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Diagnostico prenatal de iniencefalia. Reporte de caso
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RESUMEN

La iniencefalia es un defecto infrecuente y fatal del tubo neural que afecta al occipital y al cuello, esto ocurre
Jjunto con ensanchamiento del foramen magnum, raquisquisis y marcada retroflexion 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 diagndstico utilizando un examen de morfologia por ultrasonido que es facil de
realizar debido a los hallazgos caracteristicos de la condicion. Las anomalias asociadas del sistema nervioso
y otros sistemas estan presentes con frecuencia durante la evaluacion ecogrdfica. El diagnostico prenatal de
un defecto del tubo neural que involucra defectos del occipital y raquisquisis de la columna cervical - tordacica
acompaniada de retroflexion de la cabeza debe plantear la sospecha diagnostica de iniencefalia. El prondstico
es particularmente malo, con solo unos pocos casos de supervivencia.

Palabras clave: Iniencefalia, Defecto del tubo neural, Diagnostico prenatal.

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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INTRODUCCION

La iniencefalia es un defecto del tubo neural
extremadamente raro cuyas caracteristicas diagndsticas
incluyen: ausencia de la porcion escamosa del occipital
acompanada de agrandamiento del foramen magnum,
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ausencia parcial o total de vértebras cervicales -
toracicas o formas anatomicas rudimentarias de estas
estructuras, raquisquisis, acompafiada de espina bifida
e hiperextension de la columna cervicotoracica 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 etiologia desconocida y posiblemente
heterogénea (1, 2). El pronoéstico es particularmente
malo y la supervivencia es improbable. La ecografia
prenatal permite diagnosticar la gravedad de las
anomalias cervicooccipitales y su asociacion con
otras malformaciones (3). Se presenta un caso de
diagnostico prenatal de iniencefalia.
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CASO CLINICO

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

En el examen fisico, el utero estaba aumentado de
tamafio y correspondia con la edad gestacional. En
la evaluacion ecografica, se observo un feto unico
vivo con liquido amniético normal, hiperextension
de la cabeza y en posicion relativamente fija,
cuello corto, con fusion del occipucio a la columna
vertebral (figura 1 y 2), alteracion de los cuerpos
vertebrales, cifoscoliosis grave, hiperextension de
los miembros inferiores y flexiéon marcada de los
miembros superiores y ligero talipés equinovaro
bilateral. No se encontraron otras anomalias
asociadas. La amniocentesis mostrd un cariotipo
normal 46XX. En vista de todos estos hallazgos se
realiz6 el diagnostico de iniencefalia.

Durante la evaluacion del control, a las 19 semanas,
se observo ausencia de frecuencia cardiaca fetal
y de movimientos fetales activos, por lo que se
procedid a realizar maduracién y dilatacion del
cuello uterino, con vaciamiento y posterior legrado
uterino. Se obtuvo un feto muerto de 420 gramos.
La cabeza estaba en retroflexion y el cuello en
hiperextension. La piel de la cara tenia continuidad
con la del térax. También se observd pie equino
bilateral. No se observaron otras malformaciones
asociadas en el examen necroldgico. En vista de
los hallazgos clinicos y de imagenes se realizo el
diagnostico de iniencefalia.
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Figura 1. Ecografia del primer trimestre en la que se
observa la porcion anterior de la cabeza que continua
con el cuello, con ausencia de protrusion normal de la
mandibula inferior (flecha superior), acompafiado de
retroflexion de la cabeza (flecha inferior).

Figura 2. Reconstruccion tridimensional en la que
se observa la retroflexion marcada de la cabeza
caracteristica de la iniencefalia.
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DISCUSION

La iniencefalia es producto de la detencion en
retroflexion fisioldgica del embrion en la tercera
semana o del fracaso de la inclinacion normal hacia
delante durante la cuarta semana de gestacion, previo
al cierre del neuroporo cefalico (4). El cierre de este
neuroporo es bidireccional y se sitia en la futura
placa comisural, en medio de la lamina terminal
embrionaria. Los esclerotomas paravertebrales, de
origen mesodérmico, se diferencian precozmente en
una masa ventral (cuerpos vertebrales y pediculos) y
otra masa dorsal (arcos posteriores y boveda craneana)
(5). Lahipoplasia de las masas mesodérmicas ventrales
y/o dorsales determinaria la malformacién como un
defecto complejo que permite la comunicacion directa
entre la fosa posterior craneal y la porcidon cervical
del canal medular. La segmentacidén occipitocervical
esta bajo el control de la familia de genes homeobox.
Las mutaciones en los genes Hox serian responsables
de las anomalias del tubo neural y de los defectos
mesodérmicos del occipucio y columna vertebral
cervical alta (6). Diferentes factores ambientales como
la sifilis materna y medicamentos como citrato de
clomifeno, tetraciclinas y sedantes, se han postulado
como factores etiologicos, 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 caracteristicas principales de la iniencefalia
incluyen: alteraciones variables del hueso occipital,
que produce agrandamiento del foramen magnum,
ausencia parcial o total de vértebras cervicales
y toracicas, con fusion irregular de las vértebras
presentes, acompafiado de cierre incompleto de arcos
y cuerpos vertebrales, hiperextension de la columna
cervicotoracica malformada, con acortamiento debido
a lordosis, cara girada hacia arriba y piel mandibular
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continua con la del térax debido al cuello corto (2,
3). Se ha clasificado en dos tipos segln 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 retroflexion espinal) (3).

Las anomalias embrioldgicas 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 bifida, ausencia de
mandibula, paladar hendido, hipoplasia o hiperplasia
pulmonar, hiperplasia cardiaca, gastrosquisis, atresia
gastrointestinal, arteria umbilical {inica, anomalias
renales, esplenomegalia gigante, ciclopia, genu
recurvatum ¢ hidramnios (2, 8, 9).

Como en la deteccion de otras anomalias
craneoespinales, la ecografia es la modalidad
diagnostica de eleccion para el diagndstico prenatal
de iniencefalia; se puede realizar desde el inicio, tan
temprano como las 11 — 14 semanas, observandose
flexion cefalica dorsal, anomalias vertebrales o de
la columna cervical y polihidramnios, debido a la
dificultad del feto para deglutir liquido amniotico (2).
Se recomienda realizar evaluacion ecografica extensa
en busca de ausencia de los parietales o tejido cerebral,
polo cefalico por detrds y encima de los hombros,
ausencia de las estructuras normales del cuello,
raquisquisis y mielomeningocele, para confirmar o
descartar el diagnostico (1, 9).

En caso de encontrarse alguna dificultad diagnostica,
la resonancia magnética es una técnica eficaz para
evaluar los hallazgos ecogréficos fetales, ya que no
expone al paciente a la radiacion ionizante. El sistema
nervioso central y otras estructuras anatomicas del
feto se visualizan por resonancia magnética desde
el comienzo del segundo trimestre, por lo que los
hallazgos ecograficos se pueden confirmar en la
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mayoria de los casos y se puede obtener informacion
adicional sobre el diagndstico, gravedad y ubicacion
precisa de las anomalias (10). Las concentraciones
de alfafetoproteina en suero materno, método de
cribado mas importante para detectar defectos
del tubo neural, pueden estar elevadas (11). Es
conveniente la realizacion de cariotipo con bandas G
de alta resolucion de muestra de biopsia de vellosidad
coridnica, amniocentesis, cordocentesis o en el feto,
para descartar alteraciones cromosémicas numéricas o
estructurales (2).

La iniencefalia exhibe caracteristicas similares al
sindrome de Kippel-Feil que se caracteriza por
brevedad del cuello (brevicollis congénito), secundario
a la fusion de las vértebras cervicales y, eventualmente,
las vértebras toracicas altas, deformacion del raquis
(cifosis o escoliosis) y retroversion de la cara que se
debe a alteraciones en la segmentacion de las vértebras
cervicales. También se asocia con sordera, defectos
cardiacos congénitos y retraso mental, entre otras
anomalias. Rara vez es letal y, a menudo, se puede
corregir quirirgicamente. Se produce en alrededor de
1 de cada 42 000 nacimientos y en el 65 % son del sexo
femenino (12). Esta anomalia se considera un defecto
de segmentacion. Un desarrollo alterado de las zonas
mesenquimatosas densas y menos densas alrededor de
las 5 semanas de gestacion daria lugar a un tipo de
fusion vertebral, aunque también se ha propuesto un
origen posterior. Asimismo, se han sugerido defectos
notocordales (1, 12). El otro diagnostico diferencial
es la disostosis espondilocostal o sindrome de Jarcho-
Levin, caracterizada por un tronco corto y multiples
anomalias vertebrales y costales que pueden asociarse
con otros defectos mortales. En ambas condiciones, se
deberealizar asesoria genética, porque existen informes
de casos con patrones de herencia mendelianos (12).

La mayoria de los embarazos se interrumpen de
forma espontanea y prematura. En casos raros llegan
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al término con la obtencion de un feto muerto o que
sobrevive horas o dias, ya que se asocia con anomalias
cardiacas, hernia diafragmatica, atresia intestinal,
defectos renales, entre otras, lo que la convierte en una
condicion 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 afios (2).

En conclusion, 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 6seo occipital, raquisquisis cervical o
toracica y retroflexion de la cabeza. Las mutaciones en
la familia de genes homeobox podrian ser el origen de
esta malformacion. El diagnostico ecografico prenatal
es posible desde las 11 -14 semanas. El prondstico
fetal es malo con una alta mortalidad.
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