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A. Partea introductiva

Al Diagnostic Agenezia Corpului Calos
A.2. Codul bolii (CIM 10) Q 04.0
A3. Utilizatorii Sectiile de neurologie si patologie nou-nascuti,sectiile nou-nascuti, sectiile
de neurochrurgie, sectiile de pediatrie, sectia de genetica
Ad. Scopul protocolului e Sporirea calitatii managementului nou-nascutilor cu agenezia corpului
calos;

e Profilaxia anomaliilor congenitale cerebrale;
e Reducerea numarului de cazuri de invalidizare si deces prin MC

Ab5. Data elaborarii 2014
A.6. Data revizuirii 2016
AlT. Definitii e Corpul calos- structura anatomica importanta ce leaga cele doua

emisfere cerebrale ;
Agenezia corpului calos este absenta totala a corpului calos.

A8. Informatia
epidemiologica

Incidenta 0,7% noi-nascuti ;

1-2 cazuri la 2000-3000 examinari neuroimagiste;

Mai frecvent la baieti;

Poate aparea izolat;

Asocieri cu anomalii genetice si sindroame genetice Tn 85% din cazuri
: chisturi Dandy-Walker, chisturi interemisferice, hidrocefalie (30%),
malformatii Arnold-Chiari, encefalocel, hipertelorism;

e Tulburari gastrointestinale si genito-urinare in 62% din cazuri.

B. Partea generala

B.1. Nivel de asistentd medicala antenatala
Descriere | Motive | Pasi
B.1.1. Profilaxia antenatala | Profilaxia MC ale SNC la nou-nascuti e Aprecierea factorilor de risc si
si diagnosticul din mame cu antecedente prenatale. diminuarea influentei lor C.1;
antenatal a MC ale Administrarea Acidului folic Tn e Conduita anepartum a familiilor
SNC antecedente prenatale individual 0,8- din grupul de risc C.2;
4,0mg/zi 3luni preconceptional si primele | «  Acid folic prenatal pina lal2sg
12sg; individual 0,4-0,8 mg/zi;
Administrarea Acidului folic 0,8mg/zi e NSG fetald la TG - 18-21 5.g.
preconceptional 3luni si primele 12sg C51.1.
reduce cu75% incidenta
hiperhomocisteinemiei.

B.2. Nivel de asistenta medicala spitaliceasca

B.2.1. La internare

B.2.1.1. | Depistarea precoce a | Depistarea precoce a semnelor de MC ale | ¢  Anamneza cu aprecierea
semnelor MC ale SNC este importanta in confirmarea factorilor de risc C.1;
SNC la nou-nascuti. diagnosticului la timp si determinarea e Examenul clinic C.3;

tacticii ulterioare de conduita si tratament; | « NSG dupi nastere C.5.1.1;
e Examenul de laborator,

Stabilizarea pretransport si monitorizarea paraclinic si imagistic C.5-C.6;
functiilor vitale permite preintimpinarea o Diagnosticul diferencial C.6.-
complicatiilor si transportarea ulterioara C.7.

in CP nivelul Il pentru investigatii si

tratament.

B.2.2. Diagnosticul




B.2.2.1. | Confirmarea Tactica de conduita si alegerea Obligatoriu:
diagnosticului de tratamentului depind de gradul de afectare | ¢  Anamneza cu aprecierea
agenezie a corpului si complicatiile bolii. factorilor de risc C. 1;
calos cu evaluarea e Examenul clinic C.3.1;
gradului de afectare a e Examenul de laborator: ureia,
SNC creatinina, ionograma,
glicemia, TORCH infectii,
AGS, AGU;
o Examenul imagistic: NSG,
TCC, RMN C.5.1.2;
e Oftalmoscopia;
e Consultul geneticianulut;
e Consultul neorochirurgulut;
e EEG in caz de convulsii
C.5.6.
C. Descrierea metodelor, tehnicilor si procedurilor
C.1. Factorii de risc Tn agenezia corpului calos
o Factorii genetici: transmiterea dominant autozomala, recesiva legata de cromosomul X trisomia
8,13,18;
e Factori exogeni: alcoolul, fumatul;
o Factori endogeni: acidoza lactica, hiperglicemia;
o Factori de mediu: rubeola, infectia cu citomegalovirus;
e Blocajul dezvoltarii corpului calos (chisturi).
C.2. Conduita antepartum a famiilor din grupul de risc
e Consultul geneticianului a cuplurilor ce au cazuri in familie de boli cromozomiale si ereditare, MC
ale SNC, antecedente prenatale;
o Coreocenteza (11-12 sg) sau amniocenteza (19 sg);
o Aprecierea la USG a malformatiilor congenitale pe perioada sarcinii (transvaginal la 18 s.g. cu
reconfirmare la 20-21 sg) si internare la necesitate;
e Determinarea tacticii ulterioare a conduitei sarcinii.
NB.Acid folic 0,4mg/zi In perioada prenatala pina la 12sg.
C.3. Semnele si simptomele
C3.1L e Hipertelorism si radacina nasului lata sunt simptome Semne posibile:
patognomice Tn agenezie de corp calos (ACC); e Microcefalia;
e Crize epileptice In 50% din cazuri; e Maturizare sexuala precoce;
o Tulburari de deglutitie; o Rar insuficienta acuta hipofizara;
e Incapacitatea de coordonare a miscarilor; e Hipotermie.
o Hipotonie generalizata;
e Spasticitate;
e Achizitii motore intirziate;
o Dereglari de vorbire;
e Retard mental.
C4. Clasificarea
1.Agenezie partiala.
2.Agenezie completa.
C.5. Diagnosticul imagistic
C5.1 NSG
C.5.1.1. | Fetala:

e examinati la 18-21 saptamini de gestatie;

o absenta chistului septului lucid ;

o deplasare laterala a ventriculelor laterale (preponderent coarnele posterioare);
e absenta corpului calos.




C.5.1.2. | Postnatala (sectiune coronara posterioara):
e Agenezia corpului calos;
e Dilatarea v.llI;
e Deplasarea coarnelor anterioare a ventriculelor laterale ;
o Dilatarea coarnelor posterioare a ventriculelor laterale.
C5.2 CT-scan
o Deplasare externa a coarnelor frontale a VL;
e V.1l ascensionat;
o Dilatarea coarnelor posterioare a VL;
e Agenezia corpului calos.
C5.3. Rezonanta magnetica nuclearia (RMN)
Agenezia corpului calos: Agenezia corpului calos asociata cu alte MC
e Absenta corpului calos; ale SNC:
e Dilatarea si ascensionarea in sus a v.llI; e Asimetrie emisferica;
o Dilatarea coarnelor posterioare VL, e Holoprozencefalie;
e Translocarea VL in regiunea fronto-parietala; e Microgirie;
o Deplasarea coarnelor anterioare VL. e Porencefalie;
e Hidrocefalie;
o Lipom cerebral sau a corpului calos;
o Agenezia septului lucid,;
e Chisturi in regiunea corpului calos;
_ o Sindromul Dandy-Walker.
Agenezie partiala Agenezie completa.
C5.4. Rx (asociere cu alte MC)
o Anomalii vertebrale (semivertebre) si costale;
e Anomalii oftalmice: microftalmie, colobom, cataracta;
e Split sindrom”a coloanei vertebrale cu/sau fara mielomeningocele.
C.5.5. Oftalmoscopia (asociere cu alte MC)
e Tulburari vizuale;
e Retinita pigmentara;
e Aplazia ori hipoplazia nervilor optici;
e Coloboma, cataracta, microftalmie;
C.5.6. Electroencefalograma (EEG)
e 1Inasociere cu sindrom Aikardi: hipsaritmie, valuri rapide si lente cu durata 3-6 sec, neregulate,
nesinhrone, fenomen “split-brain”;
e 42% din cazuri de spasme infantile se asociaza cu alte tipuri de convulsii.
C.6. Diagnosticul diferencial
C.6.1. Lipomul corpului calos
o Epilepsie partiala ;
o Hipertelorism;
e Encefalocel frontal;
e Hemidistonie ori hemiplegie;
e CT-scan si RMN lipom a corpului calos.
C.6.2. Sindromul Dandy-Walker




o Cresterea perimetrului cranian; o Bombare occipitala;

e Bombarea si tensionarea o RMN: fosa posterioara extinsa,
fontanelei; pozitie ridicata a tentoriumului,

e Miscari oculare anormale; diferite grade de aplazie /

e Convulsii; hipoplazie a vermisului, dilatare

° Deregk’lri de viz §| auz ,paranzia chistica a V.1V, chist arahnoid Tn
muschilor faciali; fosa posterioara.

o Paralizie spastica inferioara;

C.6.3. Sindromul Aikardi
e Se’intilneste numai la fete,2-15 la 100000 nou —nascut;
e Triada: spasme infantile, agenezia corpului calos, retinitd pigmentara;
o Retard psihomotor sever;
o Anomalii oftalmice: microftalmie, atrofia nervilor optici, coloboma,
cataracta;
e Anomalii costale si vertebrale;
e Sprincene rare si lateralizate Tn 42% din cazuri;
e Proeminarea dintilor incisivi Th 65% din cazuri;
o EEG - hipsaritmie, unde rapide si lente cu durata 3-6 sec, nesinhrone,
fenomen “split-brain” ;
o RMN: asimetria si dilatarea emisferelor ,dilatarea v.111 si foramen
Monroe;
e Agenezia corpului calos;
e  Chisturi intracerebrale;
o Heterotipie cerebralg;
e Oftalmoscopia - retinita pigmentarpa .
C.6.4. Sindromul Chapiro
e Hipotermie epizodica;
e Retard mental;
e Neuropatie sensitiva si motora:
o Anomalii ale metabolismului apei: polidipsie, poliurie, hiponatriemie;
C.7. Tratamentul
e Terapia individualizata cu monitorizarea starii, identificarea si tratarea precoce a complicatiilor;
e Consilierea rudelor si informarea despre riscurile si complicatiile posibile;
e Acordul informat al rudelor pacientului;
e Tratamentul este simptomatic.
C.7.1 Managementul convulsiilor
e Convulsiile trebuie cupate rapid pentru a reduce riscul leziunilor aditionale (vezi protocolul
convulsiilor neonatale);
e Asigurati un statut respirator si cardiac anterior initierii terapiei anticonvulsionale;
e Terapia anticonvulsivanta trebuie administrata i/v pentru a atinge doza;
e Anticonvulsivantele recomandabile:
- Fenobarbital (linia intii); - Fenitoin; - Midazolam; - Clonazepam
o 1nspasmele infantile: Vigabatrin (Sabril) — 50-10 mg/kg/24h si Valproat (Depakin — sirop) — 50-
100mg/kg/24h;
e 1ncaz de accese frecvente combinati cu Clonazepam — 0,25 mg/kg/24h sau Fenobarbital (5-
15mg/kg/24h) sau Sucsilep — 15-30mg/kg/24h;
e Daca nu aveti succes indicati : ACTH (Sinacten — Depo) i/m, Dexametazon ori Prednizolon p.o. 1-
2,5mg/kg/24h si Ig (Octagam);
¢ Indicati tratamentul hormonal Tn combinatie cu AEP de baza;
o Durata tratamentului depinde de probabilitatea de reaparitie a convulsiilor: anularea timpurie duce la
revenirea convulsiilor;
e Anticonvulsivantele pot fi anulate odata ce crizele sunt controlate si normalizarea traseului EEG.
C.7.2. Chinetoterapia

e Chinetoterapia se face in tulburarile de echilbru , coordonare si tulburarile de tonus muscular;




e Terapia ocupationala si logopedia n tulburarile mentale si de vorbire;
e Masuri de integrare in mediul social.

C.7.3. Consilierea familiei
e Este important de a lua in consideratie efectele psihologice asupra familiei;
o Consilierea psihologica trebuie initiata imediat .;
e Supravegherea neuropediatrului AMF.

C38. Prognosticul

o Depinde de tipul anomaliei si de intensitatea simptomelor;

e Prezenta mai multor defecte au prognostic nefavorabil;

e Prognosticul in sindromul Aikardi este nefavorabil (retard psihomotor sever si crize rezistente la
AEP);

25% copii decedeaza Tn primii ani de viata;

25% copii se deplaseaza de sinestatator;

50% copii au abilitati de autodeservire;

Durata medie de viata — 8,3-18,5 ani;

e 1Tn cazul transmiterii genetice este important sfatul genetic.

Abrevierile folosite Tn document:

USG Ultrasonografia SNC Sistemul nervos central
EEG Electroencefalografia MC Malformatii congenitale
RMN Rezonanta magnetica nucleara AEP Antiepileptice

ACC Agenezia corpului calos AGS Analiza generala de singe

Elaborat de grupul de autori:

Aprobat prin ordinul Ministerului Sanatatii nr.788 din 08 august 2014 ,,Cu
privire la aprobarea Protocoalelor clinice standardizate pentru medicii
neonatologi din sectiile de reanimare si terapie intensiva neonatala”.

Petru Stratulat,director cercetare, inovare si transfer tehnologic., dr.
hab. Tn medicina, prof. univ. USMF ” N.Testemitanu ”

Dorina Rotaru, colaborator stiintific, IM si C

Anatol Boboc, seful sectiei neurologie si patologie nou-nascuti IM si C
Elena Cibotari, neuropediatru sectia neurologie si patologie nou-
nascuti IM si C
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