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Cebocefalia. Comunicacion de un caso
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RESUMEN: Presentamos una paciente de 15 afios de edad, primigesta, con diagndstico de embarazo de
19 semanas, microcefalia y tumor de ovario fetal. Presenté disminucién de movimientos fetales a las
28 semanas, y el ecosonograma reporté 6bito fetal. Se interrumpe el embarazo por via vaginal
obteniendo feto muerto femenino de 1 100 g de peso y 33 cm de talla. El estudio anatomopatolégico
report6é cebocefalia y quiste simple gigante de ovario izquierdo (13 cm) mas superposicion de dedos del
pie derecho. La incidencia reportada de cebocefalia es de 1 x 27 480 partos. Este es el primer caso
reportado en nuestra institucién con quiste funcional de ovario.

Palabras clave: Holoprosencefalia. Cebocefalia. Quiste de ovario fetal.

SUMMARY: We report the case of a 15 years old patient, primiparous, with diagnostic of 19 weeks
pregnancy, microcephaly, and fetal ovary tumor. At 28 weeks of gestation presented reduced fetal
movements and the ultrasound reported fetal death. Pregnancy was interrupted by vaginal delivery,
obtaining a dead female fetus of 1 100 g and 33 cm. The anatomo-pathological study reported:
cebocephaly and giant simple cyst on left ovary (13 cm) and superposition of right foot toes. Cebocephaly
incidence is 1 per 27 480 deliveries. This case is the first reported in our institution with ovarian
functional cyst.
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INTRODUCCION

Eltérmino holoprosencefalia se refiere aun grupo La observacion de una de estas malformaciones
de trastornos que surgen de unafalla en el desarrollo esimposible que pase desapercibiday trae al recuerdo
normal del cerebro anterior durante la vida embrio- del observador las leyendas de Homero sobre
naria temprana. En estos trastornos, un solo defecto Polifemo y Odiseo.
embrioldgico afecta el desarrollo tanto del encéfalo En nuestra revision de la literatura, sélo hemos
como del rostr@l). Las anomalias faciales incluyen encontrado descripciones de casos aislados, en los
ciclopia, etmocefalia, cebocefalia y labio leporino cuales se enfatiza su relacidn con las trisomias del
mediano. grupo D (2-9). En la Maternidad “Concepcion

Laciclopia esuna deformidad facial caracterizada Palacios” (MCP) se han registado s6lo 9 casos de
por monooftalmia, sinooftalmia o anoftalmia. No cebocefalia desde 1950 hasta 199d,11)
hay nariz o huesos faciales de la linea media. Por ser la cebocefalia una malformacion de tan
Habitualmente se presenta una proboscis y puederara aparicién, creimos importante publicar este
ser doble. Se observa hipognatia en algunos casos.caso con diagnostico prenatal ecografico de tumor
La etmocefalia es la combinacién de hipotelorismo abdominal gigante y sospecha de malformacion del
ocular, habitualmente severo, asociado con una pro- sistema nervioso central y rostro, concluyéndose
boscis Unica o doble. La proboscis puede estar condiagnostico anatomopatoldgico de quiste simple
ausente. La cebocefalia consiste en hipotelorismo gigante de ovario izquierdo con cebofalia.
ocular con la nariz presente; sin embargo la nariz
muestra una narina Gnica. Las formas menos severasDescripcion del caso
de dismorfia facial incluyen hipotelorismo con una Paciente natural del Distrito Federal, de 15 afios
nariz plana y labio leporino medio. de edad, primigesta, cuya ultima menstruacion fue

el 26-04-96; con antecedentes de padre y madre
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diabéticos no insulinodependientes e hipertensos, Citomorfologia: no se observa ningun tipo celular.
sin antecedentes personales contributorios, referida

ala consulta prenatal de alto riesgo de la Maternidad
“Concepcion Palacios” (MCP) por tumor de ovario
fetal y microcefalia.

Se le realiza el primer estudio ultrasonografico a
las 20 semanas + 4 dias que reporta: imagen
econegativa simétrica, bordes definidos, paredes
regulares de 28y 24 mm en abdomen fetal, dificultad
para valoracién de cara, no se observan orbitas
definidas, imagen ecomixta que protruye en regioéon
orbital, ausencia de plexos coroideos, microcefalia;
el diagnéstico fue: 1. microcefalia, 2. tumor quistico
abdominal fetal, 3. malformacién del sistema
nervioso central (SNC) y cara?

El segundo estudio ecografico 3 dias después,
reporta: imagen ecoltcida en hemipelvis fetal
izquierda 25x30 mm, con un diametro biparietal
(DBP) en percentil 5 para 19-20 semanas. Concluye:
1. embarazo simple 19-20 semanas por fémur, 2.
tumor quistico en pelvis fetal: tumor de ovario ver-
sus quiste renal, 3. microcefalia.

El tercer examen de ultrasonido el 03-10-96 (22
semanas x FUR), reporta: imagen quistica fetal de
32 x 32 mm de contenido homogéneo anecoico, sin
papilas ni tabiques, de paredes bien definidas,
delgadas que ocupan pelvis fetal; estructuras
craneales de dificil valoracién. Se aprecian nacleos
de labasey plexos coroideos asimétricos. Concluye:

1. embarazo acorde de 21 semanas, 2. quiste de

ovario versus mesenterios, 3. microcefalia.

Se realiza ecocardiograma fetal a las 24 semanas 1
de gestacion, que concluye: fases diastélicas borradas -

encordon placentarioy libre y en arterias cerebrales.
Resistencia vascular elevada en cordén fetal.

En el Hospital Universitario de Caracas, serealiza
puncién del tumor pélvico fetal bajo guia ultrasdénica,
se obtiene liquido cristalino el cual es enviado al
Instituto de Anatomia Patoldgica para citologia del
tumor el cual fue inadecuado para su interpretacion;
y al Departamento de Bioanalisis que reporta:

Caracteristicas fisicas:

- cantidad: 2,7 cf - color: ligeramente amarillento
- aspecto: limpio.
- coagulos ausentes. - densidad: 1 005.

Examen microscopico:
- contaje celular: 0 células x nim

Poscentrifugacion:

- color ligeramente amarillo. -aspecto: limpio.
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Pruebas bioquimicas:

- glucosa: 3 mg/dl. - proteinas: 3 mg/dl.

El 25-11-96 acude a consulta prenatal de la MCP
por disminucidén de movimientos fetales desde el dia
anterior, se le realiza ecosonograma donde se
observa: 1. halo pericraneal, 2. actividad cardiaca
ausente, se ingresa con los diagndsticos de: 1.
embarazo de 28 semanas, 2. 6bito fetal, 3.
microcefalia, 4. tumor abdominal fetal, altura uterina
26 cm, foco fetal no audible con estetoscopio de
Pinard, presentacion cefalica por maniobras de
Leopold, tacto: cuello posterior, largo y cerrado.

Se realiza interrupcién del embarazo con
prostaglandinas Evia oral: 200 microgramos cada
3 horas por 3 dosis para maduraciéon cervical; 24
horas después, al tacto cuello con dilatacién de 3
cm, membranas ovulares integras, presentacioén
cefélica moévil. Se realiza amniorrexis artificial
obteniéndose abundante liquido vinoso y se indica
ocitocicos via intravenosa a 8 miliunidades por
minuto. Realiza un trabajo de parto en 13 horas 45
minutos, sin complicaciones, obteniéndose feto
muerto femenino de 1 100 g de pesoy 33 cm de talla,
egresando 2 dias después en un puerperio normal.

Estudio anatomopatoldgico
Estudio macroscépico

Mortinato femenino, peso 1 100 g
Maceracion de 3° grado.

- Desprendimiento en colgajos de epidermis.
- Flacidez marcada.

- Enrojecimiento.

2. Multiples malformaciones congénitas:

- Cebocefalia.

- Microcefalia.

- Microftalmia.

- Arrinencefalia. - Holoprosencefalia.

- Proboscis - orificio nasal unico.

- Superposicion de dedos en pie derecho.

3. Quiste simple gigante de ovario izquierdo (13
cm).

Estudio microscoépico

Los cortes histolégicos muestran: pared fibrosa
vascularizada con areas de edema, no se observa
revestimiento epitelial. Diagndstico: quiste simple
de ovario.
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FIGURA 1
REDUCIR A6 X 8 cm
SIN RECUADRO

FIGURA 3
REDUCIR A6 X 8 cm
SIN RECUADRO

Figura 1. Feto femenino con cebocefalia y quiste simple Figura 3. Holoprosencefalia: cebocefalia.

gigante de ovario izquierdo.

FIGURA 2
REDUCIR A6 X 8 cm
SIN RECUADRO

Figura 2. Quiste simple gigante (13 cm) de ovario
izquierdo fetal.

COMENTARIOS

La incidencia global de holoprosencefalia es de

sostienen que se asocia a la trisomia D en el 59% de
los caso0g3,4,9), pero también puede involucrarse
en su origen mosaicismo, delecionesy translocacio-
nes(3,4,12) Generalmente se acepta que latrisomia
13 comprende unavariedad de malformaciones, entre
las cuales se incluyen la holoprosencefaliay malfor-
maciones extracefélicas tales como: polidactilia,
malformaciones cardiovasculares y de los genitales.
Otras alteraciones cromosdmicas pueden originar
holoprosencefalia, pero estos casos no suelen
acompafiarse de malformaciones extracefalicas.

Entre las malformaciones asociadas a cebocefalia,
las internas, por orden de frecuencia son: 1. cardio-
vasculares, 2. endocrinas, 3. genitourinarias y 4.
digestivas, y de las externas, la mas frecuente
corresponde a malformaciones de las extremidades
seguidas por las del raquis0).

En nuestro trabajo se presentaron como patologia
asociada interna: quiste simple gigante de ovario
izquierdo y externas: superposicion de dedos en pie
derecho; haciendo notar que éstas son las primeras
reportadas en nuestra institucion, siendo a su vez el
quiste de ovario el primer caso informado en
anatomia patologica desde el afio 1950 en un feto
coexistiendo con cebocefalia.

Desde el punto de vista de diagndéstico prenatal,

1 x 18 320 partosy la de cebocefaliaesde 1 x 27 480 se sospechd de malformacion del SNCy caraalas 20

partos(10).

semanas de gestacion, describiéndose en la literatura

La etiopatogenia de esta malformacion no esta un diagnostico topogréafico bien preciso a partir de
del todo aclarada, pero la mayoria de los autores la semana 26, época posterior en que el diagnéstico
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genético permite un diagndstico precoz.
La cebocefalia se caracteriza por la presencia de

hipotelorismo y una nariz rudimentaria con un solo 1.

orificio, en ocasiones similar a la proboscis del
ciclope, pero con ubicacién suborbital. Las
estructuras 6seas correspondientes a la nariz y al
paladar suelen estar comprometi¢®isg,7), pudiendo

ir desde una ausencia total hasta la presencia de una
comunicacién entre ambos. Estos fetos suelen

presentar también microcefalia e implantacion baja 3

de los pabellones auriculares y sus alteraciones a
nivel encefalico son similares a las descritas para

otras holoprosencefalias: ausencia del eco cerebral 4.

medio y cavidad ventricular Gnica dilatada e hidram-
nios (signos ecograficos indirect(s5,6,12,13)

En ausencia de anomalias cromosoOmicas, el riesgo
de recurrencia es de aproximadamente 6%. Los

futuros embarazos deben ser seguidos cuidado- ¢

samente segln Chevernak y c@l.
Sin embargo, Donnefeld y Dunn, mencionados

por Saulnyy col(11), en su articulo sobre desdrdenes 7.

cromosémicos comunes detectados prenatalmente,
al hablar sobre la trisomia 13, dicen que el riesgo de

recurrencia para los padres con cariotipos normales 8

y un nifio anterior afectado con esta anomalia es
menor del 1%.

Nuestrarecomendacién es sefialar laimportancia
de informar a la colectividad, la necesidad de un
control prenatal precoz, de tal manera que se puedan

detectar dichas malformaciones y proporcionar un 10.

manejo adecuado, asi como el seguimiento de los
futuros embarazos, puesto que el riesgo de
recurrencia es del 6%.

12.

13.
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