CASO C L |'N | C O Gac Méd Caracas 1999;107(3):358-360

Iniencefalia apertus, asociacion con agenesia cerebelosa
y pulmonar. A propdsito de un caso
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INTRODUCCION

La iniencefalia es una rara malformacion del tificacion de columna vertebral. 5. Cuello corto o
sistema nervioso central (SNC), generalmente letal, ausente. 6. Polihidramnios.

que se caracteriza por: defecto del hueso occipital,  Njega antecedentes familiares, asi como procesos
cuerpos y laminas vertebrales cervicales, asi como jpfecciosos, ingesta de medicamentos y enfer-

lordosis cervico-toracica exagerada, combinada medades de transmision sexual durante el embarazo.

frecuentemente con raquisquisis (1,2). Por a amniorrexis, se recolectaron 3 000 ml de

Este defecto del tubo neural fue descrito por vez |jquido amniético claro. Parto eutécico, se obtuvo

primera en 1836, por Saint Hilaire (3). En 1947, feto femenino sin signos vitales. Peso 1 750 g.
Aglero publico el primer caso en nuestro pais (4). Talla: 30 cm. (Figura 1y 2).

La frecuencia reportada varia ampliamente, de
1:850 partos en Pakistan (5) a 1:40 000 nacidos
vivos en Chile (6). En Venezuela, Cohen y Zapata
(1985) (7), reportaron una incidencia de 1 en
193 265 nacidos en la Maternidad Concepcion
Palacios. Las Unidades de Perinatologia de la
Universidad de Carabobo (8) y del Hospital Universi-
tario de Caracas (9), han encontrado 1 caso por cada
3783y 3420 estudios ecograficos, respectivamente.

Se presenta el Gnico caso de iniencefalia
encontrado en el Hospital Victoriano Santaella
(HVS), en Los Teques, desde julio de 1992 hasta
diciembre de 1996.

Descripcion del caso

Paciente de 18 afios, primigesta, quien ingresa a
nuestra institucién por inicio de trabajo de parto a
las 30 semanas (segun fecha de Ultima menstruacion).
Sin control prenatal. Con estudio ecografico en
instituto privado, que incluyé evaluacion en tiempo
real, Doppler colory pulsado. Dicho estudio reporté
los siguientes hallazgos, en un feto femenino: 1.
Quiste aracnoideo en fosa posterior. 2. Hidrocefalia.
3. Agenesia cerebelosa. 4. Acortamiento y rec-

Figura 1.
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Figura 2.

El examen macroscépico externo del feto,
evidencia: polo posterior de la cabeza adherido al
dorso del térax, en el espacio interescapular. La piel
de la cabeza adherida al dorso del térax y la piel de
la cara se contintia con la del térax ventral. Marcada
lordosis de la columna cervical.

La inspeccidn macroscopica interna demostro:
Ausencia de hueso occipital con salida de parte del
encéfalo y meninges a través de este defecto.
Ventriculomegalia moderada. Cerebelo ausente.
Falta de laminas posteriores, asi como espina bifida
en las primeras vértebras cervicales. Confluencia
de la cavidad craneana con el canal medular. En la
cavidad toracica se evidencia ausencia de pulmén
izquierdo. No habia otras malformaciones.

DISCUSION

Desde la apertura del Servicio de Obstetricia del
Hospital Victorino Santaella Ruiz, en julio de 1992
hasta diciembre de 1996, se han reportado 21 337
nacidos vivos. Laincidencia de iniencefalia corres-
ponde a 0,04 x 1 000 nacidos vivos.

La iniencefalia se ha asociado a sifilis materna,
ingesta de sedantes (10) y baja paridad (1). Meizner
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y col. (11) sefalan que en el 90% se trata de fetos
femeninos, como ocurrié en nuestro caso.

Varios de los hallazgos ecogréaficos prenatales
fueron corroborados en la anatomia patolégica y
coinciden con algunos de los criterios citados por
Bermudez y col. (8), para el diagnostico ultrasénico
de iniencefalia:

a. Columna vertebral corta y deformada. b.
Ausencia parcial o total de occipucio. c. Dorsiflexion
extrema de la cabeza. d. Perfil plano. e. Depresion
de la nuca. f. Polihidramnios.

El presente caso corresponde a una iniencefalia
apertus, segun la clasificacién de Lewis (2), quien
denomina apertus aquel caso que cursa con cefalocele
y clausulus cuando no existe tal patologia.

En el 41,1% de los casos la iniencefalia se ha
visto acompafiada de otras malformaciones (12-14),
entre las cuales estan: anencefalia, agenesia de
vermis cerebeloso, agnatia, labio y paladar hendido,
onfalocele, hernia diafragmatica, hipo e hiperplasia
pulmonar, artrogriposis. En el presente caso se
comprobé la ausencia de cerebelo diagnosticada por
ecografia. Laimagen sugestiva de quiste aracnoideo
en fosa posterior parece haber correspondido al
tejido encefélicoinmaduro y/o meninges prolapsadas
a través del defecto 6seo.

Para nuestro conocimiento este es el primer caso
de iniencefalia, presentado en Venezuela, asociado
a agenesia total de cerebelo y pulmon.

El diagnéstico diferencial se debe realizar con
anencefalia, mielomeningocele cervical y sindrome
de Klippel-Feil, aunque este ultimo es considerado
por algunos autores, una forma leve de iniencefalia
(15).

Se desconoce la etiologia de la iniencefalia. Se
han propuesto varias teorias, entre ellas: 1. Falla en
el cierre del tubo neural durante la embriogénesis
(8). 2. Ruptura de la porcién superior del tubo
neural posterior al cierre (16), hipdtesis apoyada
por la presencia de piel que cubre el defecto espinal
y craneal. 3. Teoria vascular (8,17), segln la cual
una alteracién de la angiogénesis limitaria el aporte
de nutrientes al tejido neural en desarrollo y ocasiona
su ruptura.

La iniencefalia no siempre es letal. Se han
reportado pocos casos con sobrevida a largo plazo
(18), asi como la correccion quirdrgica del defecto
cervical (19).

El ultrasonido de alta resolucién y su uso
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transvaginal permiten un diagndéstico precoz certero, 10. Romero R, Pilu G, Jeanty P, Ghidini A, Hobbins JC,
no sélo de iniencefalia (20) y del resto de anomalias
del sistema nervioso central, sino también, de las

malformaciones asociadas. De esta manera se puedei1.

suministrar una mejor asesoria a los padres.
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