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La exencefalia es una malformacion fetal frecuente que gracias al
diagnéstico prenatal podemos diagnosticar precozmente.

Presentamos 2 casos clinicos que corresponden a estadios distintos de
exencefalia o ausencia de béveda craneal que se observaron en nuestro centro
durante el afio 2005.

CASOS CLINICOS
1) Paciente de 30 afios, gestante de 13*’s., paridad 0-0-0-0.
e Antecedente de esterilidad primaria.
e Diagnosticada en otro centro de anencefalia, acude a nuestro servicio para

confirmacién e ILE por malformacién fetal incompatible con la vida
extrauterina.

e Se induce dilatacion cervical mediante laminaria produciéndose la expulsion
del feto, requiriendo posterior legrado uterino.

2) Paciente de 21 afos, gestante de 13 s., paridad 3-0-1-3.

e Antecedentes de fumadora importante.

e Sospecha ecografica de exencefalia, acude a nuestro servicio para
confirmacion e ILE.

e Induccion de parto con prostaglandinas via vaginal, se produce la expulsion
en bloque del feto y la placenta.




La exencefalia es una malformacion incompatible con la vida
extrauterina, que consiste en la ausencia de la boveda craneal con presencia
de restos encefélicos. Si se dejaran evolucionar podrian concluir en una
anencefalia. Su incidencia se estima entre el 1' y el 2'8/ 1000 nacidos vivos?.

Histologicamente el parénquima cerebral corresponde con el grado de
madurez segun la edad gestacional, aunque con el tiempo el tejido enceféalico
degenera por el contacto con el liquido amniético®. La falta de accién del eje
hipotalamo-hipofisario conlleva a una hipoplasia suprarrenal secundaria®*.

En la etiologia intervienen factores genéticos y ambientales'*. Puede
repetir en embarazos subsiguientes.

Varios estudios localizan el defecto genético en el brazo corto del
cromosoma 2, zona critica para el correcto desarrollo del sistema nervioso
central®®"8, Otro estudio méas reciente se centra en el 7p22 y el 10g25.3 como
posible origen de la mayoria de defectos del tubo neural*.

Entre los factores ambientales, observamos diferencias geograficas, la
incidencia aumenta en zonas pobres y con inadecuada alimentacion. Hay
evidencia cientifica que la administracion de acido félico durante el embarazo
disminuye el riesgo de exencefalia. Esto se explicaria al ser el folato un
componente importante en el metabolismo del carbono, necesario para la
sintesis de ADN y proteinas®. En algunos grupos de alto riesgo de déficit de
folato, como son las madres que toman farmacos antiepilépticos, no esta
probado que su administracién consiga disminuir el riesgo®*. Un estudio caso-
control con 70 embarazadas apunta el efecto protector de los preparados
multivitaminicos?.

En cuanto a la clinica que puede acompafar el cuadro, destaca la alta
frecuencia de hidramnios y la refractariedad del utero a la administracion de
oxitocina. Cuando no se realiza diagnostico prenatal suelen ser gestaciones
cronolégicamente prolongadas, en especial si no presentan hidramnios®.

El diagnostico se hace mediante ecografia. A partir de las 8-9 semanas
de gestacion se puede observar la irregularidad del polo cefalico del feto y en
ocasiones la ausencia de los ventriculos cerebrales. En la undécima semana
de gestacién se hace evidente la falta de cubierta 6sea en la béveda craneal*?.
Morfologicamente la falta de calota hace que la cara sea muy prominente y las
orbitas protuyan (imagen ecografica en batracio). Cerca del 70% de estos fetos
son de sexo femenino®*. Niveles elevados de a-fetoproteina predicen con
fiabilidad la mayoria de defectos del tubo neural, incluyendo la anencefalia®.

En un futuro, el estudio de esta patologia fetal pasaria por el diagnostico

genético y bioquimico de las células fetales®, para determinar precozmente el
riesgo individual y asi poder tomar la decision més adecuada.
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