Acta Médica del Centro / Vol. 11 No. 3 2017

INFORME DE CASO

Anencefalia, un hallazgo ultrasonografico. Informe de

CasSo

Dra. Elaine Teresa Gutiérrez Pérez, Dra. Isbey Guerra Rodriguez, Dr. Angel Luis Meneses Foyo

Policlinico “Santa Clara”, Santa Clara, Villa Clara, Cuba

RESUMEN

La anencefalia es un defecto congénito
del sistema nervioso central determinado
por la ausencia de los huesos del craneo
y del tejido encefélico, su origen es
multifactorial y se asocia principalmente
con deficiencias de acido fo6lico; el
diagnostico se realiza por estudio
ecografico. Se presenta una paciente de
39 anos de edad, con antecedentes
obstétricos de cuatro embarazos, tres
partos eutécicos a término y gestacion
actual con captacion tardia en el ultimo
trimestre, a las 28 semanas, Yy
antecedentes prenatales de parasitismo
intestinal. Se le diagnosticé anemia y, en
un ultrasonido obstétrico, se detectd una
deformacion craneo encefalica
compatible con anencefalia. Fue remitida
para tratamiento, interrupcion \Y
consejeria genética.
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INTRODUCCION

ABSTRACT

Anencephaly is a congenital defect of the
central nervous system determined by
the absence of the bones of the cranium
and brain  tissue, its origin is
multifactorial and it is mainly associated
with deficiencies of folic acid; the
diagnosis is made by ultrasound study. It
is presented a female patient of 39 years
old with obstetric history of four
pregnancies, three natural deliveries at
term and current gestation with late
uptake in the last trimester, at 28 weeks,
and a prenatal history of intestinal
parasitism. She was diagnosed with
anemia and, in an obstetric ultrasound,
an encephalic deformity compatible with
anencephaly was detected. She was
referred for treatment, discontinuation
and genetic counseling.
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Las malformaciones congénitas representan la segunda causa de muerte en
menores de un afo, con una prevalencia de 1,7x10 000 nacimientos; las del
sistema nervioso central (SNC) constituyen un tercio de todas las malformaciones
congénitas identificadas en el periodo perinatal, entre ellas se destacan las
ocasionadas por un defecto de cierre del tubo neural (anencefalia, espina bifida y
encefalocele).!

La anencefalia es un defecto en la fusion de varios sitios de cierre del tubo neural
en el proceso de neurulacién durante la embriogénesis, entre el 23 y el 26 dia del
embarazo, que da como resultado una malformacién cerebral congénita
caracterizada por la ausencia parcial o total del cerebro, el craneo y el cuero
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cabelludo. Se describen dos subcategorias: meroacrania (defecto pequefio en la
camara craneal cubierta por el area cerebrovasculosa) y holoacrania (el cerebro
est4 completamente ausente).?

Se informa sobre una paciente con diagndstico de anencefalia fetal, reflejo del
inadecuado control prenatal a las embarazadas en la mayoria de los paises del
tercer mundo, en los que la accesibilidad a la atencién médica puede influir
negativamente en el estado de salud de la poblaciéon y en los indicadores de
salud. Cada afio cientos de niflos mueren en el periodo neonatal por
malformaciones congénitas incompatibles con la vida que pudieran ser evitadas si
contaran con programas de pesquizaje genético y de atencion integral.

INFORMACION DE LA PACIENTE

Se trata de una paciente de 39 afos, embarazada de 28 semanas, de piel negra,
desocupada, con antecedentes obstétricos de cuatro embarazos y tres partos
eutdcicos a término; gestacion actual con captacion tardia en el ultimo trimestre,
sin antecedentes de enfermedad crénica asociada ni malformacion genética
personal o familiar e historia de parasitismo intestinal. Procedia de Kwuakwani
(lugar distante y de dificil acceso a los servicios de salud) y fue remitida por la
Medex (enfermera capacitada para brindar atencion médica béasica) al Hospital
Linden Complex, en la Republica Federativa de Guyana, en el que laboran
médicos de la brigada médica cubana.

Hallazgos clinicos

La historia obstétrica reflej6 al examen fisico altura uterina acorde con la edad
gestacional, ¥ movimientos fetales presentes y mucosas ligeramente
hipocoloreadas.

Evaluacion diagndstica

Se le realizaron los complementarios disponibles en el area hospitalaria:
hemograma completo, parcial de orina, glicemia, gota gruesa, perfil hepatico y
perfil lipidico; tenia 10gr de hemoglobina. Se le indicaron exudado vaginal y
analisis de heces fecales, los que debia realizarse en clinicas particulares. El
ultrasonido obstétrico mostré6 una deformacion craneo cefalico en relacion con
malformacion congénita: anencefalia.

En la figura 1 se observa el resultado de un ultrasonido normal en el que se
define el diametro biparietal (DBP) cefalico por area ecorefringente (semiovalada
blanquecina) resultado del reflejo de las ondas ultrasonogréficas a través de la
bdéveda craneana. Esta imagen siempre es buscada para correlacionar con tablas
preexistentes y definir la edad gestacional aproximada.

En las figuras 2 y 3 se observa la imagen obtenida en el ultrasonido de la
paciente: no esta definido el DBP por no existir reflejo 6seo de craneo, es posible
observar imagenes ecogénicas y ecollucidas como resultado de estructuras con
texturas y liquidos como las Orbitas oculares. Se informa imagen fetal con
ausencia de craneo: anencefalia.
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Figura 2. Feto intrauterino, se definen las 6rbitas oculares pero no observa reborde 6seo del
craneo

Intervencion terapéutica
Fue remitida al Servicio de Obstetricia del Hospital Publico en la capital del pais
(Georgetown) para tratamiento, interrupcion y consejeria genética.

DISCUSION

Esta condicién es uno de los trastornos méas comunes del sistema nervioso central
fetal. Su frecuencia varia entre 0,5 y dos por cada 1 000 nacimientos y una
incidencia aproximada de uno de cada 1 000 embarazos a nivel mundial. El
trastorno afecta a las niflas mas a menudo que a los varones, en una proporcion
de 3-4:1;*° se observa algo parecido entre grupos étnicos en los que hay mayor
prevalencia en poblaciones caucasicas comparado con otras poblaciones. El hecho
de tener un bebé anencefalico aumenta el riesgo de tener otro hijo con anomalias
congénitas del tubo neural del cuatro al 10%.%°
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Se han implicado varios factores causales de la anencefalia, aunque se cree que
el nivel socio econdémico bajo, la deficiente ingestibn de vitaminas
(fundamentalmente de &acido félico) y la malnutricibn pueden desempefiar un
papel importante.® Cientificos afirman que influyen en la aparicién de la anomalia
la ingestién de drogas anti-epilepsia durante el embarazo, la agresibn mecanica,
el contacto con pesticidas, los factores ambientales y la radiaciéon.’

Estudios cientificos han demostrado que las embarazadas con dietas saludables
ricas en esparragos, espinacas, legumbres secas y jugo de naranja presentan
menos riesgo de tener bebés con defectos congénitos, incluidos problemas
cerebrales y medulares.>?°

Los antecedentes familiares, las cifras elevadas de la alfafetoproteina y la
acetilcolinesterasa en el liquido amnidtico hacen sospechar la presencia de esta
enfermedad.>?° La edad materna constituye un factor de riesgo gestacional que
predispone a multiples enfermedades y malformaciones fetales.*®

Se describe la aparicion de la anencefalia ante la interaccion de varios estimulos
nocivos sobre un individuo genéticamente susceptible; el riesgo de que se repita
es aproximadamente de un 4% y aumenta al 15% si la pareja ha tenido
anteriormente hijos con malformaciones del SNC.°

El diagndstico prenatal de malformaciones congénitas suele realizarse por
ecografias, a partir de la semana 14 de gestacion.**

Las tasas de deteccion varian segun el tipo de malformaciéon y la técnica de
ultrasonido utilizada: del uno al 49% para la espina bifida o la hidrocefalia, del 50
al 99% para la enfermedad valvular y los defectos septales y del 100% para la
acrania y la anencefalia.**™*?

La anencefalia es incompatible con la vida (la mayoria son mortinatos y los
nacidos vivos fallecen durante los primeros dias o en las primeras semanas de
vida) y suele asociarse con otras anomalias como las cardiopatias
congénitas.* 1013

En esta embarazada coincidieron varios factores que determinaron el avance de
una enfermedad genética prevenible y detectable desde edades tempranas de la
gestacion. La inaccesibilidad a los servicios meédicos por la lejania y por su
situacién socioeconémica ocasiond una atencion primaria de salud deficiente, no
hubo trabajo con el riesgo reproductivo preconcepcional, no llevé tratamiento
adecuado de la parasitosis intestinal ni de la anemia, la captacion fue tardia vy,
por lo tanto, la atencion prenatal, a lo que se sumoé no recibir estudios genéticos.
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