ENCEFALOCELE. REPORTE DE UN CASO
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Resumen

El encefalocele es una herniacion de las meninges o del tejido cerebral, como consecuencia de un defecto dseo
del craneo. En este articulo se describe el caso de una gestante procedente del medio rural bajo riesgo de
contaminacién quimica, con control clinico desde la onceava semana de gestacion, cuyo producto fue
diagnosticado como portador de acrania a la vigésima semana y como portador de anencefalia a la vigésimo
segunda semana de gestacion. Un estudio anatomico post-parto, mostré un feto femenino con encefalocele
occipital.
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Abstract
Encephalocele: A case report.
The encephalocele is an herniation of the meninges or brain tissue, as results of bony defect in the skull table.
In this article we describe the case of a pregnant woman from rural origin under risk of chemical contamination,
who had clinical control from the eleven week of pregnancy and whose product was diagnosed during the
twentieth week as carrier of acrania and also as carrier of anencephaly during the twenty—second week of
gestation. A postpartum anatomical study evidenced a feminine fetus with occipital encephalocele.
Key words: Encephalocele, congenital malformation, neural tube, homocystein, plaguicids, folate.

INTRODUCCION diagnodstico oportuno de alteraciones en la
El control preconcepcional y el prenatal precoz, gestacion, identificadas en forma temprana
constituyen la base para la prevencion, Ila mediante el uso de métodos especiales, tales como
identificacion de factores de riesgo y finalmente el la ecografia, la amniocentesis y los estudios de
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laboratorio, permitiendo mejorar el pronostico
neonatal. Es deseable la asesoria en materia
reproductiva para evitar la suma de factores de
riesgo en las anomalias congénitas.

Los defectos del tubo neural constituyen un grupo
de malformaciones congénitas. Entre ellas podemos
citar la anencefalia, la espina bifida y el
encefalocele, siendo esta ultima la menos frecuente
(Jiménez 2001).

El encefalocele es una protrusion o herniacion del
contenido endocraneano a través de un defecto 6seo
del craneo. La incidencia es de 1 caso por cada
2000 a 6000 nacidos vivos, con mayor frecuencia
en fetos del sexo femenino y de localizacion en la
region occipital en el 75% de los casos. Los paises
con mas alta incidencia son los de origen celta y los
del sureste asiatico (Izquierdo 2004).

El defecto suele manifestarse hacia el primer mes
de gestacion y la alteracion embriologica, es la falta
de fusion de los pliegues neurales (Jiménez 2001).
Hoy dia se conoce la participacion de multiples
procesos durante la neurulacion, los cuales son
susceptibles de alteraciones de orden bioquimico,
genético y bloqueos metabolicos. Los defectos del
tubo neural también se encuentran asociados con
factores ambientales como las exposiciones
maternas a solventes, radiaciones y gases
anestésicos. Ademas, existen riesgos laborales
asociados con estos defectos, especialmente en los
trabajadores agricolas. La cercania de la residencia
a lugares de almacenamiento de productos toxicos,
constituye una exposicion ambiental no ocupacional
por riesgo de contaminacion del agua con nitratos y
trialometanos (Borja 1999). Otras asociaciones
débiles con estos defectos de tubo neural se
vinculan con algunos farmacos como el valproato
de sodio, los salicilatos y las drogas anti-
neoplasicas (Cunningham 1998).

En el orden bioquimico, un factor importante,
también asociado no so6lo con defectos de
neurulacion, sino con enfermedades
cardiovasculares, eclampsia, y cancer, es la
hiperhomocistinemia (Brattstrom 1998,

Chen 1996). La hiperhomocistinemia se asocia con
el polimorfismo de la metiltetrahidrofolato
reductasa (MTHFR), enzima que participa en la
formacion de 5-metil tetrahidrofolato, cosustrato de
la metionina sintasa para el proceso de metilacion
de la homocisteina, y la transformacion de esta
ultima en metionina; de tal modo que alteraciones
en la MTHFR condicionan la elevacion de los
niveles de homocisteina en sangre materna
(Jiménez 2001, Mills JL 1995).

En el orden genético, la mutacion mas comun de la
MTHEFR ocurre al producirse un cambio en la base
667, de citosina por timina (mutacion C677T),
resultando estos en la sustitucion de valina por
alanina (Frosst 1995). Esta mutacion es autosomica

recesiva y en estudios realizados en un sistema de
expresion bacteriano, favorece la inestabilidad y
menor actividad especifica enzimatica, por la
aparente dificultad en la retencion de la coenzima
FAD en el sitio alostérico de la enzima (Matthews
1998).

Aunque los niveles elevados de homo-cisteina por
si solos guardan poca asociacion con los defectos
del tubo neural, esta asociacién se incrementa
significativamente cuando dichos niveles se
acompaian de otros factores tales como el aumento
del colesterol y de los triglicéridos. El riesgo de
sufrir de un defecto del tubo neural es muy alto para
el producto de aquellas madres que no reciben dieta
rica en folatos durante su embarazo y se reduce en
un 50% para la poblacién de bajo riesgo, cuando las
madres consumen dieta rica en estos componentes
(Allen 1994). Para las personas que han tenido
nifios con estos defectos, el riesgo es 10 veces
mayor de que se produzca alguna forma de defecto
del tubo neural en otro hijo (Cassis 2000).

Se ha demostrado que la dieta rica en folatos (acido
folico) y vitamina B6 y BI12, reduce en plazos
relativamente leves (dos semanas) los niveles de
homocisteina, disminuyendo el riesgo de
produccion de estos defectos. Pero el tratamiento
es preventivo y debe iniciarse tres meses antes de la
concepcion y mantenerse durante el primer
trimestre. Las dosis pueden ser desde 0,4 mg/dia de
acido folico para madres con bajo riesgo de tener un
nifio afectado, hasta 4 mg/dia. de acido folico para
madres que han tenido un hijo afectado
(Cunningham 1998, van der Put 2001).

REPORTE DE CASO

Feto de género femenino, producto de la segunda
gesta de una paciente de 23 anos de edad, natural de
Mucuchies y procedente de Mucumpate, Estado
Mérida, cuyo embarazo fue  controlado
mensualmente desde la semana once de gestacion,
tomando como fecha de ultima menstruacion
(FUM) el 28 de abril de 2002. La evolucion clinica
de altura uterina y peso materno, fue acorde con la
edad gestacional durante los controles, y se
desconoce si la paciente recibid tratamiento
preventivo con acido folico. Como antecedentes
epidemiologicos, se encuentran la exposicion
paterna  ocupacional a pesticidas (paration,
ditiocarbamatos, entre otros). Se realizd el primer
control ecografico el 30 de julio de 2002 con
hallazgos sugestivos de gestacion unica de 14
semanas y liquido amnidtico abundante. El 4 de
octubre de 2002 se practica un segundo control
ecografico, el cual coincide con la semana 24 de
gestacion a partir de la FUM, y en el estudio se
encuentran signos sugestivos de gestacion de 20
semanas, actividad cardiaca presente, liquido
amniodtico abundante y posible defecto de boveda
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craneal, compatible con acrania a ser descartado.
Un tercer control ecografico, del 7 de octubre de
2002, revela alteracion cefalica, consistente en
orbitas prominentes con aspecto de batracio, sin
evidencia de estructura compatible con cerebro y
concluye en gestacion activa de 22 semanas por
biometria fetal y caracteristicas de polo cefalico
compatibles con anen-cefalia; resto de perfil
morfogenético: apa-rentemente normal; volumen de
liquido amnidtico ubicado en percentil inferior (5°)
para la edad gestacional.

El 9 de octubre de 2002 se presentd el parto,
obteniéndose Obito fetal femenino de 24 cm de
talla, 400 gr de peso, perimetro cefalico de 15 cm,
defecto craneano en regidon occipitoparietal,
caracterizado por bolsa de aproximadamente 2 cm’
de contenido formado por meninges, con coleccion
hematica y tejido cerebral escaso.

DISCUSION.

En este caso, el producto fue femenino y el defecto
de localizacion occipital, tal como se espera para la
mayoria de estas patologias (Izquierdo 2004). Sin
embargo, el defecto no resultd ser una anencefalia
como se habia diagnosticado por los estudios
ecograficos, sino un encefalocele.

En relacion con los aspectos etiologicos, es obvio
que en estos casos se desconoce la presencia de
valores altos de homocisteina, ya que en el medio
rural estos estudios no se practican. Tampoco se
sabe como estaban, en la gestante, los valores del
perfil lipidico, elemento de importancia como
potencial codeterminante, con la homocisteinemia,
de estas patologias. Pudimos conocer que existieron
riesgos ambientales presentes, relacionados con la
cercania a cultivos tratados con insecticidas,
fungicidas y herbicidas. A este respecto, se ha
observado un incremento de anomalias congénitas
del sistema nervioso central en descendientes de
madres que residen cerca de depositos toxicos
(pesticidas, metales pesados, etc.), hasta en un area
de tres kilometros, en comparacion con los
descendientes de las madres que viven lejos de tales
depositos (Cassis 2000).

La historia clinica no revel6 que la madre ingiriera
farmacos tales como el valproato de sodio,
salicilatos o drogas antineoplasicas. Pero tampoco
tenemos evidencia de que la paciente haya recibido,
como toda gestante debe hacerlo oportunamente,
tratamiento con acido folico, y vitaminas incluidas
la B6 y la B12, toda vez que el primer control
médico de la gestante fue a las 11 semanas de
gestacion, tiempo en el cual ya esta muy adelantada
la formacion del sistema nervioso central.
Adviértase que no fue sino hasta la semana 24 de
gestacion cuando, mediante el segundo eco, se
obtuvo una imagen de defecto (acrania) en boveda
craneal y solo hasta el 7 de octubre de 2002, fecha

del tercer control, cuando se evidencié la alteracion
cefalica interpretada como anencefalia y la
disminucién considerable del liquido amniético. En
la actualidad, a la edad gestacional de 14 semanas,
mediante el uso de aparatos de alta resolucion, ya es
detectable el defecto anatomico. En casos como
este, procedentes del medio rural, pueden apreciarse
los siguientes factores: a) Desconocimiento por
parte de la mujer de la necesidad de asistir a la
consulta médica de reproduccion a los fines de que
reciba orientacion y tratamiento preconcepcional
apropiado, incluyendo los folatos y las vitaminas
B6 y B12. b) Pobreza econdmica, la cual conspira
contra la realizacion de pruebas de laboratorio,
incluida la amniocentesis, y de estudios
imagenologicos, que pudieran poner en evidencia
muy temprano la presencia de este tipo
anormalidades, a los fines de proceder de manera
oportuna, al tratamiento correspondiente. «c)
Necesidad de programas educativos que destaquen
y creen consciencia sobre la potencialidad
teratogénica de los venenos usados en el trabajo
agricola, asi como la del consumo de sustancias
como el alcohol, el cigarrillo y otras, cuya
implicacion en estos problemas no se descarta. d)
Necesidad de control dietético a fin de evitar los
desordenes lipidicos, tales como el aumento del
colesterol LDL 'y los triglicéridos, noxas
reconocidas como factores, que asociados a niveles
elevados de homocisteina, potencian el riesgo de
ocurrencia de estos defectos.

En relacion con el diagnostico, existen distintos
estudios que permiten evidenciar muy temprano los
defectos del tubo neural. Un ejemplo de ello es el
hallazgo de valores superiores a 2 6 2.5 multiplos
de la mediana de alfa fetoproteina; esta medicion
idealmente se realiza entre las 14 a 18 semanas de
gestacion. En la fase embrionaria esta sustancia es
producida en el saco embrionario, y al término del
primer trimestre la mayor parte de ella se produce
en el higado fetal. Debe tenerse en cuenta, que en
otras anomalias como el onfalocele, la obstruccion
del intestino fetal, el teratoma y los rifiones
poliquisticos, la alfa fetoproteina también puede
elevarse, dando falsos positivos. También es
posible encontrar falsos positivos cuando hay
errores de calculo en la edad gestacional, embarazo
multiple, muerte fetal, o isoinmunizaciéon Rh. Otro
estudio util para el diagndstico de estos defectos es
la medicion de la acetilcolinesterasa en el suero
materno y en el liquido amnidtico (Cunningham
1998, Zighelboim 2005).

El control ecografico permite, desde la semana 12
de gestacion o alin mas temprano, detectar pérdida
de la imagen esférica u ovoide del craneo junto a
escaso tejido cerebral y abundante liquido
amniodtico, debido este ultimo factor al defecto de
deglucion que presentan estos fetos, caracteristica
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conseguida en este caso. Si el diagndstico se efectia
en el segundo trimestre, puede observarse la cara
con un aspecto muy tipico, con las Orbitas
globulosas anchas y separadas, como se describe en
el eco practicado en la semana 22 de embarazo.

CONCLUSION

Este caso, diagnosticado ecograficamente como una
acrania y posteriormente como una anencefalia,
resultod ser, al examen anatomico, un encefalocele.
El encefalocele es una protrusion o herniacion del
contenido endocraneano a través de un defecto dseo
del craneo. La etiologia de este defecto ha sido
relacionada con factores genéticos, de riesgo
ambiental y aspectos nutricionales. En este caso la
gestante ocurri6 muy tarde al control prenatal,
cuando el mismo debid iniciarse muy temprano,
incluso preconcepcional a los fines de recibir acido
folico y suplementos vitaminicos B6 y B12. La
gestante estuvo sometida a riesgos ambientales
contaminan-tes y laborales, conformados por la
cercania de su vivienda a los cultivos y por lo tanto
al contacto de la misma con pesticidas, fungicidas y
herbicidas. El sexo del producto y la ubicacion del
defecto (occipital) resultd como era de esperar por
los estudios realizados en estas patologias
(Izquierdo 2004).
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