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RESUMEN

Se reporta el caso de una mujer de 22 afos de edad, sin antecedentes de importancia. Fue admitida en el hospital, en
prédromos de trabajo de parto, gestacion de 40 semanas y malformacion cerebral: holoprosencefalia semilobar,
hipotelorismo, hidronefrosis derecha leve (diagnéstico ecografico). Es intervenida mediante la operacidon cesarea
obteniéndose un recién nacido con caracteristicas de holoprosencefalia siendo lo resaltante el hipotelorismo vy la
arrinencefalia. No presenta llanto al nacimiento, por lo que se le realiza maniobras de reanimacién cardio pulmonar, continta
en mal estado general con periodos de apnea, baja saturacion, expansibilidad toracica disminuida, se procede a colocacion
de tubo endotraqueal, administracion de adrenalina, es llevada al servicio de unidad de cuidados intensivos pediatricos,
presentando en el trayecto dos episodios de paro cardiaco, el menor luego es colocado en ventilador mecanico, no teniendo
una buena evolucion ,fallece el dia siguiente de nacido.
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HOLOPROSENCEPHALY: REPORT A CASE
ABSTRACT

It is reported the case of a woman, 22 years of age, without important background information. She was admitted to the
hospital, in premonitory signs of labor with a gestation of 40 weeks and cerebral malformation: semilobar holoprosencephaly,
hipotelorismo, mild right hydronephrosis (sonographic diagnosis). She is operated by the cesarean section obtaining a
newborn with characteristics of holoprosencephaly remains what the striking hipotelorismo and arrinencefalia . There is no
crying at birth, by what is realized maneuvers cardio pulmonary resuscitation ,continues in poor condition general ,with
periods of apnea, low saturation ,chest diminished expansibility, so proceeded to endotracheal tube placement, placement of
adrenaline, is taken to the pediatric intensive care units, presenting in the journey two episodes of cardiac arrest ,the minor
then is placed on mechanical ventilator ,not taking a good evolution , dies the next day of birth.
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INTRODUCCION

Al comienzo de la tercera semana de vida embrionaria, se La etiologia de esta malformacion es heterogénea y

empieza a formar el sistema nervioso central, es ahi cuando
aparece la placa neural, la cual posteriormente formara el
tubo neural que dara origen a estructuras como el
prosencéfalo, el mesencéfalo y el romboencéfalo. Cualquier
alteracion que ocurra en estos importantes periodos traera
consigo consecuencias neurolégicas importantes para este
futuro ser 2.

Diferentes grados de dismorfismo facial se asocian
comunmente con esta patologia, incluyendo ciclopia,
etmocefalia, cebocefalia, labio leporino medio y otras
alteraciones menos severas. Otros términos tales como
arrinencefalia, enfatizando la ausencia de estructuras
olfatorias comunmente encontrada en estos casos, Yy
holotelencefalia, han sido utilizados para denominar esta
condicion @

solamente se encuentra la causa entre el 15% y el 20% de
los casos. Las causas identificadas son: monogénicas,
cromosomicas y teratogénicas. Entre los patrones de
herencia monogénicos no sindromicos se encuentran mas
comunmente los dominantes con penetrancia incompleta y
expresividad variable y menos comun los de transmision
recesiva y ligados al cromosoma X. Igualmente, la diabetes
materna es el factor teratogénico mas importante. El
consumo de etanol, acido retinoico y salicilatos durante el
primer trimestre del embarazo también han sido reportados
y la alteracién cromosémica numérica mas frecuentemente
relacionada es la trisomia 13 .

Por tratarse de una patologia infrecuente y rara en nuestro
medio es motivo del reporte.
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CASO CLINICO

Paciente de 22 afios de edad, con una edad gestacional de
40 semanas, controlada en un puesto de salud, procedente
del departamento de Piura, conviviente, ama de casa y con
secundaria completa, sin antecedentes perinatales de
importancia. Se interna en nuestro hospital, con
diagnostico de prodromo de trabajo de parto, primigesta,
refiiendo dolor abdominal tipo contraccion uterina. Niega
exposicion a teratdgenos, grupo sanguineo O, factor RH
(+), glicemia dentro de los valores normales, VDRL
negativo, VIH negativo, examen de orina negativo, con 11
controles obstétricos, primer control a partir de la semana
15, test no estresante: reactivo, controles ecograficos del
tercer trimestre donde se informa gestacion unica de 30
semanas, con malformacién cerebral a descartar:
holoprosencefalia semilobar, hipotelorismo, feto vivo,

hidronefrosis derecha leve fetal (Figura 1,2y 3).

Figura 1. Imagenes ecograficas.a: se aprecia orbitas juntas,
b: fosas nasal unica

Figura 2. Cavidad ventricular Unica, fusién de los talamos,
ausencia del septum pellucidum.

La exploracion fisica reveld una presiéon arterial de 90/60
mmHg, una frecuencia cardiaca de 78, una frecuencia
respiratoria de 16, afebril y a la evaluacién por érganos y
aparatos no se evidencio alteraciones.

Figura 3. Hipotelorismo, implantaciéon baja del pabellon
auricular

El examen obstétrico revelo un abdomen con utero gravido
a tres centimetros por debajo del apéndice xifoides, feto en
posicion longitudinal cefalico derecho, altura uterina de 31
centimetros, frecuencia cardiaca fetal de 128 a 132 por
minuto. Peso ponderado fetal de tres kilogramos, una
dinamica uterina de 3/10°+++; al tacto vaginal se evidencio
una dilataciéon de 0 centimetros, incorporacion de 0% APF -
3, membranas amniéticas integras y pelvis ginecoide.

Presento un hematocrito preparto de 36% y una
hemoglobina de 12 gr/dl, la paciente es hospitalizada en
nuestro servicio, fue programada al siguiente dia para que
sea intervenida quirargicamente, realizandose unacesarea
segmentaria transversa.

Se obtuvo un producto de sexo femenino, no presento
llanto al nacimiento, por lo que se le realiza maniobras de
reanimacion cardiopulmonar, continla en mal estado
general, con periodos de apnea, baja saturacion,
expansibilidad toracica disminuida, por lo que se procede a
colocacion de tubo endotraqueal, es llevada a la unidad de
cuidados intensivos pediatricas, presentando en el trayecto
dos episodios de paro cardiaco.

El recién nacido tuvo un peso de 2790 gramos, una talla de
49 centimetros, Apgar al minuto de tres, a los cinco minutos
de cinco y a los diez minutos de siete, al examen fisico de
piel y mucosas: tibia no ictérica, se aprecia malformacion
congénita en fosa nasal (un solo orificio nasal) y en labio
superior (figura.3); aparato respiratorio: murmullo vesicular
pasa bien en ambos campos pulmonares, polipnea
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moderada, no tiraje ni retraccién xifoidea; aparato
cardiovascular: ruidos cardiacos ritmicos, no soplos;
aparato abdominal: blando depresible, no visceromegalia;
aparato genital: sin alteraciones, sexo femenino, teniendo
como diagndsticos en la unidad de cuidados intensivos de:
recién nacido a término, edad gestacional de 37 semanas,
adecuado para la edad gestacional, malformaciones
congeénitas faciales, holoprosencefalia, cromosomopatias, a
descartar sepsis neonatal temprana. EI menor luego es
colocado en ventilador mecanico, no teniendo una buena
evolucion, fallece el dia siguiente de nacido.

DISCUSION

Holoprosencefalia (HPE) es una de las anomalias
cerebrales mas graves causadas por la falta de escision del
prosencéfalo durante la etapa temprana de desarrollo. Mas
de 200 casos de HPE en embriones humanos se han
descrito en la coleccion de la universidad de Kyoto, donde
se realiz6 el estudio macroscopica e histolégicamente, con
e§pegi)al énfasis en las anomalias del cerebro, la cara y los
ojos .

La no segmentacién del prosencéfalo en los dos
hemisferios dara como resultado una patologia conocida
como Holoprosencefalia, la cual se caracteriza por defectos
multiples en la linea media de la cara. Se estima que afecta
a 1 de cada 5.000-10.000 nacidos vivos, aunque su
incidencia aumenta considerablemente en los embarazos
que no llegan a término, siendo su frecuencia hasta de 1 de
cada 200-250 fetos. Se debe tener en cuenta que tan sélo
el 38% de los fetos diagnosticados de Holoprosencefalia
sobreviven al parto ©

La clasificacion mas comunmente utilizada, aun hoy en dia,
es la propuesta por DeMyer y Zeman en 1963, la cual
establece un espectro de severidad decreciente en la
division normal de las estructuras mencionadas. Asi, se
establece la holoprosencefalia alobar, semilobar y lobar @),
La holoprosencefalia alobar, la mas severa de ellas, se
caracteriza por la ausencia de la cisura interhemisférica y la
hoz del cerebro, hay un ventriculo Unico primitivo
(holoventriculo), los tdlamos se encuentran fusionados en la
linea media y hay ausencia del tercer ventriculo,
neurohipofisis y bulbos olfatorios. En la variedad semilobar,
los dos hemisferios cerebrales estan parcialmente
separados posteriormente, pero hay todavia una cavidad
ventricular dnica. Tanto en la forma alobar como en la
semilobar, el techo de la cavidad ventricular, la tela
coroidea, normalmente envuelta dentro del cerebro, puede
protruir entre la convexidad cerebral y el craneo, formando
un quiste de tamafo variable, el saco dorsal. Las
holoprosencefalias alobares y semilobares a menudo se
asocian con microcefalia o, menos frecuentemente, con
macrocefalia la que invariablemente ocurre por hidrocefalia
obstructiva. Por ultimo, la variedad lobar se caracteriza por
la presencia de wuna cisura interhemisférica bien
desarrollada tanto anterior como posteriormente, pero se
mantiene cierto grado de fusion de los gyrus cingulados del
cavum y septum pellucidum.

El ultrasonido tiene un gran valor para el diagnéstico de la
Holoprosencefalia, siendo la clave del mismo la
demostracién del ventriculo Unico. Adicionalmente Ila
identificacion de anormalidades faciales puede afadir
confiabilidad al diagnédstico (8), el manejo de estos pacientes
debe ser conservador y poco agresivo ya que la mayoria de
estos pacientes tienden a morir después del nacimiento,
explicandosele a la familia de la severidad y el mal
prondstico que tienen de poder sobrevivir.
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