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Resumen

La iniencefalia es una malformacidn
extremadamente rara perteneciente al espectro de
las anomalias de prondstico grave del cierre del tubo
neural. Hasta la actualidad se han documentado 200
casos en la literatura cientifica. Es la herniacién de
la masa cerebral y las meninges a través de un
defecto de fusién de las vértebras iniciales de la
columna que puede ser diagnosticada durante la
ecografia prenatal en las primeras semanas de
gestacion, lo que induce un aborto provocado en la
mayoria de los casos. Se presenta el reporte de una
paciente embarazada, de 32 afios de edad con 21
semanas de edad gestacional y diagndstico
ultrasonografico de iniencefalia. Se le realizé
necropsia clinica al producto de la concepcién y se
concluyd el caso como: iniencefalia apertus con
holoprosencefalia alobar, fontanela anterior muy
aumentada de tamafio, implantacion baja de las
orejas, micrognatia, atrofia del mudsculo estriado
esquelético de la pierna derecha, pie varoequino
derecho con desproporcién del tamario entre ambos
pies y pseudoquiste del cordén umbilical. Este caso
subraya la importancia del diagnéstico ecografico
temprano y el rol del estudio postmortem como
herramienta fundamental para la confirmacién
diagndstica y la clasificacién precisa de esta
compleja anomalia.

Palabras clave: malformacién, tubo neural,
patologia forense

Abstract

Iniencephaly is an extremely rare malformation
belonging to the spectrum of serious neural tube
defects. To date, 200 cases have been documented
in the scientific literature. It is the herniation of brain
tissue and meninges through a fusion defect of the
initial vertebrae of the spine, which can be
diagnosed during prenatal ultrasound in the first
weeks of gestation, leading to induced abortion in
most cases. We present the case of a 32-year-old
pregnant patient at 21 weeks of gestation with an
ultrasound diagnosis of iniencephaly. A clinical
necropsy was performed on the fetus, and the case
was concluded to be: iniencephaly apertus with
alobar holoprosencephaly, markedly enlarged
anterior fontanelle, low-set ears, micrognathia,
atrophy of the skeletal striated muscle of the right
leg, right clubfoot with disproportionate size
between the two feet, and umbilical cord pseudocyst.
This case underscores the importance of early
ultrasound diagnosis and the role of postmortem
examination as a fundamental tool for diagnostic
confirmation and accurate classification of this
complex anomaly.
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INTRODUCCION

La iniencefalia es la herniaciéon de la masa
cerebral y las meninges a través de un defecto
de fusion de las vértebras iniciales de la columna.
Por otra parte, suele faltar ademas parte de la
escama del occipital con agrandamiento del
agujero occipital. De ahi que muchos autores
incluyan ya este proceso dentro de los
encefaloceles. También se define como una gran
hiperextension de la cabeza fetal, con el
occipucio fundiéndose con la columna vertebral.
Es una malformacidn rara, de prondstico grave,
que implica principalmente al occipucio (del
griego: inion) y al cuello. Pertenece al espectro
de anomalias de cierre del tubo neural, de ahi

que participe de un determinismo multifactorial.
(1,2,3,4,5,6)

La iniencefalia raramente se encuentra asociada
a cromosomopatias. Se han reportado
monosomia del X, trisomia 2 y trisomia 13 en
mosaico.*®” Se presenta con mayor frecuencia
en fetos del sexo femenino, habitualmente
esporadica, no obstante, las cifras varian seguln
los autores: (sex ratio de 1/3 a 1/9), como es este
caso del sexo masculino. La hipétesis de una
penetrancia incompleta y/o de una mortalidad
masculina acrecentada se han insinuado, pero no
confirmado.®3489

Se ha reportado que tiene relacién con la
consanguinidad entre los padres, también se
atribuye a la relacién con sifilis materna, la
ingestién de tetraciclinas, citrato de clomifeno y
sedantes por parte de la madre, aunque no
existen evidencias definitivas.®*” En este caso no
se recogieron ninguno de estos antecedentes.

Las causas de la iniencefalia son aun
desconocidas®®!? pero algunos autores plantean
una anomalia del desarrollo de la base del
créneo y de la columna vertebral cardiotoracica,
anterior al cierre del neuréporo cefalico hacia los
24-30 dias de la gestacién (el neuréporo caudal
alrededor de los 31 dias). El cierre del neuréporo
rostral o cerebral es basicamente bidireccional,
es decir, se produce en ambas direcciones,
rostral y caudal. El neuroporo rostral se sitla
probablemente en la futura placa comisural, en
medio de la ldmina terminal embrionaria. Los
esclerotomas paravertebrales, de origen
mesodérmico, se diferencian de manera precoz
en una masa ventral (cuerpos vertebrales y
pediculos) y una masa dorsal (arcos posteriores y
béveda craneana. La hipoplasia de las masas
mesodérmicas ventrales y/o dorsales

determinarian la malformacioén caracteristica de
la iniencefalia, con un defecto complejo que
permite la comunicacion directa entre la fosa
posterior y la porcién cervical del canal medular.®*®
En el caso presentado abarcaba hasta la regién
dorsal.

Se puede presentar en un contexto familiar de
anomalia de cierre otro segmento del tubo neural,
con un riesgo de recurrencia estimado de entre
el 1 yel5 %. Esta malformacion puede
integrarse en diferentes sindromes o en el
fenotipo de ciertas aberraciones cromosdémicas
(trisomia 18, triploidia, monosomia X) y justifica
la indicacién sistematica del cariotipo. No se ha
podido establecer ninguna anomalia
cromosdmica especificamente asociada o ligada
a la iniencefalia; esto confirma la hipdtesis de un
determinismo multifactorial, genético vy
ambiental, de la malformacién y de los defectos
de cierre del tubo neural en general.*?

La iniencefalia es un padecimiento raro, su
frecuencia aln no se ha evaluado correctamente,
ya que hasta la actualidad solo se han reportado
200 casos en la literatura cientifica, aunque
parece ser que su incidencia global esta
estimada entre 1 de cada 1.000 y 1 de cada
100.000 nacimientos segln diferentes paises y
regiones. Su distribucién geografica es
heterogénea, posiblemente superponible a la de
la anencefalia, por lo que hay mecanismos
fisiopatogénicos multifactoriales comunes, 23456

La revision de la literatura pretende describir la
etiologia, incidencia, caracteristicas, métodos de
diagndstico y prondstico de la iniencefalia,
debido a la baja frecuencia con que esta entidad
se presenta para su mejor estudio y comprension
y asi elevar la calidad de la atencién ante estos
raros y complejos casos.

Este reporte subraya la importancia del
diagndstico ecografico temprano y el rol del
estudio postmortem como herramienta
fundamental para la confirmacién diagndstica y
la clasificacién precisa de esta compleja
anomalia.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de una gestante de 32 afios
de edad, primigesta, sin antecedentes
patoldgicos personales ni familiares de interés, ni
exposicién a factores teratégenos. La paciente
fue remitida con 20,5 semanas de amenorrea al
Servicio de Genética Médica de Cienfuegos. En la
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exploracién ecogréfica se observé feto masculino
acorde a su edad gestacional con orientacién de
la cara hacia arriba, ausencia de cuello, defecto a
nivel de vértebras cervicales y dorsales con
salida de meninges y médula espinal, ausencia
de cuerpo calloso, pie derecho con la planta
girada hacia dentro y en punta.

El diagnéstico planteado por el Servicio de
Genética Médica fue: iniencefalia con
holoprosencefalia alobar, pie varoequino derecho.
Se le brindé asesoramiento genético a la pareja y
esta decidié la interrupcién del embarazo, que se
realizé a las 21 semanas. Se obtuvo cadaver de
sexo masculino, de color de piel blanca, al que se
le realiz6 necropsia clinica en el Hospital General
Universitario Dr. Gustavo Aldereguia Lima de
Cienfuegos.

A la exploracién del habito externo se observé
desproporcién entre la talla y la brazada, fue esta
Gltima la mayor, hiperextension del cuello que
llevd a retroflexién forzada de la cabeza, con
unién de la porcién occipital a la regién cervical y
tordcica de la columna, con continuidad de
tejidos blandos a la espalda y ausencia de cuello,
orejas de implantacién baja, mandibula pequefia,
atrofia del musculo estriado esquelético de la
pierna derecha, pie varoequino derecho con
desproporcién del tamafio entre ambos pies. (Fig.
1).

Fig. 1. Imagsn qua musastra sxplomeion dal habito
axtamo

Se observé protrusién de masa cerebral, médula
espinal y meninges por solucién de continuidad

de 4 cm de didmetro en regién posterior de
cuerpos vertebrales cervicales y dorsales. (Fig.
2).

Fig. 2, Protrusion d= masa carsbral v meningss por
solucionds contimuidad en ragion postafiords cusrpos
vartebralas carvicalas v dorsalas

Se observé aciimulo de liquido claro, semejante a
un quiste de 1 cm de didmetro, renitente al tacto,
trasllcido, superficie lisa, en la base de
implantacién abdominal del cordén umbilical.
(Fig. 3).

Fiz. 3. Praudoauists dzl comddnumbilieal

A la diseccion por aparatos se encontré aumento
en el tamafio de la fontanela anterior y ausencia
total del cuerpo calloso y ensanchamiento del
agujero occipital. (Fig. 4).
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F:g 4. Ausenecis totel dal cuarpo callose

En el estudio anatomopatoldgico se determiné:
iniencefalia apertus con holoprosencefalia alobar,
fontanela anterior muy aumentada en tamafo,
implantacion baja de las orejas, micrognatia,
atrofia del musculo estriado esquelético de la
pierna derecha, pie varoequino derecho con
desproporcién del tamafio entre ambos pies y
pseudoquiste del cordén umbilical.

DISCUSION

En 1897 Lewis describié dos tipos de iniencefalia:
abierta (apertus), cuando se presenta con
encefalocele y cerrada (clausus), cuando no
existe malformacién del occipital y el cerebro
estd presente.®>8"

También se ha clasificado como iniencefalia
simple (apertus o clausus) e iniencefalia con
anencefalia (anencefalia con retroflexién
espinal).®

La presentacién macroscépica y ecograficas del
feto iniencefdlico son caracteristicas. Posee una
triada diagnoéstica definida por Ballantyne en
1904: anomalia del desarrollo de la base del
créaneo con ensanchamiento del orificio occipital,
disrafismo cervical e hiperextension de la cabeza
con hiperlordosis cervicotoracica extrema y
ausencia caracteristica del cuello.

La masa facial aparece aplastada, orientada
hacia arriba, con los ojos exorbitados. La
implantacién de los pabellones auditivos es baja.
Existe boveda craneana y cuero cabelludo, el

limite de implantacién de los cabellos alcanza las
escapulas. La columna vertebral es corta debido
a la hiperextensién de la regidén cervicotoracica y
la lordosis exagerada. Se observa también una
espina bifida acompafianda de iniencefalia en el
75 % de los casos. Las vértebras cervicales y
tordcicas altas son anormales, poco numerosas,
a menudo fusionadas con los arcos
incompletamente cerrados.***% El caso
presentado tiene esta triada diagndstica.

Entre el 50 y el 85 % de los casos se asocian con
otras malformaciones. Puede tratarse de
malformaciones del SNC, anomalias faciales u
otras malformaciones viscerales. Dentro de las
mas frecuentes se encuentran la anencefalia,
onfalocele, encefalocele, ciclopia, hernia
diafragmatica, atresias intestinales,
mielomeningocele, cardiopatias,
holoprosencefalia, queilopalatosquisis,
hidronefrosis, fisura palatina, arteria umbilical
Unica y anomalias histolégicas como rifiones
multiquisticos.*?34¢789 Este caso ademas
presentdé holoprosencefalia y encefalocele.

Se informa que en el 84 % de los casos se
asocian otras malformaciones como ausencia de
la mandibula, labio y paladar hendido,
hidrocefalia, microcefalia, polimicrogiria,
agenesia del vermis cerebeloso y quistes en el
cerebelo.®”

Las observaciones ecograficas caracteristicas de
la iniencefalia son la extensién mayor de la
cabeza, la continuidad de la cabeza y el tronco,
sin cuello visible, el acortamiento del raquis y
vértebras cervicales mal individualizadas
(nimero y forma), junto con la falta de cierre del
arco posterior. El didmetro biparietal puede estar
aumentado si existe una dilatacién ventricular.
De manera eventual se pueden encontrar
anomalias costales como el aspecto delgado,
bifidad. La ecografia confirma el hidramnios y el
retraso del crecimiento intrauterino y participa
en el prondstico de gravedad en la blsqueda de
malformaciones asociadas.*23*%

Ecograficamente, la imagen en un primer
momento es muy semejante a la propia del
encefalocele occipital (la profusién del cerebro y
las meninges a través de un agujero anormal del
craneo produciéndose de forma mas frecuente
en la regidn occipital o en la frontal). Se trata de
una tumoracion ecopositiva de tamafio variable
adherida al occipucio. Su interior puede ser
quistico (lleno de liquido cefalorraquideo) o
semisélido (con estructuras encefdlicas en su
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interior). Pero en los cortes transversales
cuidadosos se observa un arco vertebral
posterior en forma de «V» en la regidn alta del
raquis. Este signo es la clave de su diagndstico
diferencial con el encefalocele.™

La resonancia magnética puede completar de
manera eventual la exploracién ecografica de
una anomalia del SNC.*101

Las concentraciones de alfafetoproteina en el
liquido amnidtico pueden estar aumentadas, en
consonancia con el defecto de cierre del tubo
neural, es en la actualidad, la alfafetoproteina en
suero materno el método de cribado mas
importante para detectar defectos del tubo
neural.*269

En los casos de iniencefalia es conveniente la
realizacién de cariotipo con bandas G de alta
resolucién (no realizada en este caso), de
muestra obtenida por biopsia de vellosidad
coridnica, amniocentesis, cordocentesis o en el
recién nacido, para descartar alteraciones
cromosoémicas numéricas o estructurales.>®

El diagndstico prenatal de iniencefalia y
anomalias asociadas estableceria el prondstico
del feto, darfa la posibilidad de la interrupcién
temprana del embarazo por decisién de la pareja,
permitiria la preparacién temprana del equipo
médico para la atencién de la madre, el parto y
el feto, con el fin de evitar una cesarea. Este
diagnéstico temprano también ayudaria a
sensibilizar a la familia acerca de la importancia
de la realizacién de autopsia fetal que incluya
radiografia y resonancia magnética para
delimitar los defectos 6seos.®?®

Dentro de los diagnésticos diferenciales de este
padecimiento se incluyen: el sindrome de
Klipper-Feil, la anencefalia con retroversion
espinal, el mielomeningocele cervical, la
malformacion de Dandy-Walker*'y la disostosis
espondilocostal o sindrome de Jarcho-Levin.®

La anencefalia se caracteriza por una ausencia
completa o parcial del neurocraneo, y en la
iniencefalia, la cabeza retroflexionada esta
completamente cubierta de piel. En cuanto al
sindrome de Klippel-Feil y la iniencefalia, hay
anomalias segmentarias cervicales en ambos,
pero la hiperextensién no se observa en el
sindrome de Klippel-Feil. Ademas, este sindrome
no es mortal y puede tratarse con cirugia.”

El prondstico es grave, y segln la mayor parte de

los autores, la supervivencia se torna imposible.®*
3,5,6,11)

Con el nacimiento, el feto puede nacer muerto o
sobrevivir horas o dias. La iniencefalia se
complica, a veces, por la hipertension arterial
materna, y frecuentemente por una presentacién
de nalgas, causante de una distocia que agrava
aln mas la malformacién cervicooccipital
irreductible.”)

Este caso subraya la importancia del diagndstico
ecografico temprano y el rol del estudio
postmortem como herramienta fundamental para
la confirmacién diagndstica y la clasificacion
precisa de esta compleja anomalia, lo que
permite un adecuado estudio genético y
asesoramiento sobre el riesgo de recurrencia.
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