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Imagenes sonograficas de Holoprosencefalia

A. Corte axial de craneo con ausencia de linea media, monoventriculo con saco do

talamos y ausencia de linea media.

Descripcion de laimagen

La holoprosencefalia (HP) es una anomalia
congénita que incluye un espectro amplio de
malformaciones cerebrales 6 faciales, que
resultan del fallo en la division del prosencéfalo.
Tiene una incidencia de 1 por cada 16,000
neonatos con una mortalidad intrauterina de 1
en cada 250 embriones."”

La etiologia es heterogénea: encontrando
anormalidades cromosémicas hasta en 60% de
los afectados, principalmente trisomia 13,
también algunas alteraciones génicas (se
conocen afectaciones en 12 Joci de 11
cromosomas), la diabetes mellitus que aumenta
200 veces el riesgo, teratdgenos ambientales
como alcohol, acido 3-5 retinoico, estatinas e
infeccion por TORCH.*

Durante la quinta semana después de la
fecundacion el prosencéfalo que es la mas
anterior de las tres vesiculas cerebrales
primarias, se divide horizontalmente en
telencéfalo (que origina los hemisferios
cerebrales y ventriculos laterales) y en
diencéfalo (que origina los talamos,
neurohipofisis y tercer ventriculo); la falla en
este proceso llamado clivaje origina la HP. Se
han identificado cuatro variantes de HP:
alobar, semilobar, lobar y variante fusién media
interhemisférica.”*’

HP Alobar: La forma mas severa, presenta
ausencia de estructuras de linea media, sin
division de hemisferios cerebrales, ventriculo

Unico y fusién de tdlamos; en esta variante
encontramos la mayoria de las anomalias
faciales.'

HP Semilobar: Division parcial de los
hemisferios.

HP Lobar: Hay division de hemisferios y
talamos, las anomalias son en cuerpo calloso,
septum pellucidum o tracto olfatorio.

El diagnostico prenatal es factible en el
primer trimestre con el hallazgo de fusion de los
cuernos anteriores de ventriculos laterales y
signo de mariposa ausente en corte axial alto de
craneo; en el segundo trimestre los hallazgos
muestran ventriculo tnico, ausencia de linea
media cerebral, talamos fusionados con
cerebro medio y cerebelo normales, puede
reconocerse el saco dorsal y defectos faciales de
linea media como hipotelorismo, probosis,
alteraciones diversas de nariz, el labio y paladar
hendidos. El1 50% de los casos presenta
anomalias extracraneales: como
mielomeningocele, displasia renal,
cardiopatias y polidactilia.'

El diagnostico diferencial incluye
hidrocefalia, secuencia de Arnold Chiari,
displasia septo-Optica, hidranencefalia y
porencefalia. La HP alobar es letal, en ausencia
de cromosomopatia el riesgo de recurrencia es
de 6%; sin embargo cuando se asocia a
alteraciones génicas autosomicas dominantes
es del 50% y en autosdémicas recesivas 25%.
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