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RESUMEN
El encefalocele es una protrusión del contenido
endocraneal a través de un defecto óseo. El encefalocele
occipital (EO) es la localización más frecuente. Presen-
tamos el caso de una recién nacida de diez días de vida,
producto de embarazo gemelar, parto por cesárea,
quien presenta una tumoración con piel modificada en
la región occipital, la cual mide 15 x 8 cm, aproxima-
damente, pediculado, no dolorosa, de tipo mixto y de
contenido quístico. Al examen neurológico mostraba
fuerza muscular con movilización de las cuatro extre-
midades, tonos activo y pasivo normales, reflejo de suc-
ción, de Moro, aprehensión y sensibilidad presentes. Se
practicó angio-resonancia magnética donde se eviden-
ció una imagen compatible con tumoración sacular en
región occipital, con contenido de tejido cerebral, ade-
más de arterias anómalas que protruían a través del
defecto óseo occipital. No se evidenció alteración de
constitución y forma de la base venosa.

Palabras clave: Encefalocele occipital, malformación
congénita, defecto del tubo neural.

Occipital encephalocele and surgical repair:
A case report

ABSTRACT
Introduction: The EEG is possibly the most frequently
Encephalocele is a protrusion of the endocranial content
through a bone defect. Occipital encephalocele (OE) is
the most frequent location. We present the case of a 10
days old twin newborn, obtained by caesarean delivery,
who presents a mass with modified skin located in the
occipital  region, which measures 15 x 8 cm
approximately, pediculated, non-painful, of mixed type
and cystic content. At neurological examination she
showed normal muscular strength with mobilization of
the four limbs, normal active and passive tones, suction
and Moro reflexes present, as well as normal sensitivity.
We performed a cerebral angio-MRI showing an image
compatible with a sacular mass in the occipital region,
with cerebral tissue content, as well as abnormal arteries
that protruded through the bone defect. No major venous
defects were observed.

Key words: Occipital encephalocele, congenital defect,
neural tube defect.

CASO CLÍNICO

INTRODUCCIÓN

Los defectos del tubo neural (DTN) son malforma-
ciones congénitas producidas por la falta de fusión del
tubo neural durante la etapa embrionaria, en la que el
tejido nervioso queda expuesto en el exterior. Éstos
pueden ser: craneales (encefalocele y anencefalia) y
espinales (espina bífida). Por tanto, las malformaciones
del sistema nervioso central comprenden un tercio de
todas las alteraciones congénitas en el período prena-
tal. El encefalocele o cefalocele es una protrusión o
hernia del contenido endocraneal, a través de un de-
fecto óseo del cráneo. Se encuentra incluido dentro de
los trastornos de fusión de la línea media que origina
el tubo neural primitivo, proceso que ocurre durante
las tres primeras semanas de formación intrauterina.1,2

Actualmente su etiología no es bien conocida; sin
embargo, un gran porcentaje de casos arrojan causas
multifactoriales. El 10% de los defectos del tubo neural
son causadas por mutaciones genéticas y alteraciones
cromosómicas, que pudieran correlacionarse con el
hecho de la alta incidencia observada en niños de her-
manos afectados con esta patología. Asimismo, algu-
nos fármacos consumidos durante la gestación como
el ácido valproico, irradiación durante la gestación y
otros factores de riesgo aumentan la probabilidad del
desarrollo del un encefalocele occipital (EO) y otras
malformaciones congénitas.3 La ontogenia neural es
crítica, dado que 75% de las muertes que ocurren du-
rante el primer año de vida son secundarias a malfor-
maciones del sistema nervioso. También es común ob-
servar otras malformaciones del tubo neural asociadas
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al EO, por ejemplo, hidrocefalia, espina bífida o
microcefalia.4

El EO es la localización más frecuente, debido a que
el defecto óseo ocurre en 75% a nivel de este hueso,
sobre todo a nivel de la línea media, el contenido típi-
co es líquido cefalorraquídeo, pudiendo ser simple-
mente quístico o con contenido de tejido nervioso. En
relación a la cubierta del saco puede variar desde una
capa meníngea hasta una capa de piel bien formada.5

El objetivo de este estudio es reportar y describir
un caso de encefalocele occipital en el estado Zulia,
Venezuela, basados en su diagnóstico, tratamiento qui-
rúrgico y posterior evolución clínica.

CASO CLÍNICO

Recién nacida (RN) de ocho días de vida, originaria
de Ciudad Ojeda, Estado Zulia, Venezuela, producto de
cuarta gestación, embarazo gemelar, pretérmino de 30
semanas. Madre niega complicaciones durante el em-
barazo, buen control de este, con cesárea segmentaria.
RN presenta al momento del nacimiento llanto y respi-
ración espontánea sostenidos con un peso de 2,170 g y
apgar 8-9 puntos.

El examen físico mostró: circunferencia cefálica 28
cm, presenta tumoración aproximadamente de 15 x 8
cm, indemne, localizada en región occipital. Al examen
neurológico: llanto fuerte, actitud en flexión y
normorefléxica. Es referida de un centro clínico priva-
do por presentar tumoración congénita en región
occipital, motivo por el cual es admitida en el Servicio
Autónomo Hospital Universitario de Maracaibo (SAHUM)
para tratamiento quirúrgico, con el diagnóstico de re-
cién nacida pretérmino con defectos del cierre del tubo
neural, después de la intervención es trasladada al Ser-
vicio de Neonatología.

La evaluación por el Servicio de Neonatología mues-
tran lo siguiente: peso 2,300 g, talla 44 cm, circunferencia
cefálica 28.5 cm, torácica 27 cm y abdominal 26 cm. En
condiciones físicas estables, hidratada, adecuado paní-
culo adiposo, con color de piel y mucosas normales. Ca-
beza: fontanela anterior 2 x 2 cm, cabello
normoimplantado, tumoración en región occipital,
pediculada, de aproximadamente 15 x 8 cm, con piel
modificada, translucida, no dolorosa, pabellones auricu-
lares normoimplantados, cavidad oral húmeda, cuello
móvil y sin rigidez (Figura 1). Tórax simétrico,
normoexpansible, frecuencia respiratoria 13 x’, murmullo
vesicular audible, sin adventicios, Rs Cs Rs, con soplo ino-
cente, frecuencia cardiaca 60 x’. Abdomen globoso, blan-
do, deprecible, sin tumoraciones ni visceromegalias. Extre-
midades simétricas, móviles. Exploración neurológica: tono

activo y tono pasivo presente, reflejos osteotendinosos
¾, fuerza motora no evaluable, reflejos de succión, apre-
hensión, moro superior e inferior presentes, también pre-
sente reflejo cardinal, reflejo cocleopalpebral presente, no
sigue la mirada, apertura ocular espontánea, pupilas simé-
tricas normorreactivas, no levanta la cabeza, reflejo plan-
tar presente, no se aprecian movimientos anormales.

Se le practicó Resonancia Magnética Cerebral (RMC)
con fase vascular en equipo superconductivo 1.5 Tesla,
donde se evidenció imagen compatible con
encefalocele en la región occipital con las característi-
cas antes descritas, además de vasos anómalos que
protruyen a través del defecto óseo occipital. En la fase
vascular no se evidenció alteración de la constitución y
forma en la base venosa, seno petroso, seno sigmoides
y tórcula conservada (Figura 2).

Se procedió a practicar corrección quirúrgica con
recesión de parte del lóbulo occipital, el cual protruía
a través del pedículo, encontrándose dentro de la bol-
sa del saco dural tejido cerebral modificado y LCR (Fi-
gura 3). Seguidamente se procedió a resecar del tejido
cerebral modificado (Figura 4). La paciente evolucionó
en el post-operatorio inmediato de forma satisfacto-
ria; en el postoperatorio mediato tardío se le practica
nueva RMC con flujo de LCR evidenciándose imagen
compatible con hidrocefalia congénita, lo que conlle-
va a colocación de sistema de derivación ventrículo-
peritoneal con evolución clínica satisfactoria. Al cabo
de algunos días la paciente egresa en condiciones sa-
tisfactorias (Figura 5).

DISCUSIÓN

El EO es una patología de etiología multifactorial. Al
igual que otras malformaciones congénitas se han de-

Figura 1. Recién nacida donde se observa tumoración en región occipital.
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terminado cierto número de casos producidos
netamente por causas genéticas y alteraciones
cromosómicas; tal es el caso del estudio realizado por
Zhao, et al., en donde se reporta el caso de una familia
originaria de China que presentó EO durante cinco ge-

neraciones con un patrón de herencia autosómico do-
minante.2,6

El riesgo aumentado de repetición entre herma-
nos y una frecuencia más alta en gemelos indica la
presencia de una contribución genética significativa
en la etiología del EO. La hipertermia materna, el uso
de drogas como valproato sódico en mujeres epilép-
ticas durante el embarazo, la deficiencia y el exceso
de ciertos alimentos y la presencia de algunas enfer-
medades maternas crónicas elevan la incidencia de
EO.7-9

Moncada y Colina presentaron un caso clínico de
encefalocele en el que describen en los antecedentes

Figura 2. RMC donde se evidencia imagen compatible con encefalocele
en región occipital.

Figura 3. Recesión quirúrgica del EO donde se observa la protrusión a
través del hueso occipital.

Figura 4. Obsérvese región occipital luego de corrección quirúrgica.

Figura 5. Recién nacida en el postoperatorio inmediato.
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de la progenitora la existencia de riesgos ambientales,
relacionados con la cercanía a cultivos tratados con in-
secticidas, fungicidas y herbicidas. Además, afirman
que se ha observado un incremento de anomalías con-
génitas del sistema nervioso central en descendientes
de madres que residen cerca de depósitos tóxicos (pes-
ticidas, metales pesados, etc.), hasta en un área de tres
kilómetros, en comparación con los descendientes de
las madres que viven lejos de tales depósitos. Es común
observar en los pacientes con EO otras malformacio-
nes y síndromes asociados, tal es el caso de síndrome
de Meckel-Gruber, de Warburg y el de Von Voss, aun-
que esto no ocurre en nuestro caso.10,11

El diagnóstico prenatal de EO es una herramienta
muy útil que permite el estudio de su evolución, así
como decidir las opciones terapéuticas postparto. Díaz,
et al. en 2004 realizaron un estudio sobre diagnóstico
ecográfico prenatal de encefalocele frontal, donde
resaltan la utilidad de tal procedimiento, afirmando
que la RMC aporta detalles superiores de anomalías del
Sistema Nervioso Central.7 El diagnóstico de ence-falocele
en la etapa prenatal se basa en la demostración del de-
fecto del cráneo con diversos grados de herniación de
parénquima cerebral. La apariencia ecográfica clásica es
de una masa en la línea media del cráneo.

El encefalocele es el defecto del tubo neural menos
frecuente. Su incidencia varía considerablemente según
los diferentes estudios, siendo más frecuentes en Méxi-
co, en países de origen Celta como Inglaterra y ciertos
países del sureste asiático como Indonesia, Malasia y
Tailandia, donde llega a una frecuencia de 1/5,000.

En cuanto al EO es una patología muy infrecuente,
con bajos índices de incidencia nacional y regional, no
estando especificado en los anuarios de mortalidad,
ocupando 10.83% del total de mortalidad infantil,
compartiendo este porcentaje con otras patologías
ubicadas en la categoría de malformaciones congéni-
tas, deformidades y anomalías cromosómicas publica-
das en el anuario de estadísticas de salud del estado
Zulia año 2010.12

La mortalidad neonatal parea el estado Zulia en el
año 2010 arrojó un total de 895 muertes, dividida en
mortalidad neonatal precoz con 716 muertes y mortali-
dad neonatal tardía con 179 muertes. Del total de muer-
tes en neonatos, 101 corresponden a malformaciones
congénitas, deformidades y anomalías cromosómicas
ocupando 11.28% del total de muertes, que según la
clasificación internacional de enfermedades de la Orga-
nización Mundial de la Salud (OMS) se incluyen los códi-
gos Q00-Q99, siendo el código de EO Q01.2.12

Estas cifras nos indican que la mortalidad por mal-
formaciones congénitas, deformidades y anomalías

cromosómicas es muy baja, y aun cuando no contamos
con estadísticas específicas para EO en los anuarios
epidemiológicos se puede afirmar que la mortalidad
por esta patología es aún más baja al igual que su inci-
dencia, debido a que están incluidas en dicha catego-
ría otras patologías relacionadas con EO.

En un estudio realizado por Simoes-Campos, et al.,
sobre la incidencia de malformaciones congénitas en
un hospital materno infantil de Venezuela (Hospital Dr.
Manuel Noriega Trigo, Maracaibo-Venezuela), presentan
las primeras diez malformaciones congénitas encontra-
das, quedando publicadas en orden de frecuencia de
la siguiente manera: síndrome de Down, malformaciones
del pie, espina bífida, malformaciones cardiovasculares,
comunicación inter-ventricular, hidrocefalia, ductus
arterioso permeable, hipertrofia congénita de píloro,
sindactilia, labio hendido con paladar hendido.13-15 De tal
manera, que en dicho estudio no resalta entre las diez
primeras malformaciones congénitas ningún caso de EO.

CONCLUSIÓN

Es necesaria la implementación de estrategias edu-
cacionales dirigidas a la población sobre los factores
de riesgo que predispone a este tipo de malformacio-
nes congénitas, así como la importancia de adoptar
medidas preventivas que disminuyan casi a cero la pro-
babilidad de presentación de la patología; entre las que
destaca el consumo constante de vitaminas, minerales
y ácido fólico, antes y durarte el embarazo, ya que en-
tre sus mecanismos de acción principales se encuentra
el hecho de intervenir en el cierre del tubo neural en la
fase del desarrollo embrionario.16-18
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