifico.

Pequeno ntmero
de casos afetados
limita a

generalizacdo.
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Karl (20122)

Karl (2012b)

Masihi (2012)

Mangione (2013)

Ungureanu (2023)

Brain Sciences

Fonte: COELHO et al., 2026.

aberta no primeiro
trimestre.

Avaliar o potencial
de um protocolo

detalhado do SNC

no primeiro
trimestre para a
detecgio de

anomalias centrais.

Permitiu a
detecgdo precoce de
72,7% das
anomalias maiores
do SNC, incluindo
SB.

Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias ¢ Educacio — REASE
fetal no rastreio da
espinha bifida
aberta no primeiro
trimestre.
Avaliar a
reprodutibilidade , Variagoes
P . Ambos os métodos . . .(; .
. das medidas da TI - ;. individuais na
Ultrasound in . sdo reprodutiveis e
. realizadas . forma da TI;
Obstetrics L confiiveis para )
manualmente ou . sombras bsseas
Gynecology padronizar a .
com o software . podem dificultar a
i . avaliagio da TI. .
semiautomatizado medida.
SonoNT®,
Avaliar se o
didmetro biparietal ., ,
P O DBP ja ¢ . -
(DBP) em fetos . .. . Retrospectivo; nio
. . e significativamente . ,
Ultrasound in com espinha bifida foi possivel
. ! menor em fetos | .
Obstetrics & aberta é menor que investigar a
. com OSB no C 1t
Gynecology o intervalo de .. . variabilidade
. primeiro trimestre
referéncia no . interobservador.
Ny (percentil 10).
primeiro e segundo
trimestres.
Diagnéstico de
defeitos do tubo Um  caso de Pequeno ntmero
Iranian Journal of neural no primeiro mielomeningocele de casos de defeitos
Reproductive trimestre e sua identificado com do tubo neural; TI
Medicine comparacio com TI ausente no 12 nio medida em
diagnésticos do trimestre. todos os pacientes.
segundo trimestre.
Avaliar a
contribuigio do
exame de - .
, . A nio visualizacio Desenho
caracteristicas .
. a da CM apresentou retrospectivo;
Ultrasound in  anatbmicas . . .
. o o melhor qualidade inferior
Obstetrics & especificas da fossa .
. desempenho no das imagens em
Gynecology posterior na . . .o
~ rastreio da espinha casos histéricos de
detecgdo precoceda .
) e bifida. OSB.
espinha bifida

A baixa
prevaléncia de
anomalias na
populacio geral
dificulta calculos

de acurécia
tipo especifico.

por
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Quadro o03: Avaliagio do Risco de Viés (RV) e Preocupacdes com Aplicabilidade (PA) — QUADAS-3. Belo
Horizonte - MG 2026 (N=9).

Sele?a'o de Teste Indice Condicdo Alvo  Anilise Julgamento

Participantes Geral
Estudo

RV PA RV PA RV PA RV PA RV PA
Fong

(20m) Médio Alto Baixo  Alto Baixo  Baixo Médio Baixo Médio Alto

Iliescu

Alto Baixo Médio Baixo Baixo Baixo  Alto Baixo  Alto Baixo
(20112)
?;I:I?)gwne Baixo Alto Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo  Alto
Iliescu L 1. L g Y g . . . ey . /1s L1
(zo11b) Médio Médio Médio Baixo Baixo Baixo Médio Baixo Médio Médio
Karl . . . . . . . .

Baixo Alto Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Alto
(20122)
Karl L 1. . . . ey . /1s

Médio Alto Baixo Alto Baixo Baixo Médio Baixo Médio Alto
(2012b)
Masihi 1. L 1. . . . ) 1
(z012) Alto Médio Alto Médio Baixo Baixo  Alto Baixo  Alto Médio
?;I:Ir;)gwne Alto Médio Baixo  Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Alto Médio
Ungurean Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Baixo Médio Baixo Médio Baixo
u (2023)

Fonte: COELHO et al., 2026.

Quadro o4: Sintese comparativa da acuracia diagnéstica e limitacdes técnicas dos marcadores da fossa posterior.

Belo Horizonte - MG 2026

Marcador Sensibilidade Especificidade Principal limitagio
TI isolada 36-50% Alta* Baixa sensibilidade
Cisterna magna 50—73% Elevada Dependéncia técnica
Deslocamento do tronco B Necessidade de
até 82,7% Elevada .

cerebral treinamento

Protocolo mais
Avaliagio combinada Até 9o Alta complexo do que as

demais técnicas isoladas

Fonte: COELHO et al., 2026.

*Especificidade varidvel, tendendo a alta.
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DISCUSSAO
Aspectos Técnicos, Fatores Limitantes e Padronizagdo da Imagem

A obtengio de um plano adequado para a translucéncia nucal (TN) ndo assegura
automaticamente a exposi¢do ideal da fossa posterior para avaliar a TI. Embora ambos os
marcadores compartilhem o plano sagital médio, os critérios técnicos da TN diferem das
necessidades anatdmicas do cérebro posterior. Fong et al. (2011) apontam que o tronco cerebral
é um importante marco anatdmico para a identificagdo da translucéncia intracraniana (TI), a
qual corresponde a visualizagdo do quarto ventriculo. Mangione et al. (2011) expdem essa
limitacdo: imagens ideais para a TN frequentemente falham em revelar a TI com nitidez. Logo,
a TI requer avaliagio independente no primeiro trimestre. Ademais, obter o plano sagital
perfeito exige considerdvel experiéncia do operador, sendo invidvel em até 200 das rotinas
limitadas a 15 minutos (ILIESCU et al., 2011b).

O posicionamento fetal é outro limitador fisico critico para expor as estruturas cerebrais
posteriores. Fong et al. (2011) demonstraram que a posigdo de brugos eleva a ndo visualizagdo da
TI para 699%, contra 1806 em posi¢do supina (P < o,001). Fisicamente, a posi¢cdo prona gera
sombreamento actstico pelo osso occipital, bloqueando o feixe sonoro e impedindo a avaliagdo
do quarto ventriculo. Iliescu et al. (2011b) confirmam que a estatica desfavoravel é agravada pela
gemelaridade e pelo elevado indice de massa corporal (IMC) materno. Esse cenério exige
manobras adicionais ou tempo de espera ativo, evitando suspeitas diagndsticas incorretas em
exames prejudicados por barreiras fisicas.

A curva de aprendizado para o rastreio da TI pode ser superada de forma rédpida. Sem
treinamento prévio, a taxa de identificacdo consensual da TI é de apenas 5206, mas salta para
85% apds uma capacitagio tedrica focada de apenas 20 minutos com palestras e imagens
legendadas (MANGIONE et al., 2011). Quando as imagens atendem aos critérios de controle
de qualidade para a TN, a taxa de visualizacdo conjunta atinge 91% a 9200 (MANGIONE et al.,
2011). Assim, a instrugio direcionada constitui o principal fator para mitigar as limita¢des de
aprendizado do operador.

Os softwares semiautomiticos de colocagio de calipers, como o SonoNT®, diminuem o
viés humano. Embora as medi¢des manuais da TI sejam reprodutiveis, o algoritmo
semiautomético eleva significativamente a precisio, reduzindo o desvio padrio (DP)

intraoperador de 0,091 mm para 0,054 mm no primeiro operador, e de 0,088 mm para 0,067 mm
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no segundo, além de obter coeficientes de correlagdo intraclasse (ICC) superiores (KARL et al.,
2012a). Essa padronizacdo beneficia profissionais menos experientes, equiparando sua acurécia

a de especialistas.

Acuricia Diagnéstica da TI e Avaliagdo Sinérgica Fossa Posterior

A malformagio do sistema nervoso em fetos com espinha bifida aberta (EBA) esta
presente desde o primeiro trimestre. O colapso, a obliteragdo ou a ndo visualizagio da TI é uma
consequéncia fisiopatolégica do deslocamento caudal do tronco cerebral, impulsionado pela
perda e vazamento continuo de liquido cefalorraquidiano (LCR) através da lesio medular
exposta (CHAQUI et al., 2009). A auséncia desse espago anecoico atua como um marcador
precoce de defeitos abertos do tubo neural (FONG et al., 2011; ILIESCU et al., 2011b; MASIHI
et al., 2012).

A triagem baseada de forma estritamente isolada na nio visualizagio da TI apresenta
sensibilidade diagnéstica modesta. A sensibilidade foi estimada em apenas 50% por Fong et al.
(2011) e variou de 28,89 a 48,19 entre observadores na casuistica multicéntrica de Mangione et
al. (z013). Essa limitacdo ocorre porque as imagens da TN nem sempre expdem adequadamente
o tronco cerebral e a fossa posterior. Adicionalmente, a nio visibilidade pode decorrer de
limitaces fisicas de posicionamento fetal, e ndo de uma malformagio real (FONG et al., 2011).

A verdadeira utilidade clinica da TI reside no seu excepcional poder de exclusio
diagnéstica. A identificagio de uma TI normal permitiu excluir a presenca de EBA com
especificidade de 999, sendo perfeitamente visualizada em 150 fetos normais confirmados apéds
o parto (FONG et al., 2011). Essa confiabilidade é corroborada por Masihi et al. (2012), onde
todos os 125 casos com TI normal apresentaram exames de segundo trimestre saudéveis. O sinal
normal atua como um fator tranquilizador no pré-natal, mitigando a ansiedade dos pais e
evitando procedimentos invasivos (FONG et al., zo11).

Para aumentar a sensibilidade modesta do sinal isolado, a avaliagio sinérgica de
multiplos marcadores da fossa posterior é fundamental. O vazamento de LCR provoca
alteragdes concomitantes no cérebro posterior: compressio do quarto ventriculo, deslocamento
caudal do tronco cerebral e obliteragio da cisterna magna (CM) (CHAOQOUI et al., 2009;
MANGIONE et al., 20133 UNGUREANU et al., 2023). A nio visualizacio isolada da CM
obteve sensibilidade de 509 a 73% (falso-positivos de 119 a 169%), e o deslocamento do tronco

cerebral atingiu 82,700 (MANGIONE et al., 2013). Contudo, a presenca de pelo menos um sinal
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alterado elevou a sensibilidade global para a faixa de 509% a 9oo%, o que é reforgado pelo fato de
que 66,600 dos fetos afetados exibiram alteracées combinadas no primeiro trimestre
(UNGUREANU et al., 2023).

A sistematizacio do exame do SNC fetal no primeiro trimestre por meio de um
protocolo de neurossonografia estendido supera a subjetividade do operador. A adi¢do de duas
projecdes axiais e uma sagital permitiu detectar 72,7% das anomalias maiores do SNC em uma
coorte prospectiva de 1.943 gestantes, operando com 1009% de especificidade e 99,4% de acurécia
global (UNGUREANU et al., 2023). Esse modelo permite correlacionar marcadores sagitais
com sinais axiais indiretos, como o sinal do colapso (“crash sign”, em que é visto deslocamento

caudal do mesencéfalo) e o do "cérebro seco” (“dried up brain”, os ventriculos colapsados e os

plexos coroides proeminentes) (UNGUREANU et al., 2023).

Marcadores Biométricos Secundérios e Diagnéstico Diferencial

O didmetro biparietal (DBP) é um marcador biométrico secundario altamente dtil entre
11 e 13 semanas de gestacio. Em fetos com EBA, o vazamento de LCR impede a distensdo
adequada do sistema ventricular, retardando o crescimento do DBP e a modelagem da calviaria
(KARL et al., 2012b). Em 23 casos afetados, o Z-score médio do DBP foi de -1,29 (percentil 10)
no primeiro trimestre, declinando para -2,14 (percentil 1,5) no segundo trimestre (KARL et al.,
2012b). Embora apenas 2696 apresentassem DBP abaixo do percentil 5 no primeiro trimestre
(frente a 69,5% no segundo), todos os casos mantiveram-se abaixo do percentil s0. Logo, um
DBP inferior ao percentil 10 em feto com crescimento normal é um sinal de alerta para examinar
ativamente a fossa posterior.

A espessura do tronco cerebral (TC) e a relagio TC/TCOO (Tronco Cerebral ao Osso
Occipital) fornecem subsidios diagnésticos complementares fundamentais. A hipotensio
liquérica e o deslocamento caudal do encéfalo posterior (Chiari II) espessam verticalmente o
TC e elevam a relagio TC/TCOO para valores maiores que 1 (ILIESCU et al., 20113
UNGUREANU et al., 2023). Esse deslocamento corresponde ao sinal do colapso (crash sign)
no plano axial, identificado em 66,69 dos casos de EBA na coorte prospectiva de Ungureanu et
al. (2023).

As alteracdes na TI ndo sdo exclusivas da espinha bifida, demandando ampla avaliagio
cranioencefdlica para descartar outras anomalias graves. Uma TI nio mensurivel ou anormal

ocorre na encefalocele e na holoprosencefalia alobar, caracterizada pela fusio dos cornos
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ventriculares anteriores e auséncia do "sinal da borboleta” no plano axial. J4 na malformacio de
Dandy-Walker, observa-se aumento cistico do quarto ventriculo, agenesia do vermis cerebelar
e consequente alargamento do didmetro TCOO, alterando profundamente a fossa posterior.

A espessura anteroposterior do TC e a relagio TC/TCOO atuam como critérios
indiretos robustos de integridade espinhal diante de uma TI anormal. Na estenose do aqueduto
de Sylvius com ventriculomegalia precoce, a compressdo ventricular de cima para baixo oblitera
a TI, mas a preservagio do didmetro do TC e da relagio TC/TCOO normais afasta com
seguranga a hipétese de espinha bifida. O rastreamento deve englobar cortes axiais no nivel dos
plexos coroides e pediinculos associados a avaliacdo sagital direta da coluna e tegumento.

A distingdo entre EBA e espinha bifida fechada (EBF) é clinicamente critica para evitar
falhas de triagem. Na EBA, a auséncia de cobertura cutinea gera o extravasamento de LCR, ao
passo que na EBF a integridade da pele impede a perda de fluido. Consequentemente, fetos com
EBF nio sofrem deslocamento caudal do tronco cerebral ou cerebelo, mantendo normais todos
os marcadores cranianos e de fossa posterior (TI, CM, TC e relagio TC/TCOO) no primeiro
trimestre. Como os marcadores cerebrais indiretos falham em 100% dos casos de EBF, sua

deteccdo precoce exige avalia¢do direta da regularidade da coluna e continuidade do tegumento.

Andlise Critica do Risco de Viés sob a Escala QUADAS-3

A anilise critica do risco de viés por meio do QUADAS-3 revela importantes
disparidades nos desenhos metodolégicos da literatura. InvestigacSes pioneiras apoiaram-se em
desenhos retrospectivos caso-controle ou de multiplas portas (multi-gate), combinando, por
exemplo, 52 casos histéricos de espinha bifida com 208 controles saudédveis (MANGIONE et
al.,, 2013). Essa prevaléncia artificialmente inflada tende a superestimar o desempenho
diagnéstico do marcador (TI ou DBP) e compromete a generalizacio dos achados para
populacdes de triagem real de baixo risco, onde a prevaléncia de EBA é extremamente reduzida.

Identificou-se também viés de incompatibilidade temporal decorrente do treinamento
dos operadores. Em estudos retrospectivos, os exames dos fetos com EBA foram histéricos,
obtidos antes da implementacio de politicas de controle de qualidade na fossa posterior,
enquanto os controles sauddveis foram avaliados mais recentemente por operadores ji
capacitados (MANGIONE et al., 2013). Como o treinamento especifico de apenas 20 minutos
eleva drasticamente a visibilidade consensual da TI (de 5290 para 859%), esse descompasso

penaliza os exames histéricos, nos quais a ma qualidade técnica da imagem é facilmente
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confundida com a auséncia patolégica da TI, inflando as taxas de sensibilidade (MANGIONE
et al., 201).

Os vieses de aferi¢do e de anélise representam ameacas severas a validade interna dos
trabalhos. A auséncia de cegamento é evidente em anilises onde a auséncia da TI foi
confirmada de forma retrospectiva, sabendo-se previamente do diagnéstico confirmatério de
segundo trimestre, gerando uma confirmagdo de sinal subjetiva (MASIHI et al., 2012). Além
disso, o viés de analise surge com a exclusio seletiva de imagens de dificil execugdo técnica. A
exclusio de exames inadequados (como os 43 fetos em Fong et al. ou os 696 de gestacdes devido
a falhas de delimitacdo algoritmica por Karl et al.) purifica artificialmente as amostras,
mascarando as limitacGes reais enfrentadas na prética cotidiana com gestantes de alto IMC ou
posicionamento fetal desfavordvel (FONG et al., 2011; KARL et al., 2012a).

O estudo de Ungureanu et al. (2023) destaca-se como a principal referéncia prospectiva,
consecutiva e de porta tinica (single-gate) em uma coorte nio selecionada de 1.943 gestantes, o
que aproxima seus resultados da realidade epidemiolégica de triagem e minimiza biases de
sele¢io sob o QUADAS-3. Contudo, mesmo essa referéncia de alta qualidade apresenta
limitacdes de fluxo e acompanhamento, registrando uma perda de seguimento de 354 fetos
presumidamente saud4veis. Esse atrito de casos sem anomalias exige cautela na interpretagio
da acuricia global e ilustra as dificuldades na conducio de estudos longitudinais de longa
duragdo.

No tocante as limitagdes desta revisdo sistemética, deve-se reconhecer o impacto das
restricdes de recuperacdo de artigos, onde 12 referéncias elegiveis apés a triagem por titulo e
resumo foram excluidas devido 2 indisponibilidade de acesso aberto ao texto integral,
configurando potencial viés de selecio. Ademais, a busca restringiu-se a bases de dados
eletronicas (PubMed, Scopus e LILACS) e ndo incluiu literatura cinzenta de forma sistemética.
Embora a amostra de g artigos seja suficiente para responder de forma robusta & questdo
norteadora, futuros esforcos devem buscar a recuperagio integral de artigos pagos para mitigar

barreiras de acesso e enriquecer as estimativas de acurécia da avalia¢do da TI.

CONSIDERACOES FINAIS

A avaliacdo da translucéncia intracraniana (TI) no primeiro trimestre representa um
avango significativo no rastreamento precoce dos defeitos abertos do tubo neural. A

identificacdo de uma TI normal exibe excelente poder de exclusdo diagnéstica, atuando como
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um fator altamente tranquilizador na rotina pré-natal. Para superar as limita¢des metodolégicas
do marcador isolado, a integracdo sistemética da TI a outros paridmetros da fossa posterior,
como a cisterna magna e o tronco cerebral, potencializa de forma expressiva a acuricia
diagnéstica. Ademais, a incorporagio de protocolos de neurossonografia estendido viabiliza
uma avaliacdo estrutural precoce e robusta do sistema nervoso central fetal, minimizando falhas
de deteccio.

Sob o aspecto pritico, esse rastreamento é altamente vidvel e sustent4vel para os servigos
de saidde, uma vez que aproveita o plano sagital médio convencional utilizado para a
mensuragio da translucéncia nucal, integrando-se a rotina de exames transabdominais com
custos adicionais e acréscimo no tempo de consulta minimos, quando presentes. A antecipagio
diagnéstica para o primeiro trimestre otimiza o planejamento obstétrico e qualifica o
aconselhamento familiar de maneira oportuna. Para consolidar essa pratica, recomenda-se a
promogio de capacitagio tedrica focada para os operadores de ultrassom e a adogio de
ferramentas semiautomdticas para a padronizagio das aferi¢des. Adicionalmente, desvios no
crescimento do didmetro biparietal (DBP) devem ser interpretados como sinais de alerta
precoce, direcionando o examinador para uma avaliacio morfolégica detalhada da coluna fetal

e das estruturas encefélicas posteriores.
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