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RESUMEN

El encefalocele es un defecto congénito mayor que se caracteriza por la herniacion del
tejido nervioso y las meninges a través de un defecto de la béveda craneal. Esto se
debe a alteraciones del cierre del tubo neural ocurridas en la cuarta semana de
gestacion. El diagnéstico prenatal es posible realizarlo a través de ecografia 2D y

3D. Se presenta el caso de un neonato con encefalocele anterior, entidad poco
frecuente dentro de los defectos del cierre del tubo neural. Se realiz6 el diagndstico
presuntivo prenatal por ecografia 2D y 3D, y se confirmé al nacimiento por los
hallazgos clinicos y escanografia.
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ABSTRACT

The encephalocele is a major birth defect characterized by herniation of neural tissue
and meninges through a defect in the skull, due to alterations of neural tube closure
occurring in fourth week of pregnancy. Prenatal diagnosis is possible through 2D and
3D ultrasound. We report a case of anterior encephalocele, a rare disease among the
defects of neural tube closure, with diagnosis by 3D and 2D ultrasonography, which
was confirmed at birth by clinical findings and scan.
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INTRODUCCION

Los defectos del tubo neural son malformaciones congénitas que se presentan debido a
un cierre anormal del tubo neural y ocurren entre la semana 3 y 4 de gestacion. Estos
defectos se clasifican en dos grupos: los que afectan las estructuras craneales, como
anencefalia y encefalocele, y el segundo grupo los que involucran estructuras
espinales, como la espina bifida, meningocele, mielomeningocele y craneoraquisquisis,
entre otros.?

El cierre del tubo neural se realiza entre los 18 y 28 dias después de la fecundacion, a

través de 5 sitios separados. Cualquier alteraciéon en este proceso causa los diferentes

defectos del tubo neural. La anencefalia, ausencia de los hemisferios cerebrales y de la
béveda craneana, es el resultado de una falla en el cierre del neuroporo anterior en los
dias 24 y 26 de gestacion, comparado con el encefalocele que ocurre entre los dias 26
y 28. Los defectos que involucran la columna vertebral, como la espina bifida oculta y

mielomeningocele, ocurren aproximadamente el dia 26 de gestacion.?

El encefalocele es un defecto congénito grave que se caracteriza por la herniacion de
tejido nervioso y las meninges a través de un defecto de la béveda craneana. Este
defecto puede estar cubierto por piel o solamente cubierto por una delgada capa de
epitelio (defecto abierto). Aproximadamente el 75 % de los casos de encefalocele se
localizan en la regidén occipital y puede ser diagnosticado prenatalmente mediante
ultrasonido.®

Se reporta un caso de encefalocele frontonasal diagnosticado prenatalmente por
ecografia obstétrica en 2D y 3D, en donde se confirma con escanografia cerebral y
clinica.



PRESENTACION DE CASO

Se presenta el caso de un neonato con encefalocele anterior, hijo de padres no
consanguineos, producto de embarazo de madre de 25 afios y padre de 28 afios. La
madre es gravida 5, con 5 partos, a quien se le atendioé el parto en una instituciéon de
tercer nivel a las 29 semanas de gestacion. La madre realizé 3 controles prenatales de
la semana 22 a la 28 de gestacidon. Se le realizé dos ecografias obstétricas (2D y 3D):
la primera report6 encefalocele, y la segunda un quiste aracnoideo, ventriculomegalia
bilateral y encefalocele frontal izquierdo (Fig. 1 y 2). Dentro de los antecedentes del
embarazo la madre refirié haber presentado infeccién urinaria en el primer trimestre
del embarazo y anemia ferropenica en el primer y segundo trimestre del embarazo.
Manifestd exposicidn a sustancias relacionadas a mineria de carbén y vivienda cercana
a aguas negras. Dentro de los medicamentos que recibié durante el embarazo se
incluyen ibuprofeno y acetaminofen (primer trimestre) y sulfato ferroso y acido félico
(segundo trimestre). Como antecedente de importancia la madre refiere que durante el
periodo preconcepcional y el primer trimestre del embarazo consumid, ocasionalmente,
alcohol y tabaco (4 cigarrillos diarios aproximadamente).

Al examen fisico se encuentra mortinato de sexo femenino, con peso de 1 450 gramos,
talla 42 centimetros, perimetro cefalico 26 centimetros, con defecto del tubo neural:
cefalocele frontonasal; sin otras alteraciones al examen fisico (Fig. 1 y 2).

Fig. 1. Vista lateral de un paciente con encefalocele frontonasal, diagndstico prenatal en
imagenes 20 y 3D con hallazgo al nacimientao.



Fig. 2. Vista frontal que muestra el encefalocele frontonasal.

La escanografia cerebral (Fig. 3) mostré un encefalocele frontal izquierdo, quiste
aracnoideo y ventriculomegalia bilateral. El cariotipo bandeo G de alta resolucién (650
bandas) fue reportado como normal (46, XX).

Fig. 3. Escanografia cerebrali simple donde se
evidencia encefalocele frontonsal.



Se solicité la autorizacion de la paciente para la publicacién del caso, previo
consentimiento informado. Se garantiz6 la confidencialidad de la informacién y la
privacidad de los datos de la paciente.

DISCUSION

Los cefaloceles tienen una prevalencia entre 1,1 a 4,5 por 10,000 nacimientos en
poblaciones latinoamericanas.*® El encefalocele anterior hace parte del grupo de
malformaciones poco frecuentes del sistema nervioso. Se han publicado pocos reportes
de casos hasta la fecha pero se ha encontrado que esta condicién es mas
frecuentemente reportada en el sureste asiatico,” mientras que los encefaloceles
occipitales son mas reportados en el hemisferio occidental.®

Los encefaloceles estan divididos en dos grupos: anterior y posterior. El sitio mas
comun donde se localiza el encefalocele es en la regién occipital (75 %), seguido del
frontoetmoidal (13 a 15 %) y parietal (10 a 12 %).8Los encefaloceles anteriores
ocurren principalmente a nivel de la fontanela frontal o esfenoidal,® se clasifican en:
frontoetmoidal, nasoetmoidal, nasoorbital, transetmoidal, nasofaringeo, orbital,
transelar, transesfenoidal, frontal y nasofrontal, este ultimo es el presentado por
nuestro paciente por las caracteristicas clinicas y los hallazgos radiolégicos.”

La etiologia del encefalocele es probablemente multifactorial, con factores genéticos y
ambientales implicados. Estudios recientes indican que el consumo de acido félico
durante el periodo preconcepcional reduce el riesgo de anencefalia y espina bifida. Sin
embargo, este efecto protector no se ha visto en los casos de
encefalocele.®Aproximadamente 10 % de estos defectos se debe a alteraciones de
cromosomas o enfermedades monogénicas y se ha asociado con trisomia 13 0 18 y
sindrome de Meckel-Gruber.1?

Este defecto puede ser detectado durante la mitad del segundo trimestre del embarazo
usando ultrasonido de alto nivel. El diagnostico de esta patologia en la etapa prenatal
se realiza con la observacion del defecto en el craneo con diversos grados de
herniacién del parénquima cerebral.®

Los nifios con encefalocele anterior tienen mejor prondstico que los otros casos de
encefalocele. Esto es debido a que la mayor parte de los encefaloceles localizados en la
region frontal no contienen tejido cerebral.’? La mortalidad de los nifios afectados es
mayor durante el primer dia de vida y puede continuar hasta la adolescencia donde
otros factores pueden afectar el prondstico como el tamafio de la lesién, su
localizacioén, el contenido cerebral, la presencia de otros defectos asociados, bajo peso
al nacer y la raza.® Debe hacerse el diagnostico diferencial con hemangioma, glioma,
teratoma, quiste del seno dérmico y pélipo nasal.*®

Al momento del nacimiento se debe realizar un examen fisico completo. El defecto es
visible a simple vista, en algunas ocasiones puede ser muy pequefio hasta llegar a ser
mas grande que la cabeza del recién nacido. Otras alteraciones que se encuentran son
hendiduras faciales (14,6 %), anoftalmia/microftalmia (8,5 %), cardiopatias (7,4 %),
rifones poliquisticos (6,1 %), defectos por reduccién de extremidades (5,8 %) y
polidactilia (5,2 %).%En todos los casos se debe realizar una tomografia axial



computarizada o una resonancia magnética nuclear para determinar la extension de la
lesidn y el compromiso de estructuras nerviosas y vasos sanguineos, asi como también
la presencia de otras malformaciones. Esta asociado con hipertelorismo, disrafismo
craneofacial en la linea media, agenesia del cuerpo calloso, entre otras.® El tratamiento
definitivo es cirugia.*? Una de las complicaciones mas frecuentes es la hidrocefalia que
se debe corregir mediante derivacion, y las infecciones. Los resultados dependeran de
la cantidad de tejido nervioso comprometido en el encefalocele y la existencia de otras
comorbilidades. Posteriormente se pueden necesitar varias intervenciones quirdrgicas
para corregir el defecto.

El prondstico a largo plazo de estos pacientes no es bueno, al menos la mitad de los
que sobreviven presentan un déficit cognitivo significativo. Por lo tanto, estos nifios
necesitan rehabilitacién neuroldgica y seguimiento por un grupo interdisciplinario de
especialistas.

CONSEJERIA GENETICA

En un caso de encefalocele es importante caracterizar si la malformacién hace parte de
un sindrome monogénico o alteraciéon cromosdmica a través de citogenética
convencional o estudios moleculares. Para todos los casos que no sobrevivan, es
indispensable realizar una autopsia en busca de malformaciones asociadas a diferentes
sindromes como rifiones poliquisticos en el caso de Meckel Gruber.
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