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RESUMEN

La anencefaia es un defecto congénito del sistema nenioso central,
determinado por la ausencia de los huesos del craneo vy tejido
encefalico. El origen es muitifactorial y se asocia principamente con
deficiencias de acido folico. E  dagndstico se realiza por estudio
ecografico a partr de las 13 semamas de gestacion. Se presentd uma
paciente de 41 afos de edad, con antecedentes obstétricos de cuatro
embarazos, dos partos y un aborto (provocado), con captacion intermedia que
acuwde a consulta para marcador genético donde se realizo el diagnostico
ecogréfico que evidencid alteracion del craneo, con edad gestacional de 17
semanas. Posterior al diagnostico se decidio interrupcion de la gestacion, se
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obtuvo un producto femenino, con cabeza aplanada, y protrusion ocular bilateral,
se erM0O al departamenio de anatomia patologica, el cual emnvd informe de
autopsia fetal que informo feto femenino de 400 gramos y de 15 centimetros
de talla, con malformacion congénita por defecto del tubo neural (anencefalia).

Palabras clave: gestacion, anencefalia, déficit de 4&cido fdlico.

ABSTRACT

Arencephaly is a congenital defect of the central nervous system, due to
the absence of the bones of the skull and brain tissue. It has mutifactorial causes
mainy those associated with folic acid deficiencies. Diagnosis is made by
utrasound after 13 weeks of gestation. A patient of 41 years of age with
obstetric history of four pregnancies, two births and abortion (induced), with
intermediate catchments was presented in this article. The patient was attended
at Genetics consultation, where sonographic diagnosis was made which
showed alteration of the skul, with age gestation of 17 weeks. After the
diagnosis was made, the specialists decided to interrupt the pregnancy which
waes female with flattened head, and bilateral ocular protrusion, sert to the
Pathology Department. The autopsy resuits showed a fetus of 400 grams and 15
centimeters size, with congenital defect due to neural tube defect.

Key words: pregnancy, anencephaly, folic acid deficit.

INTRODUCCION

La anencefalia es la anomalia méas frecuente entre los defectos de cierre del
tubo neural, implica ausencia de los hemisferios cerelrales (neocortex) y de la
estructura 6sea del craneo; obedece a una falta de cierre del tubo neural
en su extremo encefdlico, que se origina enre la seguda y tercera
semama del desarrolo embrionario aproximadamente enre los dias 17 y 23
de la gestacion, cuando los pliegues del edremo de la placa neual
nrmamente se  fusionan para  formar el cerebro  anterior 2
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La ausencia o destruccion del cerebro es sustitudo por una masa rudimentaria
de tejido mesenquimatico y ectodérmico y es cubierto por una membrana
gruesa del estroma angiomatoso, pero nunca por hueso o piel normal. Esto
implica sobre todo la falta de desarrollo de los dos hemisferios cerebrales y del
hipotalamo, el desarrollo incompleto de la pitutaria y del craneo, con las
estructuras faciales alteradas con uma apariencia grotesca y anormalidades en
las Vértebras cenvicales 2, la funcion del tronco encefélico puede estimular varios
refiejos, como las fuciones del corazdn y puimones, pero lo hace por un
escaso tiempo. Esta malfformacion es claramente distinguble de otras
malformaciones congénitas del cerelro 3.

En un alto porcentaje de casos, es incompatible con la vida intrauterina en
periodos mas avarzados del embarazo, y absolutamente con la extrauterina.
La literatura médica indica que el 57% de los nacidos con vida fallecen dentro
de las primeras 24 h, que sblo el 15% sobreviven tres dias, y que son
excepcionales los casos que alcarzan una semana, sin medidas de sostén 4.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 41 afos de edad, de la raza negra, de procedencia
urbana especificamente del area de salud correspondiente a la Pdiiclinca
Alex Uquola Marrero, con artecedertes de salud, y antecedentes
obstétricos de cuatro embarazos, dos partos y un aborto (provocado), con
fecha de ultima menstruacion 25 juio de 2011, con captacion intermedia de la
gestacion (15,3 semanas), no se registro antecedente de haber consumido acido
félico, N suplemerto de hierro.

Antecedentes ginecosbtétricos

Menarqua: alos 11 afos, formua menstrual 4/28, eumenoireica.
Anticonceptivos: dispositivo intrauterino (DIU).

Two la primera relacion sexual alos 18 afos; ha tenido dos parejas sexuales.
Complementarios: serologia (VDRL) y VIH ambas no reactivas.



Correo Cientifico Médico ISSN 1560-4381 CCM2012; 16(3)

Marcadar genético: realizado el 29 de octubre de 2011.

Ecografia: se informo, feto Unico, con ausencia de la boveda craneal y el
encéfalo (fig. 1), con longitud del fémur de 23,5 nm para 17 semanas, diametro
biparietal no medible por ausencia de huesos del craneo. Se remitio la paciente
al Departamento Provincial de Genética donde se corrobora diagnostico y se
sugiere interrupcion del embarazo.

La paciente ingresO el 30 de octubre de 2011 en el Hospital Gereral
Universitario Viadimir lich Lenin en Senicio de Ginecologia. Se coloco
misoprostol y luego de ocho horas expuisO el producto que corresponde con
feto femenino de 400 g y 15 cm de talla, ausencia de boveda crareal y
protrusion de ambos 0jos, se obtiene placenta completa de 200 g.

Se env0 feto al Departamento de Anatomia Patologica el dia 31 de octubre;
la paciente egresd en buenas condiciones. Se recogid resutado de
Anatomia Patologica el 28 de noviembre el cual informo feto de 17 semanas,
de 400 g y 15 an, con arercefalia y resto de Organos normales.

Hg. 1. Feto anencéfalo de 17 semanas

DISCUSION

La anencefalia es la malformacion fetal mas frecuentemente identificada por
ecografia por lo que es posible hoy su deteccion temprana. Bl hallazgo que dirige
la atencion del observador hacia la ausencia del perfil cefalico normal,
generalmente reconocible hacia fines del primer trimestre, aunque su diagndstico
definitivo se puede realizar a las 13 semanas. Destacados estudiosos del tema
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afirman que la ausencia simétrica de los huesos de la calota permite arribar aun
diagnéstico ultrasonogréfico especifico de anencefalia ®,

Segun la bibliografia consultada, la anencefalia se asocia con frecuencia a otras
graves anomalias, espina bifida, con mielomeningocele o sin €l y defectos
organicos, en corazén y rifiones, ademas, puede verse afectado un mismo
anencéfalo por mas de una anomalia severa®,

La incidencia de la enfermedad sobre el tatal de nacimientos durante la pasada
década es estimada en promedio en aproximadamente uno sobre mil (1/000) y
por causas, hasta ahora desconocidas, el 70% de los nacimientos anencéfalos
pertenecen mas frecuentemente al sexo femenino.

En cuanto a su causa, se considera que la anencefalia es una enfermedad
poligénica en la cual los progenitores aportan genes predisponentes para €l
desarrollo de esta grave anomalia, que se suma a la concurrencia de otros
factores externos al feto, intrauterinos y ambientales como el déficit de acido
folico. Un diagnéstico de anencefalia significa, ademés, estar frente a serios
riesgos para la salud de la madre, en caso de proseguir la gestacion porque
puede estar acompafiada de polihidramios y las complicaciones de estosn’.
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