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Síndrome de Anencefalia con Mielomeningocele. 

Importancia del Diagnóstico en Etapa Final 

Palabras claves: ANENCEFALIA - MIELOMENINGOCELE 

RESUMEN 

Lll onencofalla representa una de las malformaciones 
congónitu dol slstomo nervioso central más grave. Se 
ca.act&riza por lo fnlta parcial o completa de la bóveda 
craneal, con ousoncio absoluta dol cerebro o presenc:a 
du un ó<gano <udimentario. Es por lo regular. una sola 
rnollo<mación; sin embargo puede estar asociada con ot ras. 
como m;elomoningocele. 

El aumanlo do la alfa-feto-proteína en el liquido am· 
nl6tico es de gran ayuda diagnóstica. ya que indica anor ­
malidad dcl loto on uno gran proporción de casos. Por 
05ta ro¡ón. se recomienda que en todo líquido de amnio­
cente5i3 hecha entre las 15 y 20 semanas de gestación se 
mida la alfa-feto-proteína. Una prueba de detección gene­
ral e5 18 medido de osa protefna en el suero de la ma­
dre. 

AQSTRACT 

Anecephaly is one of the most serlous congenltal 
mallormations of tho central nervous system. lt is cha· 
rocerized by comploto or partlal absence of the braln ca· 
vlty, ubsence of tho cerebral mnss or presence of a ru· 
dlmantary org~n. Normolly thore is only one malformatlon. 
howevor it con be o5sociated with others such as menin­
(IOilliCioccle. 

The incrooac in alpha-feto-protein in the amnlotic 
fluid is a groot diognostic aid in that indicates fetal ab­
normalitis in o grMt proportion of cases. For this reason 
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it is recommendable to mcoouro tho olpho foto-proloin 
level In any amñiólic fluid :~omple:s token botwcon tho 
flfteenth and the twenlleth we:e:k ol oreon~111:y Tll~ nor­
mal detectlon analysl~t used ls th9 prorem lev&l 1n 111~ 
mother's blood serum. 

El adelanto clentlllco y tecnoiOolco ale~nz~no our~nre 
los últimos anos. ha hecho POSIIlle la d1smmuc10n notatJJe 
de la mortalidad Infantil en muchas rao1one~ dOI munao: 

A 
pero también se ha notado aumento rolat1vn on la muorrg 
de naonatos por malfnrmar.lnn<>~ cnnooínlt~~ ( 11. do In~ 

cuales el 6°o son por defectos oravo~ dol ~~~tllmo nor. 
vioso central y del aparato cardiova~cular (21. 

Entre las malformaciones mas comunes !l~l s151ema 
nervioso central estan los dlllec1os del ruOJ ntwral. ou~ 
incluyen: anencetalla. enr.ef~locele y esPilla IJIIIda: los 
cuales han sido obJeto de e~peclal lntere~ m~~ QUII cu~l· 
quier otro gruPO de maltormaclone~ conoomt~~- por 1~ 
importancia epidemiológica quo t ieno ~u dlngnOotlco on 
la etapa pre-natal. Por el contrario. ~¡ ó~to oo doto~mlnn 

después del nacimionto. ouo con~ocuonoion nnn impoe­
tantes para ol núcleo lamllinr (3) . 

La anencetalia es un~ mallormaclon IP.tal. c;~r;¡ct1!rl· 

zada POr la falta parcial o completa de la noveo~ cr2nea1. 
ausencia absoluta de cerebro o nresP.ncia de nro~no nu:u. 
mentario en forma de mosa nmorfn vn~culnr. dntlldo o l!om. 
bios degenerativos socundnrioo (4). 

Se ho señalado ol orígon genético nutooómleo MM­

sivo para explicar alguno• enooo. Sin omborgo. lo inmonM 
mayoría do ollos son ooporódicos, involucróndnn" "" ou 
etiología divorsos factoroo · ombiontnloc. nutril'ionniM. dro­
gas. etc. (5-7). 

El propósito del presente Informe es Presentar un 
caso con slndrome de 6ncncefollo con miclomcnlnoucolo 
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ELIEXER R. UROANETA-CARRUYO 

Moco~do, de.t~cMdo la rmportancia epidemiológica del 
dlugnóHtlcu pronatol tomprano y revisión de la literatura 
al respecto. 

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO 
Recién nacido. fcmAnlno. padre y madre campesinos. 

de 21 y 19 años re~pectlvamentc. consanguíneos en pri­
mer grado; conviven en vivienda rural a una hora de ca­
mino del pueblo más cercano. Producto de 1 embarazo 
~in control médico. parto hospitalar io sin complicaciones. 
A l momento del mismo se obtuvo escasa canudad de li­
quido amniótico y se observó placenta pequeña e irregu· 
lar. con deformaciones de los cotiledones. 

Peso: 2.700 kg: tolla : 46 cm<: temp. 3o.S- C; ausen­
coa de la calota craneal y del encéfalo. con membrana 
translúcida que sustituye al cuero cabelludo y región co­
rrHspomliente a medula espinal. dejando entrever una pe· 
queioa masa cof:\hca-vascular sobre la base del cráneo: 
fascles grutc~cos : CtJbAla en forma de rana. exoftalmos 
marcado. párpados gruesos. orejas de ba¡a implantación. 
nanz grande y protuslón de la lengua; fisura palatina com­
pllltu : cuello curto con rotación cefálica y miembros en 
seml - tlexión (Figura 1 ) . 

A la exploración neurológica se observó quieto. con 
mirado fija. sin llanto y pobre respuesta a estlmulos cu­
táneos: estereotipias y reflejo de moro parcial. Fallece 
a lo~ pocos minutos y el estudio post mortem reveló: 
aplasoa de pituitario . corazón con multiples malformacio­
nes. hipoplasia suprarrenal bilateral y riñones lobulados 

y pequeños. 

62 

A • rarlr c rntl'va· ra~u. d~ rana. t-%0 1!1.1-':.tl uua ev 1d~ntt> . 

vr•J~''- utultvrmuCS\li y c e tmplamacton ba¡n, noru atabn· 
IIRcb.. rn,.j llh "' !'.' "'"''~'. prut u~1011 1u ucu211 )' rltXtOn d t 

llti.IWb 

DISCUSION 

la anencefalia. al igual que otros defectos del tubo 
neural . ocurre al no cerrarse los pliegues neurales. Este 
proceso de cierre comienza en la médula cervical y se 
extiende en dirección superior e inferior. a lo largo de 
los neuroporos anterior y posterior . El cierre de estos 
neuroporos sucede a los 24 y 26 dfas después de la con­
cepción respectivamente (8) . SI esto no ocurre en el pe­
riodo embrionario precoz. el tubo neural permanece abier­
to al líquido amniótico y se desencadena la anomalía: de­
genera el cerebro anterior. no se desarrolla la bóveda 
craneal. se altera el desarrollo facial y aparecen fisuras 
palatinas y anomalias vertebrales (9). Puede ocurrir tam· 
bién "ln iencefalia" con cuello corto en retroflexlón y es­
pina bífida alta. defectos diafragmáticos e hipoplasia de 
pulmón y/ o corazón (4). 

La frecuencia real se desconoce. ya que probable­
mente el so•. de los fetos con esta malformación se 
abortan de manera espontánea. Su frecuencia general es 
de O. S a 2 por cada 1 .000 nacidos vivos. aunque en cier­
tas reglones como el norte de Irlanda. es 10 veces ma­
yor ( 10). Su aparición ocurre con mayor frecuencia en 
los primogénitos e hijos últimos ( 11 ): las hembras son 
más afectadas que los varones en relación O. S: 1 y el ries­
go que un nuevo hijo sufra algún defecto del tubo neural 
puede llegar al s•o ( 12). En cuanto al pronóstico. el ao•o 
de los casos nacen muertos y el resto sólo sobreviven 
pocas horas (4). 

B• Alk-.encta de bóv~da cran e¡,J y .. ncttato: membrA.nn 
t ran,.luclda OC'up11 tOdo t l t.rta dtl c ranto ha.~t$\ la. co­
lumn a lumba r r !tf" nota ad~m~ \'tl1o flno y abundflntc­

~--nt'ral ludo. 
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SINOROME DE ANENCEFALIA CON MIELOMENINGOCELE 

ti dlngnó~tlco cUnlco de anencefalla es obvio al na­
clmlemo: sin embargo. la importancia de és te radica en 
Mearlo en etapa temprana del embarazo con la determi­
nnciOn do nlfn-foto.protefna (AFP) en el liquido amniótico 
y l!n Mngro motorna (4). 

1:n 1957. Bergstrand y Czar (14) descubren la alfa.feto­
protolno. Quince años después. Seppala y Ruoslshti . plan­
toan lo posobilidod de usar esta prueba en detectar anor­
malidodos pronntales (15) y posteriormente, Brock y Sut­
cllflo, idonlilicen defectos del tubo neural midiendo alfa­
loto·protofnoo en el líquido amniótico de mujeres ges­
tarltC3 .en el •<~gunuo trimestre ( 16). 

El omburuzo es lu única circunstancia normal de la 
mu)or en el cuat se de tecta valores altos de AFP, y se 
ho podido determinar por medio de radioisótopos. que 
cosl to!ln lo que se encuentra en la madre proviene del 
leto (Zl . 

Ln AFP 3C produce en el hígado fetal y se excreta 
por IR nrlna en el liquido amniótico. Atravieza y dlsfunde 
por las membrana:¡ fetales hasta la circulación materna 
y una pi!Queña cantidad es deglutida y digerida por el 
fot o 116). Hacia la décimocuarta semana de gestación el 
1\ivnl do GGta ¡~rot eina en el suero fetal es 100 veces ma­
yor que on ol liquido amniótico. aumenta hasta la vigésima 
oomM~ . ~o mantiene estable hasta la trigésimo. cuando 
comlon•a o disminuir (17). En el recién nacido. la con­
controclón aérico us de S mg/ ml y a partir do los 2 años 
:111 valor e~ Igual ul del adulto: 1 a 2 mg/ ml. 

Sogúoo varios autores, la amnlocentesis es una prue· 
bo diagnóatlca inocuo cuando se realiza entre las 15 y 20 
:~omono3 de gestación, período en el cual el riesgo de 
~horto e:spontáneo es menor del t•o (18). En el líquido 
amniótico el nivel de AFP disminuye de 2 mg •o a las 
doce semana:s de ge:staclón a menos de O. 5 mg • o a las 
veinte Por el contrario. en la anencefalia se observa in­
crAmento hasta de seis desviaciones standard por enci­
mo del promedio. desconociéndose hasta el momento la 
e~uso dol mismo (13). 

En el caso descrito. resalta la consanguinidad en 
primor gr~do do los padres. factor que probablemente in· 
fluyó junto con otros desconocidos. en la aparición del 
~rnuromo. 

DoMfortun~damente. el embarazo no fue controlado 
y 1>or tonto no se roalizó el diagnóstico que hubiese plan­
teado conduelo módica diferente en etapa temprana del 
ml:uno. Do e~to se deriva la importancia epidemiológica 
en prevenir C3t8s malformaciones congénitas con una prue­
ba de laboratorio fácil de realizar y que representa esca­
sos riesgos para la madre y el feto, permitiendo lograr 
~ los padres un hiJo 3ano al final del embarazo. 
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