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INTRODUCCION

Las malformaciones cong€nitas son un fenfmeno que no so-
lo repercute sobre el nGcelo familiar, sino sobre la socie--
dad v su medio ambiente, reviste singular importancia, cono-
cer su frecuencia y comportamiento estacional con el £fn de

precisar mejor sus distintos factores etiolégicos. (1}

Las malformaciones que se encuentran al nacimiento han -
sido desde hace muchos afios una gran ingerrogante para la ==

ciencia médica.

Una de las partes mls importantes en el estudio debe ser
el medir su frecuencia en las poblaciones abiertas ¢ selec--
cionadas para poder saber la carga genética por un lado y -~
por otro el impacto en los sistemas de salud de una pobla-~-

cibn.

Han sido ya muchos los trabajos a nivel internacional --
que reportan la frecuencia de cada una de las malformaciones
¥ en algunos se tienen verdaderos problemas de salud ptiblica

como es el caso de la anencefalia.

Torielo y Higgins en 1985 mostraron que la clasificacién
basada en los mecanismos embriolfgicos puede ser més Gtil.

(17

Para comprender los defectos del tubo neural considera--
mos preciso hacer un recordatoric de la embriologfa de este

complicado sistema.



ANTECEDENTES CIENTIFICOS
EMBRIOLOGIA

El sistema nervioso central, aparece en la especie huma-
na alrededor de la 3a. semana de gestacién, y es reprcsenta-
da por la placa.neural, situada por delante del nudo de Han~
sen, en este perfodo el sistema nervioso rudimentario se en-
cuentra formado por una porcidn voluminosa que corresponde -
al encéfalo, y una porcifn alargada que es transformada en -1

médula espinal.

El futuro encéfalo presenta varias vesfculas que son, el
prosenc&falo que se divide en Telencéfalo y Diencéfalo., El -
Mesencéfalo que no tiene subdivisiones, y el Rombencéfalo --

que se subdivide en Metencé&falo y Mielencéfalo,

A la 5a. semana se encuentra formados los ventriculos e=
conteniendo lfiquido cefalorragufdeo, los ventriculos latera-
les corresponden al Telenc&falo, el tercer ventrfculo corres

ponde al Diencéfalo y el 4o. ventrfculo al Rombencé&falo.

Del Telencé&falo se forman los hemisferios cerebrales, de
su porcifn basal se forman los nGcleos basales del cuerpo es-
triado, por encima de la fisura coroidea se forman el hipo--
campo, la corteza cerebral se forma a partir de las superfi-
cies de los hemisferios cerebrales, que tienen dos grandes -
zonas: El Arquipalio gue corresponde a la corteza olfatoria
y €l Neopaloo que corresponde al resto de la corteza. La por
cibn media del prosencéfalc, consiste en una porcién supe- -

rior o placas del teche y dos placas alares. (16)



MIELOMENINGOCELE

Es una disrafia que se puede encontrar a diversos nive--
les de la columna vertebral, siendo necesario localizar el -
defecto, aunado a las malformaciones agregadas. El1 defecto -
se produce por falla en el polo cefdlico posterior del ecto-
dermo, que ocasiona falla en el cierre de una o varias vérte
bras a nivel de las ap6fisis espinosas. Puede estar cerrado
o abierto, no existe predominancia de sexo y su etiologfa se

considera poligénica.

El 75% de las lesiones son localizadas en la regién lum~
bosacra. (2;15,16), se asocia con frecuencia al Arnold-Chia-~

ri e hidrocefalia.

pDentro de las complicaciones se encuentran la ruptura ~r~
del mielomeningocele, incontinencia rectal y vesical, menin-

goencefalitis.

MENINGOCELE.

Es una disrafia que sc localiza principalmente en la re-
gi6n lumbar. El defecto se produce por un fallo en la fusifn
de la linea media posterior del polo cefdlico del ectodermo,
causando consigo la protrusién de las meninges, observindose
como una masa gquistica lisa. Su frecuencia es de aproximada-
mente un 25%. (2,15,16) Las complicaciones son una meningi--

tis, ruptura del meningocele.

ENCEFALOCELE
En esta malformacifn existe una tumoracifén en la parte -

media del parietalu occipital casi siempre cubierta por piel.



El encéfalo contiene tejido neural herniado y a menudo com--
promete el drenaje del liquido cefalorraquideo, produciendo

hidrocefalia. (7)

Kulkarni y cols. encontraron una incidencia del 7,5% de

ésta malformacién en 40 nifios estudiados. (8)

En la ciudad de México el riesgo de recurrencia es de --

1:10000 recien nacidos vivos. (16)

MALFORMACIONES DE ARNOLD CHAIRI.

Este disrafismo fue descrito por Arnold Chairi en 1891,
(12). Este trastorﬁo estd caracterizado por la elongacifn ce
rebelosa y protusibn del Srgano a través del agujero occipi-
tal hacia la médula espinal cervical, produciendo diferentes
posiciones del tallo encefdlico y del cerebelo respecto al -
canal cervical suyeri&r y del agujero occipital produciendo

cuatro variantes.

TIPO I

En esta malformaci6én el bulbo raguideo es desplazado en
direcci6n caudal al interior del conducto vertebral, con her
niaci6én del polo inferior de los hemisferios cerebelosos a
través del agujero occipital, la extensién de esta hernia-~ -

ci6n puede llegar hasta la tercera vértebra cervical.

Con frecuencia se observan malformaciones de la base del
crdneo y de la espina cervical superior, ibcluyendo platiba-
sia, impresi6n basilar, agujero occipital pequefic y asimétri

co, Sx de Klippel-Feil.



Esta malformacifn es con frecuencia asintomdtica en la -
infancia presentindose en la adolescencia o en.la edad adul-
ta en forma de hidrocefalia, secundaria a una obstruccién -~
del IV ventriculo en los agujeros de salida o de estenosis -
acueductal. (12,16)

La sintomatologfa que presentan son cefalea, vértigo, -
signos cerebelosos progresivos, con alteracifn de los pares

craneales asimétricamente.

TIPO I

Es la mds comin de las malformaciones y puede existir --
cualquiera de las alteraciones del tipo I, aunada a hidroce-
falia obstructiva y espina bffida lumbcsacra, se caracteriza
por la herniacién de una parte del cuarto ventrfculo dentro
del conducto raquideo.

El bulbo y la protuberancia estin angulados ventralmente
yuxtapuestos. Las rafces cervicales se encuentran comprimi--
das y forzadas a cursar hacia arriba. Hidromelia y siringo--
mielia cervicotoricidas suelen resultar del:efecto mecénico,
producido por las pulsaciones del plexo coroideo transmiti--

dos a travé&s del conducto central de la médula.

Las aberturas de luschka y Magendie estin oclufdas al --
igual que las cisternas basales, consecuencia de la atresia
de las aberturas de salida sumadas a éstas anormalidades se
encuentran interrupciones del desarrclle de las estructuras
del cerebelo y del tallo cerebral y heterotopias de la sus--

tancia gris cerebral, poligiria y microgiria. {12,15,16).



El 90% delos pacientes con Arncld Chairi tipo I, presen
tan un complejc problema de espina bffida quistica e hidroce
falia y cualquier combinaci6n de los diversos defectos del -
tipo I. Este tipo de malformacifn es usualmente sorprendente
y temprana en la vida, presentdndose en pacientes con mielo-
meningocele e hidrocefalia, es frecuente el estridor, la ap-
nea y alteraciones en la alimentaci6n temprana, los nifios ma
yores pueden mostrar movimientos oculares anormales, par8li-

sis del nervio craneal y debilidad. {13)

ARNOLD CHAIRI TIPO. I1I

Presenta cualquiera de las variantes del tipo I 6 II con
la presencia adicional de craneo hendido con encefflocele o
espina bifida qufstica cervical, la hidrocefalia se presenta

regularmente. (14}

ARNOLD CHAIRI TIPC aAV.

La caracterfstica distintiva de esta variedad es que el
tallo encéfalico y el cerebelo no se hernian a través del --
agujero occipital, sino que estfn situados totalmente dentro
de la fosa posterior, el cerebelo es hipopldsico- con vermix
invertida y expansién gufstica del cuarto ventrfculo dilata-
do. Existen ademis anomalias proliferativas y migrativas del

cerebelo. (12,14}

PIAGNOSTICO
El dx. prenatal puede llevarse a cabo con la determina--
cibn de la alfa-fetoproteina, que es una globulina especfifi-

ca fetal que se sintetiza en las células embrionarias, nor--



malmente en el higado en el saco amarillo y en el tracto gas
trointestinal, normalmente las concentraciones sé€ricas de la
AFP aumentan a las ¢ semanas teniendo un pico m&ximo entre -

la semana 12 a 14. (2)

La AFP es la principal protefna sé€rica en la vida embrio
naria primaria y representa el 90% del total de globulinas -
en el suero, normalmente pasa del suero a la orina fetal y -~
de allf al 1fquido amnibético; debido a la sustancial filtra-
cibén de los componentes de la sangre fetal directamente al =~
1fquido amniético, las concentraciones de AFP y los niveles
de AFP en el suero maternc son clevadas en la Anencefalia vy
en el mielomeningocele. (15,18}

Las madres que han tenido uno o mis nifios con defectos -
de los tubos neurales, disrafismo espinal u otras malforma-
ciones tienen un alto riesgo de tener otro nifio afectado es
por esc que la medicién de la AFP es un estudio indispensa--
- ble como factor predictivo. (10,15,19)

Mal del 90% de nifios con disrafismo espinal son de ma-=-

dres que nunca han tenido un nifio con estas alteraciones. (2)

Los valores normales de la AFP en el suero y en liquido.
amnibtico oscilan entre 15 y 500 ng/ml; es por eso que los -
valores arriba de 1000 ng ml. son sugestivos de defectos del
tubo neural.

Por otro lado analizamos el papel del ultrasonido en la
eficacia para la deteccifn de las alteraciones del tubo neu-

ral, ya que como lo demuestra William y cols. es capaz de --
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mostrar en forma dinfmica a lo largo del embarazo y desde --
etapas muy tempranas pequefias alteraciones morfol6gicas y so
bre todo grandes defectos anatf6micos gue hacen mds objetivo:
el asesoramiento de una pareja. (10)

Los avances en la tecnologfa ultrasonogridfica obstétrica
y la experiencia del operador ha sido combinada grandemente
para el dx. exacto de las anormalidades fetales. {10) Dando

una sensibilidad del B85%.

Una tercer prueba y mads fidedigna para los disrafismos -
es la determinaci®n de acetilcolinesterasa dando una sensi-
bilidad del 98% con un rango de falsas positivas menor del -

0.5%. (5)

La combinacién con gel de poliacrilamida como iscoenzima
de la colinesterasa en la determinacibn de AFP disminuyen -~
aGn m&s el rango de falsas positivas, sin disminuir la sensi
bilidad de la AFP detectfndose casos de defecto del tubo neu

ral con espina bffida de abertura pequefa. (5,20)
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TRATAMIENTO

El manejo de los disrafismos ha sido controversial; por
lo que es conveniente llevar a cabo prevencién primaria que
es el consejo genético, y la prevenci6n sccundaria donde se

incluye el manejo quir@irgico.

Se ha aportado nueva energfa por los neurocirujanos a «.
partir de la década de los 60s sugiriendo que el cierre de
la piel y del defecto del tubo neural debe hacerse en las -
primeras 24 hrs. de vida reduciendo asf la morbilidad‘y moxr
taltidad debidas a meningitis, ventriculitis e hidrocefalia
(2,13,15} Arguyendo que el cierre precoz no sblo evita 1a i
infeccibn local y los traumatismos al tejido neural expues-
to, 8ino que asimismo evita el estiramiento de las rafces -
nerviosas adicionales gque es f&cil que se produzca por la -

expansién de la bolsa qufstica.

Edwards y cols. han recomendado la seleccifn de los pa--~
cientes y sugieren que los nifios con paraplejia total y pa-
rdlisis esfinteriana no se sometan a tratamiento quirdrgico

en los primeros meses de la vida.

La intervencifn quirirgica incluye revisifn del shunt --
ventricular, descompresifn suboccipital de la fosa posterior

y laminectomia cervical.

El manejo como complicacifén del Chiari es importante di-
vidirle de acuerdo a la sintomatologfa existente, incluyendo
en el grado I la presencia de estridor inspiratorio, el gra-

do I1I, estridor inspiratorio y apnea de tipo central y el --
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grado IIT con estridor inspiratorio, apnea central, crisis -
de cianosis y disfagia, sin la presencia de criterios adver-
sos como son la par&lisis extensa por abajo de L1, cifosis -
notable, otros defectos congénitos asociados y con un perime
tro cefdlico de por lo menos 2 cm., por axriba de la percenti
la 90; la presencia de dos de &stos factores es indicativo -

de excluirlos quirfirgicamente.

En los pacientes con Chairi tipo I los cuales son de ma-
yor edad es conveniente la realizacidn de craniectomfa occi-

pital y laminectomfa cervical. (15)

Las lesiones vasculares de hemorragia, infarto y necro--
s8is qgue se encuentran frecuentemente en el grado II y III ~-
son explicadas por la disgenesia del sistema cerebral, la =--
vulnerabilidad de estos nifios es apoyada por estudios angio-

gr&ficos, observando su angioarquitectura arterial. (3]~
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Las anomalias congénitas tienen gran importancia en el -
dmbito de la salud piblica, aumentando en forma proporcional
la mortalidad infantil. Existen en México pocos estudios que
enfoquen las agravantes propiciadoras de las malformaciones

del tube neural.

Por otra parte, resulta interesante el hecho de encon-. -~
trarse en 3er. lugar de frecuencia entre las malformaciones
congénitas, asi como su gran repercusién en el desarrollo -

psicomotriz de los pacientes y el gran Indice de mortalidad,

HIPOTESIS DE TRABAJO
Demostrar que una de las malformaciones congénitas més

frecuentes son los defectos del tubo neural,

HIPOTESIS DE NULIDAD
Demostrar que las malformaciopes congénitas mis frecuen~

tes no son los defectos del tubo neural.

OBJETIVOS
1.- Efectuar una correlacién entre malformaciones del tubo

neural y agravantes maternas.

2.~ Analizar y conocer los defectos del tubo neural mis fre-
cuentes.
3.~ Correlacionar factores ambientales, dietéticos y mater--

nos con la presencia de malformaciones del tubo neural,
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MATERIAL Y METODOS

El presente estudio se llevé a cabo en el Hospital Gene-
ral Centro M&dico Nacional "Manuel Avila Camacho", Puebla, -
Pue., en el periocdo comprendido del 1° de enero al 31 de di-

ciembre de 1990.

Se estudiaron a 48 pacientes con los siquientes crite~ -

rios.

Criterios de inclusifn

1.~ Recién nacidos obtenidos en la unidad tecoquirfGrgica en
los que se corrobore clinicamente o por métodos de gabi-~
nete alteracifén del tubo neural.

Criterios de exclusifn

1.~ Recié&n nacidos en los que no se compruebe malformacifn -~
del tubo neural.

2.~ Recién nacidos obtenidos en otros hospitales sin malfor-
maciones congénitas.

La informacifén se recab$ por interrogatorio indirecto, a
los padres o familiares, exploracifn fisica del paciente, re
visién de expedientes clfinicos y ex&menes de gabinete, los -
cuales fueron captados mediante hoja especial, en las que se

incluyen las variables necesarias para el estudio adecuado.
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cientes (8.3%) y septicemia en 2 pacientes. Fig. No. 7

Del total de pacientes estudiados en ningunc se encontré

consanguinidad, ni antecedente de exposicifn a terat6genos.

En 32 pacientes se dedicaba a labores del hogar, 8 fuew=-

ron obreras y 5 empleadas.

ta edad gestacional fue menor de 28 semanas en 7 pacien-
tes (15.5%); de 28 a 32 semanas en 10 (20,8%) de 33 a 37 se-
manas en 16 pacientes (33.3%) y de 38 a 42 semanas en 15 pa-

cientes (31.2%).
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DISCUSION

La frecuencia de malformaciones de los defectos en el -
tubo neural en la poblacifn estudiada es practicamente igual
que la reportada por otros autores a nivel nacional. (1} Ocu
pando en forma preponderante una mayor frecuencia la Anence-
falia predominando el sexo femenino en relaci6n de 3:1 1o =~
que concuerda con lo ya reportado en otros estudios de la li

teratura mundial. (16)

Llama la atencifn la prevalencia que se encontré en los
meses de febreo y septiembre ya que dentro de ellos se capt6
el mayor porcentaje de pacientes con defectos del tubo neu--
ral sin encontrar una causa aparente que lo justifique, pero

concordande con lo reportado en otros estudios. (1)

Del total de pacientes estudiados encontramos que un -~
85.4% no ticnen antecedentes de malformaciones corrobor&ndo-
se que el disrafismo espinal es de causa multifactorial, ya
que mis del 90% deninos con esta malformacién son hijos de -

madres que nunca han tenido hijos con este desorden. (2)

De los pacientes estudiados encontramos que un 8.3% se
encuentran asociados a malformaciones del tipo de Axpold- -
Chiari siendo una tercera parte de los disrafismos espinales.
Ya que se menciona en la literatura una alta asociacifn como

complicacién de los mismos. {(2,34)

Dentro de la poblacién de estudic no es posible anali--
zar participacién directa de los factores genéticos, aunque

un 14.5% de los pacientes tenian antecedentes de malformacio
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nes diversas, no se puede concluir, ya que serfa necesario -
tener antecedentes de malformaciones del tube neural para --

concluir el factor genético en nuestra poblacifn.

Al analizar los factores ambientales se considera que -
la causa es multifactorial, no existif una correlacifn direc-
ta de causa efecto, pues no hubo predominio de alglin agente

claramente teratdgeno.

Debido a que se trata de una poblacién con malformacio-
nes graves el asescramiento gen&tico es necesaric para acla-
rar las dudas respecto a sus posibles orfgenes y a los ries-
gos de recurrencia a la familia, el cual puede llevarse a ca
bo desde diferentes puntos de vista incluyendo el cilculo =-
tedrico de probabilidades de recurrencia basados en la histo
ria familiar, hasta el diagnéstico prenatal por medio de ul-
trasonide desde etapas muy tempranas, incluyendo estudios --
mids sofisticados como son las determinaciones de la alfa-fe-

toprotefna. (18,19,20)

Del total de pacientes estudiados se encontr6 un 16,6%
en los cuales se desconoce el antecedente de ingesta de vita
minas por lo que no es concluyente si su efecto es protector
o no en la prevencibn de los defectos del tubo neural en - -
nuestra poblacién, tal y como se reporta en la literatura --

mundial. (6,9)
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CONCLUSIONES

1.-

Las malformaciones congé&nitas de defectos del tubo
neural en nuestra poblaci6n estudiada tienen la --
misma frecuencia de las reportadas a nivel nacio--

nal, siendo la anencefalia la primera causa,

El diagn6stico de malformacitn del tubo neural se
hace por medico del uso del ultrasonido, siendo ude

gran ayuda en el asesoramiento genético.

En nuestra poblaci6n de estudio fue dificil llevar
a cabo una correlacién en los factores genéticos -
ya que no se encontraron los datos plasmados en ——

los expedientes clinicos en forma precisa.
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