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ALFORMACIONES DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL
N UNA FAMILIA

lisa Dyce Gordon1

ESUMEN:  Se reporta  la  aparición  de  3  malformaciones  del  sistema nervioso  central
2 defectos del tubo neural y una hidrocefalia) en la progenie de un matrimonio entre primos y se
stablece una posible relación entre la aparición de estos defectos y las herencias multifactorial y
utosómica recesiva. Se recomienda evitar el matrimonio entre parientes, así como ofrecer
sesoramiento genético y diagnóstico prenatal  a todas las personas que han procreado un hijo con
alformaciones del sistema nervioso central.

escriptores DeCS: DISRAFIA ESPINAL/genética; ANENCEFALIA/genética; HIDROCEFALO/
enética;CONSEJO GENETICO; CONSANGUINIDAD; MATRIMONIO; FAMILIA; DIAGNOSTICO PRENA-
AL.
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Los defectos del tubo neural (DTN
principalmente la anencefalia y la espi
bífida, son unas de las malformaciones c
génitas (MC) más comunes e important
asociadas con el aumento de la morbilid
y la mortalidad infantil.

Es aceptado el origen multifactorial d
éstas, si los padres que han procreado
hijo con DTN, tienen un riesgo
incrementado de tener otro hijo afecta
en dependencia de la incidencia de es
defectos en la población.1,2

Con el objetivo de describir la apar
ción de 3 malformaciones del sistema n
vioso central (M-SNC), entre ellas 2 DT
en una misma familia e indagar acerca 
28
origen de ésta, se presenta este trabajo 
realiza una revisión de la literatura.

Presentación del caso

Una pareja de primos, de 24 años 
edad cada uno, blancos, saludables, a
den a la consulta de génetica clínica en b
ca de asesoramiento genético (AG) porq
han procreado 3 hijos con M-SNC y de
sean tener uno sano.

HISTORIA FAMILIAR

Gran consanguinidad (fig.). Sobrin
fallecido por gangliosidosis generalizada
te "Dr.
1 Especialista de I Grado en Genética Clínica. Instructora del Hospital Pediátrico Provincial Docen
Eduardo Agramonte Piña". Camagüey.
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FIG. 1. Árbol genealógico de la familia.
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ANTECEDENTES OBSTÉTRICOS

Menstruaciones irregulares, G3 P2
terapéutico. No uso de anticonceptivos 
les ni inductores de la ovulación.

HISTORIA DE LOS EMBARAZOS

Primer embarazo, normal. Parto a tér
no, eutócico. Recién nacido (RN) vivo, m
culino, normopeso con mielomeningoce
Este niño murió a los 15 meses por enfer
dad metabólica congénita, no precisad

Segundo embarazo, normal (2 años
tarde). Parto a término, eutócico. RN mu
to, normopeso e hidrocefalia.

Tercer embarazo (6 años despu
Alfafetoproteína en suero materno elev
a las 15 semanas de gestación (> 200 
ultrasonido patológico (diagnóstico 
28
anencefalia). Interrupción terapéutica a l
18 semanas y se obtuvo como resulta
feto masculino, de 100 g de pes
anencefálico. Además presentaba labio 
porino (LL), paladar hendido (PH) y pie
varoequino.

Tratamiento periconcepcional con ác
do fólico (5 mg) en segundo y tercer emb
razos. Buenas condiciones socioec
nómicas y alimentación. No enfermedad
ni ingestión de medicamentos que pudi
ran interferir con el ácido fólico.

Cariotipo: Ambos normales.
Rx: columna lumbo-sacra: Ambos no

males.

Comentario

Los padres que han procreado un h
con DTN, sin malformaciones adicionale
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tienen un riesgo incrementado de ver na
otro hijo afectado por un DTN1,2 concor-
dante o no con el anterior.2 Otras malforma-
ciones no DTN, tales como las cardíacas
hidrocefalia congénita sin DTN, el LL y/
PH,2 la fístula traqueoesofágica, hern
diafragmática3 y formas inespecíficas d
deformidades de los pies, pueden pres
tarse en los hermanos del propósito c
una frecuencia significativamente mayo
la esperada.2

Estas malformaciones (DTN) so
causalmente heterogéneas, y se asocia
algunas familias, con las formas de her
cia autosómica dominante o recesiva, y m
raramente a la recesiva ligada al sexo,4 así
como a aberraciones cromosómicas,3,5 aun-
que generalmente son atribuidas a la 
rencia multifactorial1,2,5 con la interacción
genética y ambiental.

Desde el punto de vista genético, 
muy importante la consanguinidad, pues 
progenitores pueden compartir vari
genes autosómicos que predispongan
desarrollo de los DTN.4 En cuanto al aspec
to ambiental, aunque se han reportado m
de 20 posibles agentes causales,6 la defi-
ciencia de ácido fólico en la alimentació
materna durante las primeras semanas
gestación ha sido la más estudiada y div
gada6-9 considerándose que este déficit 
tamínico podría interferir en la replicació
genética a incrementar las posibilidades
presentación de los DTN.8
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En el caso reportado, la presenta
de 3 M-SNC, 2 DTN y una hidrocefalia, p
dieran ser debidas a la interacción gen
y ambiental que se plantea para estos
fectos; sin embargo, el parentesco entr
padres, la ausencia de estos defecto
otros miembros de la familia (sólo entre
hermanos) y después de haber desca
un gran número de agentes ambien
asociados con la producción de estos
fectos, hacen considerar que esta 
recurrencia sea debida al efecto de 2 g
recesivos que puedan expresarse com
DTN (aislado o asociado con otr
malformaciones) o como una hidrocef
aislada; hecho importante a tener en c
ta al brindar el AG, pues en nuestro pa
riesgo de reaparición de los DTN cua
hay un hijo afectado en caso de here
multifactorial es del 3,4 %6 pero en caso d
herencia autosómica recesiva se eleva al 25
(alto riesgo genético).

La consanguinidad para ambos ti
de herencias, juega un importante rol,
lo que se deben evitar los matrimonios
tre parientes.

Toda pareja que ha procreado un 
con un DTN debe recibir AG, más si h
parentesco entre ellos, pues median
mismo, se les dará a conocer el riesg
recurrencia de un DTN concordante o
con el del propósito, así como otras ma
maciones. También se les ofrecerá la p
bilidad de diagnóstico prenatal en suc
vos embarazos.
SUMMARY: It is reported the appearance of 3 malformations of the central nervous system
(2 defects of the neural tube and 1  hydrocephaly) in the offspring of a marriage between cousins. A
possible relationship between appearance of these defects and the multifactorial and recessive
autosomal inheritances is established. It is recommended to avoid marriage between relatives, as
well as to offer genetic counseling and prenatal diagnosis to all those persons who had procreated
a child with malformations of the CNS.

Subject headings: SPINAL DYSRAPHISM/genetics; ANENCEPHALY/genetics; HYDROCEPHALUS/genetics;
GENETIC COUNSELING; CONSANGUINITY; MARRIAGE; FAMILY; PRENATAL DIAGNOSIS.
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