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Sindrome de Anencefalia con Mielomeningocele,

Importancia del Diagnostico en Etapa Final

Palabras claves: ANENCEFALIA - MIELOMENINGOCELE

RESUMEN

La anencefalia representa una de las malformaciones
aangénitas del sistema nervioso central mas grave. Se
caracteriza por la falta parcial o completa de la béveda
cransal, con ausencia absoluta del cerebro o presenca
de un organo rudimentario. Es por lo regular, una sols

mallermacion; sin embargo puede estar asociada con otras,

come mielome ninwale,

El aumento de la alfa-tfeto-proteina en el liquido am-
niético es de gran ayuda diagnbstica, ya gque indica anor-
malldad del fete en una gran proporcién de casos. Por
gsla razon, se recomienda que en todo liquido de amnio-
centesis hecha entre las 15 y 20 semanas de gestacion se
mida la alfa-feto-proteina. Una prueba de deteccion gene-
ral es la medida de esa proteina en el suero de la ma-
dre.

ARSTRACT

Anecephaly iz one of the most serious congenital
maltarmationa of the central nervous system. It is cha-
racerized by eomplate or partial absence of the brain ca-
vity, absence of the cerebral mass or presence of a ru
dimantary ergan. Normally there is only one malformation,
however it can be associated with others such as menin-
womiclocele,

The incronse in  alpha-teto-protein in the amniotic

Huid is a great diagnostic aid in that indicates fetal ab-
normalitis in a great proportion ot cases. For this reason
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it is recommendable to measuro tho alpha fete-pretein
level in any amniotic fuid samples teken boiweon the
fifteenth and the twentieth week of pregnancy The o
mal detection analysie used ie tha protein level In the
mother's blood gerum.

El adelanto clentifico y tecnologico alcanzado durante
los dltimos anos. ha hecho posible 12 digsminucion notable
de la mortalidad intantil en muchae regionec dal mundn
pero también se ha notado aumento ralativn en 1a muerro
de neonatos por malformarinnee ecanganitae (1), da [ao
cuales el 6% scon por deftectoe gravee dal cietema nor.
vioso central y del aparato ecardiovaceular (2]

Entre las malformaciones mas comunes del sistema
nervioso central estan los defectos del b neural, gue
incluyen: anencefalia., encefalocele v esping bitida:  los
cuales han sido objeto de especial Interée mae que cugls
quier otro grupo de maltormaciones congonitage. por 19
importancia epidemioldgica qua tiena eu diagnhetica an
la etapa pra-natal. Por al eontrarin, ei éeta ca detarmina
después dal nacimiento, sue econescusnciae aan impas-
tantes para el nucleo tamiliar (3).

La anencefalia es una mallormacion |etal. CAracteris
zada por la falta parcial o completa de Ia boveda craneal.
ausencia absoluta de cerebro o prezencia de organo rudi=
mentario en forma da masa amarta vaseular, dahida a cam.
bios degenerativos secundarios (4).

Se ha senalado el origon gonétice autasdmiea raca-
sivo para explicar algunos casoe. Sin ambarga, la inmanea
mayoria de ellos son esporadices, invalucrandass an 8u
eticlogia diversos factores: ambiontalae. nutricianalas. dea
gas. ete. (5-7).

El proposito del presente Informe 85 presentar un
caso con sindrome de ancncefalla con miclomeninguutlu
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mocindo, destacanda la importancia epidemiolégica del
dlagndstico prenatal temprano y revision de la literatura

al respecto.

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO
Recien nacido, femenino, padrea ¥y madre campesinos,

de 21 y 19 afos respectivamente. consanguineos en pri=
mer grado: conviven en vivienda rural a una hora de ca-
mino del pueblec més cercano. Producto de 1 embarazo
sin control médico, parto hospitalaric sin complicaclones.
Al momento del mismo se obtuvo escasa cantidad de li-
quido emnidtico y se observo nlacenla pequena e irregu-
lar. con deformaciones de los cotiledones

Peso: 2.700 kg: tallo: 46 cms; temp. 30.5 €, ausen-
cia de la calota craneal y del encéfalo. con membrana
translucida que sustituye al cuero cabelludo y region co-
rraspondiente a medula espinal, dejando entrever una pe-
uena masa cafalica-vascular sobre la base del craneo.
fascies grotescos: cobeza en forma de rana, exaftalmos
marcado, pdrpados gruesos, orejas de baja implantacion
nariz grande y protusién de la lenqua; fisura palatina com
11I|!1:|_'-:'.m:||n corto con rotacion cefalica y miembros en
gemi-tHexion (Figura 1)

A la exploracion neyrologica se observo quieto, con
mirada fija. sin llanto y pobre réspuesta a estimulos cu-
tincos: cstercotiplas y reflejo de moro parcial. Fallece
a los pocos minutos y el estudio post mortem reveld
aplasia de pituitaria, corazén con multiples maltormacio-
nes, hipoplasia suprarrenal bilateral y rifones lobulados

y pequenos

Al Tafle ETOTCSeA raberzn Qe Tanh, ©Xoliluaiilia evidellle

ofejus Wullormudas v de mplantacisn bajn, nariz scaba

lada e |11 s TN produsidn lifieusl ) [legihrm de

Urapys

62

DISCUSION

La anencetalia, al igual que otros detectos del wbo
neural, ocurre al no cerrarse los pliegues neurales. Este
proceso de cierre comienza en la médula cervical y se
extiende en direccion superior e inferior., a lo largo de
los neuroporos anterior y posterior. El cierre de estos
neuroporos sucede a los 24 y 26 dias después de la con-
cepcion respectivamente (B). 5i esto no ocurre en el pe-
riocdo embrionario precoz, el tubo neural permanece abiér-

to al liquido amnidtico v se desencadena la anomaha: de-
goenera el cerebro anterior. no se desarrolla
craneal, se altera el desarrollo facial y aparecen fisuras
palatinas y anomalias vertebrales (9). Puede ocurrir tam-
bien “lmencetalia” con cuello corto en retroflexion y es
pina bifida alta, defectos diafragmaticos e hipoplasia de
pulmén y/o corazon (4)

a boveda

La frecuencia real se desconoce, ya que probable-
mente el 50% de los fetos con esta malformacion se
abortan de manera espontanea. Su frecuencia general es
de 0.5 a 2 por cada 1 000 nacidos vivos, aungue en cier
tas reglones como el norte de Irlanda, es 10 veces ma-
yvor [10). Su aparicion ocurre con mayor frecuencia en
los primogénitos e hijos ultimos (11); las hembras son
mas atectadas que los varones en relacion 0 .5:1 y el ries-
go que un nuevo hijo sufra algun defecto del tubo neural
puede llegar al 5% (12). En cuanto al pronostico. el BO°
de los casos nacen muertos y el resto solo sobreviven

pocas horas (4)

Bl Ausencis de bdveds craneasl 1 rncelalo MiEmMBrana
translucida ocupa todo <] Area del cMines hasta la o=
jumnins lumbar % = fota ademés vello fino v abundant
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SINDROME DE ANENCEFALIA CON MIELOMENINGOCELE

El dingnastico clinico de anencefalia es obvio al na-
cimiento; sin embargo. la importancia de éste radica en
hacarlo en etapa temprana del embarazo con la determi-
nacion deo alfa-foto-proteina (AFP) en el liguido amnidtico
Yy &n sangre materna (4).

kn 1057, Bergetrand y Czar [14) descubren la alfa-feto-
protoina. Quince anos después, Seppala y Ruosishti, plan-
tean |a posibilidad de usar esta prueba en detectar anor-
malidades prenatales [15) y posteriormente, Brock y Sut-
clifle, identifican defectos del tubo neural midiendo alfa-
feto-proteinas en el liquido amniético de mujeres ges-
tantgs on ¢l segundo trimestre (16).

El emberszo es la dnica circunstancia normal de la
mujer en ¢l cual se detecta valores altos de AFP, y se
ho podido determinar por medio de radiolsbtopos, que
casl toda la gue se encuentra en la madre proviene del
feto (2],

Ln AFP se produce en el higado fetal y se excreta
por la orina en el liguido amnidtico. Atravieza y disfunde
por las membranas fetales hasta la circulacién materna
y una pequena cantidad es deglutida y digerida por el
foto (16). Hacia la décimocuarta semana de gestacion el
nival do esta proteina en el suero fetal es 100 veces ma-
yor que on ol liguido amniético. aumenta hasta la vigésima
semana, as mantiene cstable hasta la trigésima, cuando
gomienza o disminuir (17). En el recién nacido, la con-
cantracidn sérica es de 5 mg/ml y a partir de los 2 afios
su valor o8 Igual al del adulto: 1 a 2 mg/ml.

Seglin varlos aulores, la amniocentesis es una prue-
ba diognéstica inocus cuando se realiza entre las 15 y 20
semanas de gestacién, periedo en el cual el riesgo de
aharte espontdneo es menor del 1% (18). En el liquido
amnintico el nivel de AFP disminuye de 2 mg® a las
doce semanas de gestacién a menos de 0.5 mg®: a las
veinte. Por ¢l contrario, en la anencefalia se observa in-
cremento hasta de seis desviaciones standard por enci-
ma dol promedio. desconociéndose hasta el momento la
eauan del mismo (13).

En @l caso descrito, resalta la consanguinidad en
primer grado do los padres, factor que probablemente in-
Huyé junte eon otros desconocidos, en la aparicion del

sindrome.

Dasatortunadamente, el embarazo no fue controlado
y por tantoe no se realizé el diagnéstico que hubiese plan-
tvado conducta médica diferente en etapa temprana del
mismo. Do esto se deriva la importancia epidemiolégica
en prevenir estas malformaciones congénitas con una prue-
bha de laboratorio facil de realizar y que representa esca-
%08 riesgos para la madre y el feto, permitiendo lograr
a Ins padres un hijo sano al final del embarazo.

VOL. 34 No. 1 - ENERO 1988

BIBLIOGRAFIA

[

1

1n

12

13

14

15

16

)

Folani, P, E,- The incidencs of dovalapmental ann olneg

genette abnormalities. Guy's Hosp Rep,  128.00-09, W70,

Crandall, B,; Lebhers, T,, Freihube R_. Daefastac dsl DA
neural Estodioe a#l cusrn materno para delecial el Wasoinu
prenalal ¢ lmporiancis del dingondslice, En: Owndilce | ¥ IS L.

Clinicas Pedidtrican de Norteameriea. Ma¥ied EA Inief.
americane. Val I'AM.83T, 1vis
Pache, H D en- Opitz-Nehmid: Hanabuch der Kindol e

ikunde. T. 871, Ed, Opringer Derlin, p, 2, 1089,

Jase Reldan, E,; OGracia-Douibhelier, B ; Joaso-Caelde, T

Sindromes  Pediatrieos  Lismortogeniens  Mardrid B, NOTINA,
p. 437, 1833,
Laurence, K, M, Jamen, N, Miller, M, i al. Ineranand

risk of recurreénce of pregnancies complieated Dy retal nenral

tube deleCls o mOllicia FOCCIVIBE PooT  dicle  aud  peeestiy
benefit of dietary eouneailing Ne Med 1. 2011089 1000

Bell. W E.: en Shalfer-Avery.- DNseases af e New Dorm
4* rvd, Filladelphia, Saunders, p, 718, 1997,

Smithells, K. W,; Sheppard, 5,; Scherah, G, o, gk =i
Apparent prevention of neural tube dofests by pomsancsptia.

nal vitamin supplementation Arfch. Ins. Giglg 20,310, 10

Temire, B. 1; leaser, | DN Isach B W & al. Narmal
ana anormal development of the nDumal HNcIyuwdy MoWm  [w
York, Hurper, 1078,

Smith, N, W.. Atlae da Mallarmariones somarirae an al ning
Barcelona, Ed, Fedialrica, p 3«4, 1912

Glroud, A Causes and muiphuscncsis of RTOvENDAlY, Vike
Foundation Simpasium on Oanganital Walfarsntions, o 100,
15600,

Janerich, D, T,- Alighicephaly and mstcrns) wae, Awn 3
Epidemial. 05-310.308, 1070

Lecg. 1- Uausation of neural tube defecls. Glucy from epi=
domielegy, DBr Med Dully 30:0108-163, 1974,

Milunsky, A ;
the prenatsl
B4.5ED, 1974,

Alpers, E,- The walue af slphafatapratein =
diagnosic of neural tube delects J.  Pedial

Bergsirand, G, G,; Cear, B,-
human fetal eerum peateine with demostratian A a4 now
protein Iraction, 3&an J Cin Lab Iovesl, 2.Z00. 1330,

Seppala, M. ; Ruoalanil, E.- RBadivinmuliazoay wf  pestyarand
serum  alpha fetoprotein during pregnanesy and  d=livapy
Ohstetries, 112: 08212, 1¥72

Paper clectrophoreiis -.h“_-tr ol

Brock, I} J. H,: Suiclile, R, G- Alpho-low-pivichis in W
antenatal dingnosia of anencephaly and spina Mfida  Lansat

2-197-190, 1472

Gitlin, D.; Becsman, M, Berum alphafetapraten  albumih
and Y-O globulin in ths human CONCPDIUE J LiInm  INWVeAL
4518061878, 1966

Laurell, C R. A srreening test [or al =aniiirypsin azncie
ency, ¥cand J Cln Lab luvest, ¢ (Suppl) 57248, 109,

eJ





