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Diagnóstico prenatal de iniencefalia. Reporte de caso
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ausencia parcial o total de vértebras cervicales - 
torácicas o formas anatómicas rudimentarias de estas 
estructuras, raquisquisis, acompañada de espina bífida 
e hiperextensión de la columna cervicotorácica que 
conlleva a que la cara gire hacia arriba. Su nombre 
deriva de las palabras griegas inion (cuello) y cefalo 
(cabeza) (1). Se han descrito cerca de 200 casos de 
iniencefalia con etiología desconocida y posiblemente 
heterogénea (1, 2). El pronóstico es particularmente 
malo y la supervivencia es improbable. La ecografía 
prenatal permite diagnosticar la gravedad de las 
anomalías cervicooccipitales y su asociación con 
otras malformaciones (3). Se presenta un caso de 
diagnóstico prenatal de iniencefalia.

RESUMEN

La iniencefalia es un defecto infrecuente y fatal del tubo neural que afecta al occipital y al cuello, esto ocurre 
junto con ensanchamiento del foramen magnum, raquisquisis y marcada retroflexión de la cabeza. Esta entidad 
pertenece al grupo de defectos del cierre del tubo neural. Cerca de 200 informes han sido publicados en la 
literatura. Se puede hacer el diagnóstico utilizando un examen de morfología por ultrasonido que es fácil de 
realizar debido a los hallazgos característicos de la condición. Las anomalías asociadas del sistema nervioso 
y otros sistemas están presentes con frecuencia durante la evaluación ecográfica. El diagnóstico prenatal de 
un defecto del tubo neural que involucra defectos del occipital y raquisquisis de la columna cervical - torácica 
acompañada de retroflexión de la cabeza debe plantear la sospecha diagnóstica de iniencefalia. El pronóstico 
es particularmente malo, con solo unos pocos casos de supervivencia.
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Prenatal diagnosis of iniencephaly. Case report
SUMMARY

Iniencephaly is an infrequent and fatal neural tube defect that affects the occiput and neck, this occurs together 
with the widening of the foramen magnum, rachischisis and marked retro-flexion of the head. This entity belongs 
to the group of defects of neural tube closure. About 200 reports have been published in the literature. A diagnosis 
can be made using an ultrasound morphology test that is easy to perform due to the characteristic findings of 
the condition. Associated anomalies of the nervous system and other systems are frequently present during the 
ultrasound evaluation. Prenatal diagnosis of a neural tube defect that involves occipital defects and spinal and 
thoracic spine rachischisis accompanied by retro-flexion of the head should raise the diagnostic suspicion of 
iniencephaly. The prognosis is particularly bad with only a few cases of survival.
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INTRODUCCIÓN

La iniencefalia es un defecto del tubo neural 
extremadamente raro cuyas características diagnósticas 
incluyen: ausencia de la porción escamosa del occipital 
acompañada de agrandamiento del foramen magnum, 
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CASO CLÍNICO

Se trata de una paciente de 20 años de edad, primigesta, 
con embarazo de 13 semanas quien fue referida de otro 
centro por presentar alteraciones en la ecografía del 
primer trimestre. La paciente negaba antecedentes 
personales o familiares de importancia, al igual 
que la exposición a agentes teratógenos (drogas o 
radiaciones) durante el embarazo. No existían lazos de 
consaguinidad con el cónyuge. 

En el examen físico, el útero estaba aumentado de 
tamaño y correspondía con la edad gestacional. En 
la evaluación ecográfica, se observó un feto único 
vivo con líquido amniótico normal, hiperextensión 
de la cabeza y en posición relativamente fija, 
cuello corto, con fusión del occipucio a la columna 
vertebral (figura 1 y 2), alteración de los cuerpos 
vertebrales, cifoscoliosis grave, hiperextensión de 
los miembros inferiores y flexión marcada de los 
miembros superiores y ligero talipés equinovaro 
bilateral. No se encontraron otras anomalías 
asociadas. La amniocentesis mostró un cariotipo 
normal 46XX. En vista de todos estos hallazgos se 
realizó el diagnóstico de iniencefalia.

Durante la evaluación del control, a las 19 semanas, 
se observó ausencia de frecuencia cardiaca fetal 
y de movimientos fetales activos, por lo que se 
procedió a realizar maduración y dilatación del 
cuello uterino, con vaciamiento y posterior legrado 
uterino. Se obtuvo un feto muerto de 420 gramos. 
La cabeza estaba en retroflexión y el cuello en 
hiperextensión. La piel de la cara tenía continuidad 
con la del tórax. También se observó pie equino 
bilateral. No se observaron otras malformaciones 
asociadas en el examen necrológico. En vista de 
los hallazgos clínicos y de imágenes se realizó el 
diagnóstico de iniencefalia.
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Figura 1. Ecografía del primer trimestre en la que se 
observa la porción anterior de la cabeza que continua 
con el cuello, con ausencia de protrusión normal de la 
mandíbula inferior (flecha superior), acompañado de 
retroflexión de la cabeza (flecha inferior).

Figura 2. Reconstrucción tridimensional en la que 
se observa la retroflexión marcada de la cabeza 
característica de la iniencefalia.



DISCUSIÓN

La iniencefalia es producto de la detención en 
retroflexión fisiológica del embrión en la tercera 
semana o del fracaso de la inclinación normal hacia 
delante durante la cuarta semana de gestación, previo 
al cierre del neuroporo cefálico (4). El cierre de este 
neuroporo es bidireccional y se sitúa en la futura 
placa comisural, en medio de la lámina terminal 
embrionaria. Los esclerotomas paravertebrales, de 
origen mesodérmico, se diferencian precozmente en 
una masa ventral (cuerpos vertebrales y pedículos) y 
otra masa dorsal (arcos posteriores y bóveda craneana) 
(5). La hipoplasia de las masas mesodérmicas ventrales 
y/o dorsales determinaría la malformación como un 
defecto complejo que permite la comunicación directa 
entre la fosa posterior craneal y la porción cervical 
del canal medular. La segmentación occipitocervical 
está bajo el control de la familia de genes homeobox. 
Las mutaciones en los genes Hox serían responsables 
de las anomalías del tubo neural y de los defectos 
mesodérmicos del occipucio y columna vertebral 
cervical alta (6). Diferentes factores ambientales como 
la sífilis materna y medicamentos como citrato de 
clomifeno, tetraciclinas y sedantes, se han postulado 
como factores etiológicos, pero no existen evidencias 
definitivas. La incidencia global es de 0,1 a 10 por  
10 000 neonatos, con preponderancia en fetos 
femeninos (90 %) (1). El riesgo de recurrencia en 
familias con antecedentes de defectos del tubo neural 
es cercano al 5 % (7).

Las características principales de la iniencefalia 
incluyen: alteraciones variables del hueso occipital, 
que produce agrandamiento del foramen magnum, 
ausencia parcial o total de vértebras cervicales 
y torácicas, con fusión irregular de las vértebras 
presentes, acompañado de cierre incompleto de arcos 
y cuerpos vertebrales, hiperextensión de la columna 
cervicotorácica malformada, con acortamiento debido 
a lordosis, cara girada hacia arriba y piel mandibular 

continua con la del tórax debido al cuello corto (2, 
3). Se ha clasificado en dos tipos según la presencia 
(apertus) o ausencia (clausus) de encefalocele (8, 9). 
También se ha clasificado como iniencefalia simple 
(apertus o clausus) e iniencefalia con anencefalia 
(anencefalia con retroflexión espinal) (3).

Las anomalías embriológicas asociadas que afectan al 
sistema nervioso central y otros sistemas se observan 
en el 75 % de los casos. Puede asociarse con otras 
malformaciones como artrogriposis, anencefalia, 
holoprosencefalia, espina bífida, ausencia de 
mandíbula, paladar hendido, hipoplasia o hiperplasia 
pulmonar, hiperplasia cardiaca, gastrosquisis, atresia 
gastrointestinal, arteria umbilical única, anomalías 
renales, esplenomegalia gigante, ciclopía, genu 
recurvatum e hidramnios (2, 8, 9). 

Como en la detección de otras anomalías 
craneoespinales, la ecografía es la modalidad 
diagnóstica de elección para el diagnóstico prenatal 
de iniencefalia; se puede realizar desde el inicio, tan 
temprano como las 11 – 14 semanas, observándose 
flexión cefálica dorsal, anomalías vertebrales o de 
la columna cervical y polihidramnios, debido a la 
dificultad del feto para deglutir líquido amniótico (2). 
Se recomienda realizar evaluación ecográfica extensa 
en busca de ausencia de los parietales o tejido cerebral, 
polo cefálico por detrás y encima de los hombros, 
ausencia de las estructuras normales del cuello, 
raquisquisis y mielomeningocele, para confirmar o 
descartar el diagnóstico (1, 9).

En caso de encontrarse alguna dificultad diagnóstica, 
la resonancia magnética es una técnica eficaz para 
evaluar los hallazgos ecográficos fetales, ya que no 
expone al paciente a la radiación ionizante. El sistema 
nervioso central y otras estructuras anatómicas del 
feto se visualizan por resonancia magnética desde 
el comienzo del segundo trimestre, por lo que los 
hallazgos ecográficos se pueden confirmar en la 
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al término con la obtención de un feto muerto o que 
sobrevive horas o días, ya que se asocia con anomalías 
cardiacas, hernia diafragmática, atresia intestinal, 
defectos renales, entre otras, lo que la convierte en una 
condición generalmente fatal (1). Sin embargo, existen 
informes de ocho casos de pacientes con afecciones 
leves que han sobrevivido, con edades comprendidas 
entre los dos meses y los 17 años (2).

En conclusión, la iniencefalia es un defecto del 
tubo neural de muy baja prevalencia y letal, que 
se caracteriza por la presencia de un defecto en el 
componente óseo occipital, raquisquisis cervical o 
torácica y retroflexión de la cabeza. Las mutaciones en 
la familia de genes homeobox podrían ser el origen de 
esta malformación. El diagnóstico ecográfico prenatal 
es posible desde las 11 -14 semanas. El pronóstico 
fetal es malo con una alta mortalidad.
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