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RESUMEN

El encefalocele es una anomalia congénita rara, en la que una porcién del encéfalo
protruye a través de un orificio craneal (evaginacién), generalmente situado en la
linea media. Clinicamente se caracteriza por una masa epicraneal, de consistencia
blanda, muchas veces acomparfiada de trastornos psicomotores, convulsiones y
trastornos de la vision. Se presenta el caso de un recién nacido con diagnoéstico de
encefalomeningocele atrésico parietal, intervenido quirdrgicamente y con evolucion
satisfactoria.

Palabras clave: encefalocele, cefalocele.

ABSTRACT

The encephalocele is a uncommon congenital anomaly where a portion of encephalon
protrudes through a cranial orifice (evagination), generally located in the middle line.
Clinically, it is characterized by a soft epicranial mass often accompanied or
psychomotor disorders, convulsions and vision disorders. This is the case of a
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newborn diagnosed with parietal atresic encephalomeningocele operated on with a
satisfactory evolution.

Key words: encephalocele, cephalocele.

INTRODUCCION

El encefalocele es el defecto del tubo neural menos frecuente. Se presenta entre un
caso de cada 2 000 a 6 000 nacidos vivos, pero su incidencia varia considerablemente
segun los diferentes estudios, aunque es, al parecer, mas frecuente en México, en
paises de origen celta y ciertos paises del sureste asiatico como Indonesia, Malasia y
Tailandia, donde llega a alcanzar una frecuencia de 1 por cada 5 000 nacidos vivos.
En Espl)azlﬁa se estima una prevalencia global de 0,80 por 10 000 recién nacidos
Vivos.™

Este defecto puede ir acomparfiado de alteraciones craneofaciales como: microcefalia,
fisura palatina, y alteraciones neurolégicas, como la hidrocefalia y la espina bifida.
Segun el grado o intensidad de la evaginacion, existen varias formas clinicas
ordenadas de menor a mayor gravedad: craneo bifido oculto, meningocele craneal,
encefalomeningocele, cefaloceles atrésicos (formas involucionadas o abortadas que
contienen tejido neural o glial), hidrancefalocele y encefalocistomeningocele.
Clinicamente se caracteriza por una masa epicraneal, de consistencia blanda, muchas
veces acompafada de trastornos psicomotores, convulsiones y trastornos de la
visién.?™ Ante la presencia de un recién nacido con esta anomalia congénita, surge la
motivacion a realizar una revision sobre el tema.

PRESENTACION DEL CASO

Recién nacido, de sexo masculino, raza blanca, hijo de madre de 37 afios, sana, G1
PO A0, serologia no reactiva, grupo y Rh O+, edad gestacional de 39,1 semanas,
nacido por cesarea debido a sufrimiento fetal agudo, tiempo de rotura de membranas
de 6 h, liquido amnidtico claro, corddén y placenta normal. Apgar 9-9 puntos y peso al
nacer 3 000 g.

Al examen fisico se constata polidactilia axial derecha y a nivel del occipital. Proximo a
la fontanela posterior se observa aumento de volumen de aproximadamente 3-4 cm,
de consistencia blanda, que protruye al llanto, cubierto por piel aplasica, rodeado de
zona de hipertricosis y piel circundante de color rojo, que recuerda el angioma plano
(figuras 1y 2). El resto del examen fisico es normal. Estas caracteristicas descritas
sugieren el diagnostico de un defecto de cierre del tubo neural cerrado.
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Fig. 1. Aumento de volumen de aprozimadamente 3-4 cm en
region occipital, de consistencia blanda, que protruye al llanto,
cubierto por piel aplasica, rodeado de zona de hipertricosis v piel
circundante de color rojo que recuerda el angioma plano.

Fig. 2. Aspecto de |la |lesidn, una vez depilado el cuero cabelludo
(ohsérvese presencia de angiomas planos alrededor de la lesion),

Se realiza interconsulta con neurocirugia, radiologia y genética clinica. Se realiza
ultrasonido de craneo, en el que no se definen alteraciones intracraneales. En el
ultrasonido de partes blandas se observa, a nivel de la linea media en regién occipital,
una imagen relativamente ecollcida de aproximadamente 4 cm, con ecos finos en su
interior, pero no se observan giros ni circunvoluciones. En el TAC de craneo se
observa cavum del septum pellcido, y no se define relacidon entre tejido cerebral y la
lesion de partes blandas ni otras alteraciones de tipo malformativo.

El resto de los complementarios, incluyendo ultrasonido abdominal, Rx torax,
hemograma, glicemia y gasometria, fueron normales. Se decide realizar intervencion
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quirdrgica, con incision perpendicular a la lesion y se visualiza en el interior la
presencia de liquido cefalorraquideo, duramadre, aracnoides, vaso de aspecto venoso
que drena al seno sagital superior y pediculo o tracto fibroso que se introduce
intradural a través del orificio meningeo. Se concluye el diagndstico de
encefalomeningocele atrésico parietal (figura 3), se le opera, y la evolucién
posoperatoria fue satisfactoria, sin compromiso neuroldgico, y egresé el paciente con
11 dias de vida.

Fig. 3. Acto quirdrgico,

DISCUSION

La causa precisa de estas malformaciones o defectos del tubo neural adn es
desconocida. La literatura revisada sugiere etiologia multifactorial, aunque hay
coincidencia en la mayoria de los trabajos publicados de que el déficit de acido félico
en la dieta, la ingestién de acido valproico durante el embarazo, y los antecedentes
familiares serian los mas influyentes.®>® Se estima que aproximadamente el 10 % de
los defectos del tubo neural son causados por mutaciones genéticas o alteraciones
cromosomicas, ya que se ha visto una alta incidencia en hermanos de nifios con esta
enfermedad.*

Los encefaloceles se localizan en la regién occipital en el 75 % de los casos, y en
menor proporcion, alrededor del 15 %, pueden localizarse en regiéon parietal frontal y
sincipital (sincipucio es la parte anterosuperior de la cabeza), y estos ultimos se
subclasifican por su localizacién en: nasofrontal, nasoetmoidal y nasoorbital.®

En el caso del encefalomeningocele el contenido tipico de la herniacién es liquido
cefalorraquideo y tejido neural que se conecta al cerebro a través de un estrecho
pediculo; la cubierta del saco herniario puede variar desde una capa bien formada con
piel y cabellos, a una delgada capa meningea, por lo que la lesiéon puede estar
totalmente cubierta por piel, o alternar con zonas desprovistas de esta, que dejan el
tejido nervioso al descubierto.* En el caso que se presenta el defecto se encontraba
cubierto por piel aplasica, y se describe el pediculo que lo conecta al tejido cerebral.
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El diagndstico clinico de sospecha se refuerza mediante la maniobra de trans
iluminacién del saco, que puede poner de manifiesto la presencia de tejido neural.
Esta indicado realizar una radiografia simple de craneo y de columna cervical para
definir la anatomia de las vértebras, asi como una resonancia magnética nuclear para
conocer el contenido del saco herniario. La evaluacidon correcta de un encefalocele
debe incluir un examen fisico completo para detectar otras enfermedades
posiblemente asociadas, asi como la practica de doppler color, que permite apreciar
estructuras vasculares en su interior.m#* El diagnéstico diferencial debe tener en
cuenta el higroma quistico, en el que no existe ningun defecto 6seo, el edema de la
calota, teratomas (tumores mixtos complejos, en los que los tejidos multiples se
disponen en 6rganos diferenciados) y otras anomalias congénitas como anencefalia,
hendidura quistica braquial, hemangioma y sarcoma mesenquimatico.*

El prondstico es variable, en funcion, por un lado, del tamafio, la localizacion y el tipo
de tejido cerebral herniado; pero por otro, del nUmero, tipo y severidad de las
malformaciones asociadas. Los lactantes con encefalocele tienen mas riesgo de
presentar una hidrocefalia (acumulacién de liquido en el encéfalo) por estenosis
(estrechez patolégica de un conducto) del acueducto, una malformacion de Chiari, o
un sindrome de Dandy Walker.*

Aproximadamente la mitad de los pacientes con encefalocele occipital tienen
inteligencia normal o levemente disminuida segun otros autores. Los encefaloceles
parietales siempre estan asociados a otras malformaciones cerebrales, y el 40 % de
los casos presentan retraso mental. En términos generales la supervivencia varia
segun las series publicadas, y oscila entre un 60 hasta un 80-90 % en los casos mas
favorables, siendo mejor cuando el encefalocele es anterior.*?

La determinacion de niveles de alfafetoproteina materna y la realizacién de ecografia
prenatal, permiten el diagndstico intradtero, que contribuye a un tratamiento mas
apropiado del paciente y posibilita decantar otras malformaciones y la planificacién del
tratamiento. La imagen ecografica del encefalocele consiste en una masa de tejido
asociada siempre a un defecto 6seo a través del cual se produce la herniacién.* El
tratamiento es quirdrgico, y debe ser tratado interdisciplinariamente. La mayoria de
los encefaloceles deben corregirse, incluso los mas grandes, ya que pueden eliminarse
sin provocar incapacidad funcional importante, siendo necesaria la correccion
quirdrgica urgente cuando la lesion es abierta, es decir, que no esta cubierta por piel.*

La prevencion de los defectos en el tubo neural se consigue mediante tratamiento con
suplementos orales diarios de acido fdélico, suministrados durante el tiempo que
transcurre entre la planificacion del embarazo y la semana 12 de gestacioén, por lo que
se aconseja comenzar este tratamiento desde el momento en el que se pretenda un
embarazo.*® En Chile se reporta una disminucién de la incidencia de defectos de
cierre del tubo neural tras suplementacién con &cido fdélico de 1,56 a 0,8-0,9 x 1 000
nacidos vivos.’
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