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RESUMEN

Introduccién: la iniencefalia es un defecto del
tubo neural, de baja frecuencia, del cual no hay
valores de prevalencia establecidos. Esta patologia
se caracteriza por un ensanchamiento del foramen
magno, raquisquisis y retroflexién marcada de la
cabeza. El objetivo de este articulo es reportar un
caso con los hallazgos clasicos de iniencefalia, y
revisar la literatura.

Materiales y métodos: se presenta el caso de
un recién nacido de sexo femenino, producto de
madre primigestante de 14 afios, que consulté a
institucién de tercer nivel de complejidad, que
atiende pacientes en su mayoria de la red publica
del suroccidente colombiano, con ecografia
prenatal que mostré feto con defecto a nivel de
vértebras cervicales y toracicas. Al recién nacido
se le realizé autopsia y radiografias, en los que se

evidenciaron anomalias cldsicas de iniencefalia.
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Se realiza bisqueda en las base de datos Medline via
PubMed por medio de la palabra clave iniencephaly.
Conclusién: la importancia de este reporte radica
en sumar a la literatura un nuevo caso de iniencefalia
asociado con meningocele e hipoplasia de radio y ulna,
adicionalmente es el primero reportado en Colombia.
Palabras clave: iniencefalia, defectos del tubo
neural, ECLAMC.

SUMMARY

Introduction: iniencephaly is a rarely occurring
defect of the neural tube, lacking established
prevalence values to date. It is characterized by
widening of the foramen magnum, rachischisis and
marked retroflexion of the head. This article was
aimed at reporting a case having classical findings
of iniencephaly and providing a literature review.
Materials and methods: the case of a newly
born female is presented; her first-time mother
was aged 14 and consulted a third level hospital
mainly attending patients from the southwestern
Colombian public healthcare network. The prenatal
echography showed a fetus having a cervical/
thoracic vertebrae defect. The newborn was
subjected to autopsy and radiographies, revealing
classical anomalies regarding iniencephaly. A search
was made of Medline databases via PubMed using
the key word “iniencephaly”.

Conclusion: this report’s importance lies in

adding a new case of iniencephaly associated with
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meningocele and hypoplasia of the radius and
ulna to the pertinent literature. It is the first case
reported in Colombia.

Key words: iniencephaly, neural tube defect, Latin-
American Congenital Malformation Collaborative

Study (Estudio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas — ECLAMC).

INTRODUCCION

La iniencefalia es un defecto del tubo neural, poco
frecuente y extremadamente grave, usualmente
incompatible con la vida,"” del cual no se conocen
valores precisos de prevalencia, y solo existen
reportes de series o casos aislados."” Fue descrito
por primera vez en Francia por Saint-Hilaire en
1836y se caracteriza por la presencia de un defecto
en la porcién escamosa del hueso occipital que
lleva a un ensanchamiento del foramen magno,
vértebras cervicales defectuosas con disrrafismo
(raquisquisis) y retroflexién marcada de la cabeza."*
Estos defectos sumados llevan a que la cabeza esté
permanentemente unida a la espalda y produzca
continuidad de tejidos blandos subyacentes y el
defecto quede total o parcialmente recubierto por
piel."”’ Su nombre se origina de las palabras griegas
inion (cuello) y céfalo (cabeza).*

El objetivo de este manuscrito es presentar un
caso de iniencefalia, asociado con meningocele e
hipoplasia de radio y de ulna, siendo este el primer
caso de iniencefalia reportado en Colombia. Ademas
aportar criterios diagnésticos para la identificacién
de casos y hacer una revisién de la literatura

publicada sobre este sindrome.

REPORTE DE CASO

Recién nacido de sexo femenino, madre de 14
afios primigestante, ingresa a la institucién de
tercer nivel de complejidad, que atiende pacientes
en su mayoria de la red puablica del suroccidente
colombiano, por inicio de actividad uterina y
trabajo de parto pretérmino, con ecografia de las
26 semanas que sugiere malformacién en columna

toracolumbar y polihidramnios. Por progresion de

cambios cervicales y presentacion de cara, se realiza
cesarea a las 27 semanas de gestacion. Se obtuvo
un recién nacido femenino, con peso de 975 gvivo,
Apgar 1/10, el cual fallece antes de 5 minutos. Con
consentimiento informado de los padres se le realizé
autopsia fetal.

El resultado del examen anatomopatolégico
mostré: talla de 25 em, perimetro cefélico de 26
cm, perimetro toracico de 24 cm; hiperextensién
del cuello que lleva a retroflexién forzada de la
cabeza, con unién de la porcién occipital a la
regién cervical y tordcica de la columna, con
continuidad de tejidos blandos, piel y cabello de
la cabeza a la espalda. En el punto de la unién, se
encontré estructura quistica que se concluyé era
un meningocele (figura 1); orejas de implantacién
baja, micrognatia (figura 2); en la radiografia
se observé: retroflexién marcada de columna
cervical, fusién de cuerpos vertebrales cervicales,
hemivértebras toracicas e hipoplasia de: claviculas,

ulnas y radios (figura 3).

Figura 1. Vista lateral. Se observa retroflexién forzada
de la cabeza, produciendo unién de la porcién occipital
a la regién cervical y tordcica de la columna, ademis

meningocele.




Figura 2. Vista frontal. Se observa hipoplasia del maxilar

inferior y orejas de implantacién baja.

Figura 3. Rayos X vista lateral. Se observan las alteracio-

nes vertebrales.

MATERIALES Y METODOS

Se realiz6 una bsqueda en la bases de dato Medline
via PubMed con criterio de bisqueda avanzada,
con la palabra clave iniencephaly en titulo y/o
abstract. Bajo estas caracteristicas se encontraron
110 articulos, de los cuales se revisaron 15, por su
actualidad y relevancia. De estos, 3 fueron articulos

de revisién y 13, reportes de caso.
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DISCUSION

La iniencefalia es un defecto Congénito poco
frecuente, del cual existen solo reportes de caso
que estiman la prevalencia, con uno o dos casos
en periodos de tiempo de uno o dos anos en una
ciudad determinada."** El Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
(ECLAMC) no reporté ningtin caso entre 1982
y 2001, en 3.574.609 nacimientos’ y, segin
comunicacién via correo electrénico, el doctor
Eduardo Castilla, coordinador del ECLAMC,
afirma que después del 2001 y hasta el 1 de marzo
de 2011, no se habia reportado ningtin caso de
iniencefalia. En la literatura revisada en Colombia,
se encontré que la prevalencia de defectos del
tubo neural fue de 29 en 10 000 en Caliy 9 en
10 000 en Bogotd, entre 2004 y 2005.° Otro estudio
que incluy6 7 instituciones en tres ciudades y una
vigilancia de 52 744 nacimientos report6 una
prevalencia de 9,9:10 000 entre 2001 y 2007.” No
reportaron algtin caso de iniencefalia, por lo cual
este es el primer caso reportado en Colombia.

El caso aqui expuesto corresponde a una
iniencefalia cerrada, segin la clasificacién de
Lewis, quien diferencia las presentaciones
como: abierta (con encefalocele) y cerrada
(sin encefalocele).”® Este caso no presentaba
raquisquisis, entidad frecuente en los casos de
iniencefalia. La iniencefalia es més frecuente en
fetos femeninos, en una razén de 9 a 1;** puede
también, estar asociada con multiples anomalias
congénitas:> en una revisién de la literatura, Chen
reporta 63 casos con diagnéstico prenatal de
iniencefalia, de los cuales, el 75% presentaba otras
malformaciones asociadas, siendo la anencefalia
la més frecuente; otros defectos asociados son
onfalocele, encefalocele, hernia diafragmatica,
atresias intestinales, mielomeningocele, hidrocefalia,
cardiopatias, holoprosencefalia, queilopalatosquisis
y defectos renales.* El caso aqui reportado presenté
meningocele, hipoplasia de radio y ulnas, fusiéon
y hemivértebras cervicotoracicas, siendo esta una

presentacién poco comun.
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La fisiopatologia de la iniencefalia no es clara
pero puede producirse por defecto éseo en la
porcién escamosa del hueso occipital y vértebras
cervicales y tordcicas pobremente formadas;
puede presentarse encefalocele, raquisquisis y
meningocele. Con el foramen magno amplio se
produce retroflexién marcada de la cabeza, lo
que causa que quede permanentemente unida a la
espalda y produzca continuidad de tejidos blandos
subyacentes, debido a lo cual el defecto queda total
o parcialmente recubierto por piel"*

El diagnéstico prenatal de iniencefalia, al igual que
el de todos los defectos congénitos, es de trascendental
importancia para establecer el manejo y el pronéstico
afin de informar a los padres.**'" El defecto se origina
en la cuarta semana del desarrollo embrionario y
puede sospecharse en las ecografias rutinarias de
control prenatal entre las 11 y 14 semanas o entre
las 20 y 24 semanas y su confirmacién se da por
medio de ecografia de detalle anatémico. Ademds,
la relacién entre altos niveles séricos maternos de
alfafeto proteina, y la presencia de defectos del tubo
neural se manifiesta en la niencefalia.>'' En los
casos de iniencefalia es conveniente la realizacién
de cariotipo con bandas G de alta resolucién, de
muestra obtenida por biopsia de vellosidad coriénica,
amniocentesis, cordocentesis, o en el recién nacido,
para descartar alteraciones cromosémicas numéricas
o estructurales. El diagnéstico prenatal de iniencefalia
y anomalias asociadas establecerfa el pronéstico del
feto, daria la posibilidad de la interrupcién temprana
del embarazo,>** permitirfa la preparacién temprana
del equipo médico para la atencién de la madre, el
parto y el feto, con el fin de evitar una cesarea. Este
diagnéstico temprano también ayudaria a concientizar
a la familia sobre la importancia de la realizacion
de autopsia fetal que incluya radiografias, como las
realizadas en este caso, y resonancia magnética para

delimitar los defectos 6seos.!>"

CONCLUSION

Este reporte suma un nuevo caso de iniencefalia

asociado con meningocele, estudiado con autopsia

fetal y radiografias, a la literatura mundial; y es el

primero reportado en Colombia.

CONSIDERACIONES ETICAS

La autopsia, el reporte del caso y la publicacién de las
fotografias se hacen con la firma del consentimiento
informado de los padres. En ningin momento se
vulneré la confidencialidad de las identidades del

feto y su madre.
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