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Nicolas Tulp en su libro
publicado en 1652 en
Amsterdam fue el prime-
ro que utilizo el nombre
de espina bifida engloban-
do en este término un
amplio grupo de malfor-
maciones caracterizadas
por la falta de fusion de la
linea media vertebral.
Otro cientifico importan-
te en este campo de
investigacion fue Morgani,
quien en 1761 establecio
la relacion entre hidroce-
falia y espina bifida.

Hoy en dia y dado los
avances de la medicina las
investigaciones tienden a
buscar la causas exactas
de esta malformacion, fun-
cionamiento y tratamiento
y busqueda de su erradica-
cion, sobre todo a través
de suministrar a la mujer
en edad fértil acido félico.
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a Espina Bifida y, mas con-
cretamente, el mielome-
ningocele, es la malforma-
cién congénita del tubo
neural més grave compati-
ble con la vida y la segunda causa de
discapacidad fisica en la infancia, des-
pués de la parilisis cerebral.

“El término espina bifida engloba
diferentes formas de malformacién del
tubo neural que en la literatura cienti-
fica se enmarcan bajo el término de
Defectos del Tubo Neural (DTN)”,
afirma la doctora Amparo Cuixart,
coordinadora de la Unidad de Espina
Bifida del Hospital Valle de Hebrén, de
Barcelona.

En relacién a diversos aspectos de
la espina bifida, la doctora Cuixart,
sefala: “Los DTN incluyen malforma-
ciones abiertas y cerradas. La malfor-
macion abierta mas grave compatible
con la vida es el mielomeningocele y
entre los defectos cerrados destaca el
lipomielomeningocele y el lipoma
medular”.

“El mielomeningocele es un sindro-
me pluriformativo complejo que afecta
al sistema nervioso central, sistema
geritourinario y aparato locomotor.
Los defectos cerrados afectan a las
extremidades inferiores con afecta-
cion pluri o uniradicular y al sistema
urinario”, continua la doctora.

_

A la izquierda,
conmemoracioén del Dia
Mundial de la Espina
Bifida y a la derecha,
madre con nifia con
Espina Bifida leyendo

ESPINA
E INVES

En Espana entre 8-10 de cada
10.000 nacidos vivos presenta alguna
malformacién del tubo neural de los
cuales méds de la mitad de ellos estan
afectados por espina bifida (segun
Estudio Colaborativo Espafiol Congé-
nitas), destacando por encima de la
media las comunidades de Baleares,
Comunidad Valenciana, Galicia, Murcia
y Pais Vasco.

Por ello, y a pesar de que en los ulti-
mos afos la incidencia de esta malforma-
cion ha descendido ligeramente, funda-
mentalmente gracias al uso del acido foli-
co en la planificacién del embarazo y gra-
cias a las campafias de prevencion dirigi-
das preferentemente a los profesionales
sanitarios, podemos extrapolar que alre-
dedor de 20.000 personas sufren en
Espafia este tipo de malformacion.

Existe un indudable riesgo de
aumento del nimero de casos, como
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consecuencia de la inmigracién (en el
afio 2006 de 7 recién nacidos con esta
malformacién hasta noviembre, 3 son
inmigrantes), lo que hace necesario
incrementar notablemente los esfuer-
zos en prevencion que de forma inme-
diata deben acometer las asociaciones
y las Administraciones Publicas.

INTERACCION DE FACTORES
GENETICOS Y AMBIENTALES

Los puntos prioritarios sobre los
que se necesita una accion rapida son
los siguientes: atencién coordinada y
multidisciplinar en los centros de
salud, gratuidad en el material orto-
farmacéutico cotidiano necesario para
los afectados y campafas de preven-
cién de esta malformacion.

La espina bifida es un trastorno con-
génito en el cual el sistema de cierre del

tubo neural no se produce adecuada-
mente, originado por un defecto medial
de las vértebras, generalmente en su
arco posterior, consistente en la falta de
fusion de uno o varios arcos vertebra-
les, con o sin profusién meningea medu-
lar y por el cual el contenido del canal
neural queda al exterior.

Estas anomalias van asociadas en un
50% de los casos a trastornos del Sis-
tema Nervioso Central y en el 80% de
los casos se acompaiia de hidrocefalia.

La espina bifida se produce entre la
segunda y tercera semana de gesta-
cién, entre los dias 18 y 22 después de
la concepcion. Parece que el momento
clave para la espina bifida abierta es el
dia 28 del desarrollo. A los diecinueve
dias, cuando el embrién tiene sélo
1,4 mm. de longitud, la piel que cubre
la parte central de la espalda se engro-
sa para formar la placa neural que

habra de convertirse en el cerebro y la
médula espinal.

De cada 1.000 concepciones hay,
aproximadamente, unos |50 abortos, y
de los embarazos que llegan a término,
1 de cada 400 presenta una malforma-
cién por cierre incompleto que afecta
al cordoén espinal y al cerebro. Existen
datos que apuntan una mayor inciden-
cia de este tipo de malformacién en
fetos del sexo femenino con lo cual se
habla de una base genética en el tras-
torno.

Se considera por todo ello, una mal-
formacion con afectacion multisistémi-
ca, cuyo tratamiento debe ser aborda-
do bajo la dptica multidisciplinar. Esta
atencion se basa en la colaboracién de
los diferentes especialistas, tanto para
el andlisis global de cada paciente como
para la determinacion conjunta de los
objetivos terapéuticos.
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La etiologia de la espina bifida es
desconocida y su origen heterogéneo.
Habitualmente proviene de una pre-
disposicidon genética, con un patrén
multifactorial y un alto riesgo de recu-
rrencia (aumento de la probabilidad de
tener un segundo hijo con esta afecta-
cién).

La espina bifida es, en un gran por-
centaje de casos, el resultado de una
interaccion entre factores genéticos y
ambientales. Entre estas causas
ambientales podemos sefalar:

e Tratamiento materno con ciertos
farmacos: acido valproico (anticon-
vulsionante), etretinato (tratamiento
de la psoriasis y acne), carbamazepi-
na y medicamentos hormonales.

e Déficit de folatos en la madre

e Déficit de vitaminas en la madre

e Clase socioecondmica baja, con
pobre nutricién

e Gripe materna en el primer trimes-
tre del embarazo

e Causa genética

LINEAS DE INVESTIGACION

Las principales lineas de investiga-
cién sobre la espina bifida han tratado
de hacer una descripcion del disefio
genético y de la estructura de la EB, la
identificacién de genes que incremen-
tan el riesgo de una mujer de tener un
bebé con DTN, avances en la cirugia
prenatal para evitar mayores lesiones
neuroldgicas, técnicas de diagnostico y
atencion precoz y otros estudios
sobre las consecuencias de la EB y sus
tratamientos.

A través de estos estudios se podri-
an descubrir técnicas para identificar a
aquellas mujeres que corren un mayor
riesgo de tener un bebé con un DTN
y mejores tratamientos, con el objeti-
vo de prevenir ain mas defectos del
tubo neural de lo que es posible en la
actualidad.

“Las lineas de investigacion actuales
en los DTN van dirigidas a la preven-
cién de la malformacion, especialmen-
te en el campo de la genética. Los
DTN son malformaciones que presen-
tan una predisposicion genética de
tipo poligénico, y por ello la investiga-
cién se centra en la identificacion de
genes relacionados con este tipo de
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Nifia con Espina Bifida jugando con una pelota

malformacién y con la hidrocefalia”,

sefiala la doctora Cuixart.

La principal institucién de apoyo a la
investigacion sobre la hidrocefalia en
EE.UU. es el Instituto Nacional de
Trastornos Neuroldgicos y Apoplejia
(NINDS-National Institute of Neuro-
logical Disorders and Stroke). A través
de esta institucién se realizan investi-
gaciones centradas en:

e Estudio del desarrollo cognoscitivo,
los resultados académicos y el ajus-
te de comportamiento en los nifios
con hidrocefalia. Los investigadores
esperan que este estudio arroje nue-

_

va luz sobre la influencia de la hidro-
cefalia en el desarrollo, asi como la
cuestion mas general del efecto de
lesiones tempranas en el cerebro.
Estudio de un sistema de vélvulas de
autoajuste y no obstructivo. La meta
de este estudio consiste en crear un
sistema de vélvulas que pueda redu-
cir el namero de revisiones del sis-
tema de derivacién en las personas
que sufren hidrocefalia.

Estudios basicos que exploran los
mecanismos complejos del desarro-
llo normal del cerebro. El conoci-
miento obtenido de estos estudios

Marzo/Abril 2008



Uo<4-UbOMILNUSVAL 24 /42/U0

R R

16:Uz Fadglna o>

:Jll wl

La Dra. Cuixart, en su despacho

proporciona la base para compren-
der como puede faltar este proceso
Yy, por tanto, ofrece la esperanza de
nuevos medios para tratar y prevenir
los trastornos cerebrales de desa-
rrollo, tales como la hidrocefalia.
Entre los nifios afectados de un mie-
lomeningocele hace unos 30 afios, la
mayoria morian por una meningitis o
hidrocefalia. En la actualidad, los avan-
ces médicos y de atencion han hecho
descender el porcentaje considerable-
mente.

IMPORTANCIA DEL ACIDO
FOLICO

El recién nacido con esta malfor-
macion tendra una serie de limitacio-
nes, dependiendo de su afectacion,
como son una dificil y complicada
deambulacion, problemas vesicales y
rectales (incontinencia urinaria). En
los casos asociados a hidrocefalia
puede haber afectacién neurolégica
mas o menos grave y es necesaria la
implantacion de una valvula para dre-
nar el exceso del liquido céfalo-raqui-
deo. Asi mismo también puede ir aso-
ciada a problemas cardiacos y ortopé-
dicos (del hueso).

Las pruebas que ayudan a su diag-
néstico durante el embarazo son las
siguientes:
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ACIDO FOLICO, VITAMINA
ESENCIAL PARA LA VIDA

| acido folico es una vitamina del complejo B que puede

ayudar a prevenir defectos de nacimiento en el cerebro
y la médula espinal denominados defectos del tubo neural
(Neural Tube Fefects-NTD) cuando se ingiere antes del
embarazo y durante las primeras semanas del mismo.

Los estudios demuestran que las mujeres que consumen la |
cantidad recomendada de esta vitamina desde antes de la
concepcién y durante el primer mes de embarazo pueden
reducir el riesgo de tener un bebé con defectos, de
nacimiento en el cerebro y la columna vertebral, los

NTD's.

Los NTD’s mas comunes son la espina bifida y la anencefalia. La espina bifida es
una de las causas principales de la discapacidad infantil. La anencefalia consiste
en un serio subdesarrollo del craneo y del cerebro en el recién nacido. Los
estudios también sugieren que el dcido félico puede ayudar a prevenir algunos
otros defectos de nacimiento, como el labio leporino y la fisura palatina.

Se sabe también que el icido félico juega un papel fundamental en el proceso
de multiplicacién celular, por lo tanto es altamente necesario durante el
embarazo. En un estudio se descubrié que las mujeres a quienes les faltaba
acido folico tenian mayores probabilidades de dar a luz a un bebé prematuro y

de bajo peso al nacer.

e Analitica de sangre: entre la semana
I5 y 20 del embarazo haciendo una
medida de los niveles de alfacetro-
proteina y otros marcadores bioqui-
micos.

e Ecografia prenatal: puede detectar
un fallo en el cierre del tubo neural.

@ Amniocentesis: examen del liquido
amnidtico.

La doctora Cuixart insiste en que
toda mujer en edad fértil reciba el
aporte suficiente diario de acido foéli-
co en la alimentacién o en forma de
preparado farmacéutico y es impres-
cindible que las mujeres con antece-
dentes familiares o personales de
DTN reciban profilaxis precocepcio-
nal (3 meses antes de quedarse emba-
razadas) con 4 mg de acido félico y
hasta los 3 primeros meses de emba-
razo.

“La situacion socio-sanitaria de las
personas con espina bifida es de difi-
cultades de insercién socio-laboral,
dificultades en el ambito escolar por
las pérdidas que suponen los conti-
nuos tratamientos médicos”, afirma
Federico Pozuelo, miembro del Conse-
jo Rector de Febhi.

_

Margarita Mafle, afectada de la Aso-
ciacién de Espina Bifida de Campo de
Gibraltar, destaca los obstaculos que
ella se encuentra en el dia a dia: “la fal-
ta de transporte accesible, las barreras
arquitectonicas que impiden acceder a
lugares publicos, ya sean ayuntamien-
tos, centros de formacion, lugares de
ocio, etc”.

Los problemas que expone Margari-
ta Mafle para su integracién son el no
poder acceder a un puesto de trabajo,
puesto que ella considera que tienen
las mismas obligaciones pero no tienen
los mismos derechos.“Si se eliminasen
las barreras sociales, -continta- se eli-
minarian el resto de las barreras”.

El dia 21 de noviembre se conme-
mora el Dia Mundial de la Espina Bifi-
da, El afio pasado el mensaje de la
Federacién Espafiola de Asociaciones
de Espina Bifida e Hidrocefalia (FEB) se
centré en destacar dos aspectos fun-
damentales: mejorar la calidad de vida
de las personas afectadas y la impor-
tancia de la realizacion de campafias de
prevencion para evitar que nuevas
familias se vean afectadas por este gra-
ve problema.
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