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RESUMEN

La mayor parte de las anomalias congénitas del encéfalo resultan de un cierre
defectuoso del neuroporo anterior durante la cuarta semana. Los factores causales son:
genéticas, ambientales o mixtas. Las anormalidades congénitas pueden ser por
alteraciones en la morfogénesis, la histogénesis o por defectos del desarrollo.

E! objetivo de este estudio fue determinar la frecuencia de malformaciones congénitas
del S.N.C. en el Servicio de Pediatria del Hospital Regional 1° de Octubre en el periodo
comprendido de Enero del 2001 a mayo del 2003,

Material y métodos: Es un estudio transversal, Observacional y descriptivo de casos
captados por Neonatologia o Neurologia pediatrica. En todos los casos se requirid
confirmacién por neuroimagen .

Resultados. Se reclutaron 13 pacientes de los cuales 7 fueron hombres y 6 mujeres. En
7 casos la malformacion se detecto desde su etapa de recién nacido con un peso
promedio 2,500grs, la edad materna promedio entre 26-35aros, el 92.3% llevaron
control prenatal, 61.5% presentaron procesos infecciosos durante el embarazo. Solo el
15.4% presentd antecedentes de malformaciones congeénitas.

Conclusiones: En todos los casos la malformacion se corroboré por imagen. El control
prenatal debe ser de mayor énfasis ya que en el 98% de los casos pudieron haberse
diagnosticado en la etapa prenatal. Este estudio no puede demostrar causalidad por no

contar con ponderaciéon adecuada.



SUMMARY

Most of the congenital anomalies of the encephalon is of to faulty closing of the previous
neuroporo during the fourth week. The causal factors are: genetic, environmental or
mixed. The congenital abnormalities can be for alterations in the morphogenesis, the
hystogenesis or for defects of the development.

The objective of this study was to determine the frequency of congenital malformations
of the S.N.C. in the Service of Pediatrics of the Regional Hospital October 1° in the
understood period of January of the 2001 to May of the 2003.

Material and methods: it is a traverse, Observational and descriptive study of cases
captured by Neonatology or pediatric Neurology. In all the cases confirmation was
required by radiology.

Results. 13 patients of those were recruited which 7 were men and 6 women. In 7 cases
the malformation you detects from their stage of recently born with a weight average
2,500grs, the age maternal average among 26-35aros, 92.3% took prenatal control,
61.5% presented infectious processes during the pregnancy. Alone 15.4% presented
antecedents of congenital malformations.

Conclusions: In all the cases the malformation was corroborated by image. The prenatal
control should be since of more emphasis in 98% of the cases they could have been
diagnosed in the prenatal stage. This study cannot demonstrate causation for not having
appropriate ponderation.



Frecuencia de Malformaciones Congénitas del Sistema Nervioso
Central en el Servicio de Pediatria del Hospital Regional 1° de
Octubre.

|. ANTECEDENTES

Las malformaciones estructurales congénitas del encéfalo y la médula espinal se
producen durante todo el embarazo, estas son consecuencia de un proceso de
desarrollo intrinsecamente anormal del sistema nervioso central (S.N.C.). Sin embargo,
las malformaciones pueden deberse también a factores extrinsecos como teratogenos o
infecciones.'?

Aproximadamente un 3% de los neonatos presentan graves malformaciones multiples
o localizadas incluyendo las del S.N.C. Dichas malformaciones producen el 70% de las
muertes fetales y el 40% de las muertes durante el primer afno de vida.

Defectos selectivos de la morfogénesis pueden dar lugar a malformaciones facilmente
reconocibles. Algunas de ellas pueden clasificarse por la morfologia inicial del
desarrollo responsable del defecto. Estas anomalias de la morfogénesis pueden
consistir en una anomalia mesodérmica primaria, una ausencia de cierre del tubo neural
(neurulacién), una proliferacion y migracion defectuosa de neuronas y células
precursoras, una segmentacion y formacion de surcos anormales y agenesia —
hipoplasia.

En mas del 60% de los casos no se conoce la etiologia de las malformaciones del
S.N.C.. Entre los factores hereditarios que pueden producir malformaciones del sistema
nervioso destacan los trastornos autosémicos y ligados al cromosoma en un 7.5% y 6%
respectivamente.'?*

Las mutaciones monogénicas pueden producir malformaciones localizadas. La herencia
multifactorial se debe a la intervencion de diversas anomalias genéticas y factores
ambientales, todas estas pudieran explicar hasta un 20% de las malformaciones.'
Factores teratdgenos se han relacionado a traumatismos; hipoxia; hipertermia materna:
toxinas quimicas; farmacos, infecciones; radiaciones; diabetes mellitus y fenilcetonuria



materna; y factores intrauterinos como una mala posicion fetal son la causa del 3.5% de
las malformaciones del sistema nervioso en seres humanos.

La malformacién producida por un teratdgeno depende del mecanismo de accién, del
momento especifico y duracion de la exposicion durante el periodo gestacional.

El sistema nervioso se desarrolla de una zona engrosada, con forma de zapata del
ectodermo embrionario denominado placa neural, que aparece durante la tercera
semana de la gestacion.'? La prolongacién notocordal subyacente y el mesodermo
adyacente hacen que el ectodermo suprayacente se diferencie en la placa neural. La
formacion del tubo neural y la cresta neural a partir de la placa neural.

El tubo neural se convierte por diferenciacion en el sistema nervioso central, que
consiste en cerebro y médula espinal, la cresta neural da origen a la mayor parte del
sistema nervioso periférico, que consta ganglios y nervios craneales, raquideos y
auténomos. Ademas las células de la cresta neural se diferencian en células de
Schwann, células pigmentadas, odontoblastos, meninges y muchos componentes

esqueléticos y musculares de la cabeza *'®

Desarrolio del S.N.C.

La formacién del tubo neural se inicia durante la primera parte de la cuarta semana (22
a 23 dias) en la region del cuarto a sexto pares de somitas. Esto representa la futura
region cervical de la médula espinal. En esta etapa, los dos tercios craneales de la
placas neurales del tubo neural caudal del cuarto par de somitas, representan el
futuro cerebro, y el tercio caudal del tubo neural y la placa neural representan la futura
médula espinal*'®

La fusion de los pliegues neurales procede de una forma algo irregular en direcciones
craneal y caudal. El tubo neural se abre temporalmente en ambos extremos, por donde
se comunica libremente con la cavidad amnidtica .El orificio craneal, denominado
neuroporo rostral (neuroporo anterior), se cierra cerca del vigésimo quinto dia y el
neuroporo caudal (neuroporo posterior) se cierra aproximadamente dos dias después.
Las paredes del tubo neural se engrosan para formar el cerebro y la médula espinal, la
luz del tubo neural se convierte en el sistema ventricular del cerebro y en el conducto
central de la médula espinal.*



Desarrollo de la Médula Espinal.

El tubo neural caudal al cuarto par de somitas se desarrollo para formar la médula
espinal. Las paredes laterales del tubo neural se engrosan reduciendo el tamaro de la
luz del tubo neural hasta quedar un diminuto conducto central presente a la novena o
décima semana.

La pared del tubo neural se compone inicialmente de un neuroepitelio cilindrico pseudo
estratiicado grueso .Estas células neuroepiteliales constituyen la zona ventricular
(capa ependimaria) y originan todas la neuronas y células de microglia en la médula
espinal. Las células de una microglia pertenecen al tipo mayor de las ceélulas
neuroglidles (astrositos y oligodendrocito). Pronto se reconoce una forma marginal
formadas por las porciones externas de las ceélulas neuroepiteliales .Esta zona
gradualmente se convierte en la sustancia blanca de la médula espinal conforme crecen
los axones de los cuerpos de las neuronas y pasan a la médula espinal, ganglios
espinales y cerebro®'®

Algunas células neuroepiteliales divisorias en la zona ventricular se transforman en
neuronas primitivas, los neuroblastos. Estas células forman una zona Intermedia (capa
del manto) entre las zonas ventricular y marginal .Los neublastos se convierten en
neuronas a medida que se desarrollan las prolongaciones citoplasmicas.

Las células primitivas de sostén del sistema nervioso central, denominados gioblastos
(espongioblastos) , son producto de la diferenciacién de las células neuroepiteliales
principalmente después de que ha cesado la produccion de neuroblastos .Los
glioblastomas migran de la zona ventricular a las zonas intermedia y marginal; algunos
se convierten en astroblastos y luego en astrositos, en tanto que otros en
oligodendroblastos, y finalmente, en oligodendrocitos. Cuando las ceélulas
neuroepitelales dejan de producir neuroblastos y glioblastos, se diferencian en células
ependimarias, que forman el epéndimo (epitelio ependimario) que reviste el conducto
central de la médula espinal.'*®

Las células microgliales (microglia), dispersas entre la sustancia gris y blanca, son
celulas pequefias que se derivan de las células mesenquimatosas. Estas células llegan
al sistema nervioso central mas tarde en el periodo fetal, después de que han
penetrado en los vasos sanguineos.



La proliferacién y diferenciacion de las células neuroepiteliales en la médula espinal en
desarrollo producen paredes gruesas y placas delgadas del techo y el suelo. El
engrosamiento diferencial de las paredes laterales de la médula espinal rapidamente
origina un surco longitudinal, denominado surco limitante a cada

Lado que separa la pared dorsal denominada placa alar (lamina alar), de la parte
ventral, llamada placa basal (lamina basal)."?

Las placas alares y basales producen abultamientos longitudinales en la médula espinal
en desarrollo. Esta separacion regional es de suma importancia debido a que dichas
placas se relacionan posteriormente con funciones aferentes (alares) vy
eferentes(basales)

Placas Alares; Los cuerpos de las neuronas de las placas alares forman la materia gris
dorsal en columnas que siguen la longitud de la médula espinal. En cortes
transversales estas columnas reciben el nombre de astas grises dorsales. Las neuronas
de estas columnas constituyen los nucleos aferentes y grupos de estos nucleos forman
Ioé cordones grises dorsales. Al crecer las placas alares, se forma el tabique medio
posterior.®

Cuerpos basales; Los cuerpos celulares de las placas basales forman los cordones
grises ventral y lateral. En cortes transversales de la médula espinal, estos cordones se
denominan astas grises ventral y lateral, respectivamente. Los axones de las neuronas
de las astas ventrales o anteriores crecen dirigiéndose hacia fuera de la médula espinal
y forma haces llamados raices anteriores de los nervios raquideos.'*,

Cuando las placas basales aumentan de tamarfo sobresalen centralmente a cada lado
de la linea media. Cuando esto ocurre, el tabique medio anterior se forma al mismo
tiempo que se desarrolla un surco longitudinal profundo en la superficie anterior de la
medula espinal. Esta estructura se conoce como surco medio anterior.

Ganglios basales; Las neuronas unipolares de los ganglios espinales se derivan de las
células de la cresta neural ' "®Debido a que estos ganglios forman abultamientos en las
raices dorsales o posteriores de los nervios raquideos, frecuentemente se denominan
ganglios radiculares posteriores. Los axones de las neuronas de estos ganglios son
inicialmente bipolares, pero luego se unen las dos prolongaciones en forma de T. Las

dos prolongaciones de las células "®



Las malformaciones congénitas son anormalidades anatomicas 0 estructurales
presentes al nacimiento (del latin con congénitus el que nace con); sin embargo,
pueden no diagnosticarse sino hasta después. Pueden ser macroscopicas o
microscopicas, superficiales o dentro del cuerpo. Son resultado de una embriogénesis
defectuosa.”

Hasta la década de los cuarenta, reaceptaba generalmente que los embriones
humanos estaban protegidos de los agentes provenientes del ambiente como farmacos
y virus gracias a las membranas fetales y paredes abdominal y uterina de la madre .

Las causas de malformaciones congénitas se dividen en a) factores genéticos b)
factores ambientales muchas de las malformaciones mas frecuentes provienen de la
accion conjunta de ambos factores , lo que se denomina herencia multifactorial.’>

Las malformaciones pueden ser simples o multiples y con un mayor o menor
significado clinico. Las malformaciones congénitas menores simples se presentan en
cerca del 14% de los recién nacidos no pcseen significado funcional, pero debe alertar al
clinico ante la posible presencia de malformaciones mayores concomitantes.'®

El 90% de los niflos con malformaciones menores multiples tienen malformaciones
mayores relacionadas. Del 3% de los nifios nacidos con malformaciones 0.7% tiene
malformaciones mayores multiples, de los cuales la mayoria fallece.

Las malformaciones mayores son mas comunes en embriones jovenes (10-15%) pero
la mayoria es abortada en forma espontanea.

La susceptibilidad a los teratégenos depende de la etapa de desarrollo del embrién. El
periodo mas critico en el desarrollo de éste o en el de un tejido u 6rgano particular, es
durante el tiempo de mayor rapidez de division celular.

El periodo critico varia segun el momento y duracion del periodo de incremento en el
numero celular para el tejido u 6rgano concerniente ?®

El periodo critico para el crecimiento y desarrollo cerebrales es de 3 a 16 semanas, y la
diferenciacion encefalica se prolonga hasta la infancia. Los teratdgenos pueden
producir retardo mental durante los periodos embrionario y fetal. EI encéfalo esta
creciendo con rapidez y continia haciéndolo a través de los primeros afnos después del
nacimiento.



El desarrollo embrionario se puede trastornar con mayor facilidad durante el periodo de
organogénesis, en particular del dia 16 al dia 60.%°

Se han creado varios sistemas diferentes parar agrupar y clasificar segun categorias de
malformaciones congénitas del S.N.C. pero la mayoria de ellos estan basados en el
sistema desarrollado por Demyer y modificado por Volpe en el cual se disponen los
trastomos segun el tiempo estimado de inicio del trastorno morfologico. Esta
clasificacion divide a las malformaciones segun los principales estadios del desarrollo
del encéfalo humano: induccidén dorsal y ventral, proliferacion neuronal, migracion,
mielinizacion y organizacion. De esa forma las anomalias congénitas especificas del
S.N.C que pueden ser reconocidas a menudo en los estudios de diagnéstico por
neuroimagen estan relacionadas con el momento en que se producen acontecimientos
neuroembrioldgicos especificos. '

Las malformaciones congénitas pueden ser familiares y genéticas o adquirirse por
exposicion a teratdbgenos in utero. Las malformaciones hereditarias se relacionan con
varias formas de transmisién.®® Ciertas malformaciones congénitas frecuentes son
multifactoriales, en tanto que otras se transmiten por genes mutantes unicos, otras
dependen de aberraciones cromosomicas. Estos trastornos ocurren en familias y
presentan riesgo importante para los consanguineos, la probabilidad de que un
individuo presente malformacion esta en relaciéon directa con los genes que comparta
con el miembro afectado de la familia.®? En algunas malformaciones de origen
multifactorial, pueden identificarse influencias ambientales que contribuyen a la
expresion de la enfermedad. La importancia de reconocer los rasgos multifactoriales
estriba, en la posibilidad de controlar factores ambientales que contribuyan a la
expresion de este trastorno.

Como resultado de un mayor conocimiento de las malformaciones congénitas del
S.N.C. y de las constantes mejoras en las técnicas de diagnostico por imagenes, se
descubren cada vez mas con mayor frecuencia las malformaciones en el desarrolio
cortical cerebral mediante los examenes imagenologicos realizados a nifios con retrazo
en el desarrollo y pacientes con epilepsias parciales. Se ha estimado que las
malformaciones en el desarrollo cortical son causa de epilepsia infantil intratable hasta

en un 25% de los nifios afectados.' Razén por las cudles estas malformaciones deben
6



ser descartadas esencialmente en todos los pacientes pediatricos con retrazo en el
desarrollo o epilepsia

Las malformaciones congénitas del S N.C. son numerosas, se han descrito mas de
2000 malformaciones cerebrales congenitas diferentes, en algunas de ellas son los
trastornos de la migracion neuronal. pueden no solo afectar al proceso de la migracion
neuronal, si no también puede alterar otros procesos embriolégicos del desarrollo
concomitantes o subsecuentes como son organizacion, comisuracion, girencefalia,
sinaptogénesis y aun la mielinizacion alterando de esta manera los mecanismos
fisiologicos y estructurales normales determinando de esta forma que el tejido cerebral
sea mas propenso a desarrollar una actividad epileptogena.

Las disgenesias cerebrales son causa frecuente de algunos sindromes epilépticos
como son: el Sindrome de West, Lennox Gastaut, sindrome de Ohntahara, siendo el
mas importante en sindrome de West.

El cerebro madura con un patrén organizado y predeterminado que se correlaciona con
las fusiones que el recién nacido o lactante realiza en las diversas etapas del
desarrollo. La neuroimagenologia permite el analisis de distintos aspectos de esta
maduracion en los que se incluye el desarrollo de los surcos, la mielinizacion,
maduracion de la quimica cerebral, los cambios en el movimiento del agua libre, la
velocidad sanguinea y la ubicacion de las actividades cerebrales especificas

Aun cuando la ultrasonografia transfontanelar , la tomografia computada con rayos X
(TC) y las imagenes de resonancia magnetica (RM) muestran los cambios morfolégicos
generales del cerebro en su maduracion, es la RM la que aporta la mayor parte de la
informacion. La imagenologia con RM realiza una evaluacion altamente sensible de los
cambios de la sustancia gris y blanca, incluidos aquellos cambios derivados de la
mielinizacion . Esta constituye un componente importante en la maduracion del cerebro,
ya que facilita la transmisién de los impulsos neurales a través del sistema nervioso
central *

La TAC permite obtener la informacion necesaria sobre el desarrollo de los surcos y
también brinda cierta informacion sobre el desarrollo de la mielina . *



Tabla 1. Clasificacion de Malformaciones congénitas del encéfalo y la médula

espinal. (Demyer).

ESTADIO DEL EDAD ACONTECIMIENTOS ALTERACIONES.
DESARROLLO GESTACIONAL NORMALES
Induccién dorsal 3 4 semanas Notocorda, el | Defectos del tubo neural:
Neurulacién Primaria mesodermo cordal | Craneorraquisquisis

induce la placa neural,
se cierra dorsalmente
y forma el tubo neural.

El tubo se cierra a

Anencefalia
Mielosquisis
Encefalocele

Mielomeningocele

partir del bulbo | Malformaciones de Chiari
raquideo y sigue en | Hidromelia
direccion  rostral y
caudal.

Neurulacién secundaria | 4 - 5 semanas Notocorda, Trastornos disraficos ocultos:
interacciones mielocistocéle, diastematomielia,
mesodémicas que | meningocéle/lipomeningocéle

forman la duramadre,
piamadre, vértebras,

craneo

Lipoma, sinus dérmico con o sin quistes
Médula  trabada/
comprimido

filum terminale

Lesiones disraficas anteriores
Sindrome de regresion caudal

Induccién ventral

5 - 10 semanas

El mesodermo precordal

induce la cara y el
encéfalo anterior,
segmentacion del

prosencéfalo formacion
de las vesiculas 6pticas,
los bulbos y tractos
olfatorios. El
teleencéfalo da lugar a
los hemisferios
cerebrales | ventriculos,
putamen y el caudado.
El diencéfalo da lugar a

los talamos, hipotalamos

Holoprosencefalias:
Alobar, semilobar y lobar

Displasia septobptica, arrinencefalia,

anomalias faciales, hipoplasia y
displasia cerebelosas
Rombencefalosinapsis, displasia

tectocerebelosas
Malformacién de Dandy-Walker.




y globos palidos

El mielencéfalo da lugar

~al bulbo raquideo y la

|
|

germinal a lo largo de
las fibras gliales radiales
Se forman las capas
corticales de la

profundidad a la

superficie
Se forman las
circunvoluciones y los

surcos
Las placas comisurales

forman el cuerpo calloso

De labio cerrado
Lisencefalia
Paqui/polimicrogiria
Heterotopias

Agenesia del cuerpo calloso
Sin lipoma

Con lipoma

Enfermedad de Lhermitte-Duclos

protuberancia |1
Proliferacion, 2-4 meses La matnz germinal se+Microencefalia
diferenciacion forma a las 7 semanas; | Megalocefalia
histogénesis neuronai la proliferacién celular | Sindromes neurocutaneos
i forma los neuroblastos, | Esclerosis tuberosa Sturge-Weber
i fibroblastos  astrocitos, | Von Hippel-Lindau '|
! células endoteliales Melanosis neurocutanea |
Se forma el plexo | Ataxia telangiectasica |
| coroideo y comienza la | Estenosis del acueducto
f produccién del LCR Quistes aracnoideos
i! Malformaciones vasculares congénitas
f Neoplasias congénitas.
Migracién celular 2-5 meses Los neuroblastos | Esquizoencefalia
emigran de la matriz | De labio abierto

y la comisura del
_.' hipocampo.
.'—Organlzacmn Neural 6° mes a postnatal | Alineamiento,

orientacion y

estratificacion
neuronales, proliferacion
de dendritas |

Formacion de sinapsis

|




Mielinizacion,

maduracion

Desde los 6 meses |

hasta la edad

adulta

|
|
|
|

{ mayor

Los oligodendrocitos
producen la mielina la
formacion  de
mieli na se produce
entre la semana 30 de
gestacién y los 8 meses
que siguen al
nacimiento.

El cuerpo calloso sigue
su desarrollo y alcanza

su corfiguracion adulta

Trastornos metabdlicos -

Trastornos de des mielinizacion

al nacer
Lesiones degenerativas | Cualquier estadio | Lesion adquinda de | Hidranencefdlia
Téxicas e inflamatorias forma secundana en | Hemiatrofia

adquiridas

estructuras por lo demas
normalmente formadas.

Encefalomalacia multiquistica
Leucomalacia

periventricular

10




Il. JUSTIFICACION:

A medida que las enfermedades infectocontagiosas dejan de ser un problema de salud
publica, las enfermedades genéticas pasan a ocupar un lugar preponderante dentro de
las causas de morbimortalidad en los paises desarrollados y en vias de desarrollo.
Estas constituyen un grupo que crece de forma acelerada y la mayoria de estas se
manifiestan como alteraciones funcionales o estructurales.

En nuestro hospital carecemos de registros acerca de la frecuencia en la poblacion
pediatrica de malformaciones congénitas del S.N.C que se atienden en el mismo. Es
por esto que antes de tomar medidas preventivas o de manejo requerimos determinar la
frecuencia de estos padecimientos reconociendo ademas aquellos factores
ambientales que influyen en estas alteraciones y es imprescindible el control prenatal

adecuado parar detectar algunas malformaciones congénitas del S.N.C.

Ill. Objetivo Principal.

v' Determinar la frecuencia de malformaciones congénitas del S.N.C. en el

Servicio Pediatria del Hospital Regional 1° de Octubre.

IV. Objetivos especificos.

v ldentificar el tipo de malformacion congénita mas frecuente segun la
clasificacion De Myer.

v Identificar el sexo mas afectado de malformaciones congénitas de la
poblacion pediatrica del Hospital 1° de Octubre.
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v |dentificar la etapa de acuerdo a la edad en la que se realiza el

diagnostico de malformaciones congénitas del S.N.C.

v Identificar el numero de pacientes diagnosticados en etapa prenatal a

través de estudios de imagenologia.

v Identificar la edad materna en la que se presentaron con mayor

frecuencia las malformaciones congénitas.

v |Identificar el peso al nacimiento de los pacientes portadores de

malformaciones del S.N.C.

v Conocer la via de obtencion de los pacientes con malformaciones
congénitas del S.N.C.

v' Identificar antecedentes hereditarios de malformaciones congénitas en

pacientes con malformaciones del sistema nervioso central.

v Determinar la presencia de factores ambientales que pudieran explicar la
malformacion.
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V. MATERIAL Y METODOS :

Este fue un estudio de tipo descriptivo. Observacional, transversal realizado en el
Servicio de Pediatria del Hospital Regional 1° de Octubre durante el periodo
comprendido de enero del 2001 a mayo del 2003.

Los casos fueron captados a través del servicio de Neurologia Pediatrica tanto en
consuita externa como mediante interconsulta a los servicios de Neonatologia, Unidad
de Cuidados Intensivos Neonatales y Pediatria.

En todos existi6 confirmacion por estudios de neuroimagen como la Resonancia
Magneética o Tomografia Axial Computarizada de craneo.

La recoleccion de datos se efectud en hoja disenada para esto (anexo 1), en la que se
interrogaron antecedentes de importancia como son: edad materna, ingesta de
farmacos , alimentos, control prenatal, exposicion a toxicos, antecedentes perinatales.
Con los cuales se relaciono la malformacién congénita identificada en los pacientes.
Posteriormente se realizé un analisis para poder determinar el tipo de malformaciones
mas frecuentes , el niumero de casos registrados, asi como el estudio de neuroimagen
con el que fue confirmado el diagnéstico.

Los criterios de inclusion, exclusion y eliminacion fueron los siguientes:
CRITERIOS DE INCLUSION:

v Pacientes en edad pediatrica con malformacion del S.N.C. corroborado por
imagenologia.

v Ser derechohabientes del ISSSTE.

v Tener control en consulta externa.

v" Expediente clinico completo.

v Haber sido explorados por la Neuréloga Pediatra.
CRITERIOS DE EXCLUSION;

v' Pacientes pediatricos que hubiesen muerto al momento del nacimiento.



CRITERIOS DE ELIMINACION:
v Pacientes trasladados a otra unidad

En todos los pacientes se efectud una historia clinica completa e incluia valoraciéon
neuroldgica y interpretacion de estudios de imagen por el servicio de Radiologia. (ver

anexo 1)
VI. Resultados

Dentro del periodo del estudio se reclutaron un total 13 pacientes los cuales fueron
referidos de Neonatologia (8 casos) y de la consulta externa de Neurologia (5 casos) .

En relaciéon a las caracteristicas basales de nuestros pacientes (Cuadro 1) y de la
madre al momento de su nacimiento (Cuadro é), llama la atencién que en la mayoria

existid control prenatal pero no deteccion de la malformacion.
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Cuadro 1. Caracteristicas basales de pacientes.

Porcentaje
Caracteristica Frecuencia
Sexo H/M 6/7 45/54
Edad 5
Recién nacido 2 53.8
Lactante ; 301.1
Preescolar 4 7.7
Escolar b i ¢
Peso al nacimiento (grs.) g
« 1500 " 15.4
1501 — 2500 . 23
» 2500 61.5

* Es al momento de embarazo del producto con malformacion
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Cuadro 2. Caracteristicas de la madre.

Caracteristica Frecuencia Porcentaje

Edad matermna*

«25 1 Tt

26-35 9 69.2

Y35 231
Abortos previos

Ninguno 12 92.3

Uno 0 0

Dos 6 mas 1 77
Control prenatal

Si 12 92.4

No 1 7.7
Enfermedades en el embarazo

Si 61.5

No 38.5
Ingesta de medicamentos

Si 11 846

No 2 15.4
Antecedentes de malformaciones

Si 2 84.6

No 11 15.4
Via de nacimiento

Parto 5 38.5

Cesdrea 8 61.5
Edad gestacional (SDG**)

«30 2 154

31-37 46.1

» 38 38.5
Riesgo neurol6gico

Si 30.8

No 69.2

** Semanas de gestacion
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Con relacion a la exploracion fisica es anormal con malformaciones externas se
presentaron en 7 casos (53.8%) de los cuales el caso No. 1 presentd microcefalia y
micrognatia, el No 2 asimetria facial . hipoplasia del globo ocular y palatosquisis
bilateral, el No 5, 6 y 7 mielomeningocele lumbosacro, el No 8 asimetria facial
.palatosquisis, No 11 con fusion del 2° y 3er ortejo del pie izquierdo. No 12 con
meningocele lumbosacro .Y se asocio a sindrome de West en 3 casos (23%).

En la evaluacidon del riesgo neurologico se tomaron en cuenta antecedentes como son:
asfixia perinatal,  hiperbilirrubinemia. ventilacion mecanica encontrandolo en 4
pacientes que corresponde al 30.8%.

El tipo de malformacion mas frecuente fue la relacionada a la formacion de surcos y
migracion celular con 6 casos (46%). ver cuadro no. 3.
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Cuadro. 3. frecuencia de malformacién en nuestros pacientes.

Frecuencia
Tipo de malformacién (n) Porcentaje
Trastornos de la organogénesis:

- Cierre del tubo neural 4 30.7
- Diverticulacion / segmentacion 2 15.4
- Formacién de surcos / migracion celular 6 46.0
- Anomalias del tamafio 1 (A
- Lesiones destructivas 0 0

3 23%

Lesiones mixtas*

* Se encontraron en 3 pacientes lesiones mixtas de los 6 referidos en

alteraciones de la migracion celular.
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CUADRO. 4. CARACTERISTICAS CLINICAS Y HALLAZGOS RADIOLOGICOS.

No de Tipo de Lesion Desarrollo Epilepsia
paciente psicomotor *
1 Esquizencefalia Anormal Si
2 Paquigiria, Polimicrogiria Anormal S o
Hipoplasia cerebelosa
Displasia de cuerpo
calloso
3 Hipoplasia de cuerpo Anormal Si
calloso
4 Hipoplasia de cuerpo
calloso
Esquizencefalia
Hipoplasia de talamo
5 Mielomeningocele Anormal No
6 Mielomeningocele Anormal No
7 Mielomeningocele Anormal No
8 Esquizencefalia Anormal Si
9 Ausencia de vermis Anormal Si
Hipoplasia cerebelar
10 Agenesia de cuerpo Anormal No
calloso
11 Esquizencefalia Anormal Si
12 Espina bifida Normal No
13 Hipoplasia de cuerpo Anormal No

calloso

El desarrolio psicomotor se evalud a traves de la Escala de Neurodesarrolio de Denver
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VIl. DISCUSION:

La frecuencia de las malformaciones congénitas del sistema nervioso central, no son
bien conocidas ya que comprenden un amplio espectro de anomalias cerebrales
severas.® Hasta el momento es dificil clasificar a estas alteraciones por hallazgos
clinicos, caracteristicas radiologicas, embriolégicas o anatomopatologicas.

Varios autores coinciden en gque es imposible poder clasificar a estas malformaciones
ya que no se conoce exactamente el tiempo en que se produce la lesion. *>7

Nosotros encontramos en nuestro estudio que los trastomos de la migracién neuronal
son los que con mayor frecuencia se presentan encontrando 6 pacientes de los 13
casos estudiados coincidiendo con la literatura Ademas que el momento en el que se
realiza el diagnéstico se encontro que la gran mayoria se detectan en la etapa prenatal
a diferencia de lo que nosotros encontramos pues la deteccion se realizé en pacientes
recién nacidos , en etapa preescolar y escolar. (1 caso en cada grupo de edad) los
cuales fueron detectados en la consulta externa de Neurologia pediatrica referidos de
su clinica de adscripcidn por presentar crisis convulsivas de dificil control 6 retraso
psicomotor.

El 46% de los pacientes se obtuvieron entre las 31 y 37 semanas de gestacién,
coincidiendo con lo reportado en la literatura mundial. 8 Ademas no se encontré una
relacion el que tuviera antecedentes de malformaciones representando esto solo un
15.4%.

Existen medicamentos que se han relacionado a las malformaciones congénitas del

sistema nervioso central como son anticonvulsivantes, inductores hormonales , en

nuestras pacientes el 84.6% tuvieron ingesta de medicamentos pero estos no fueron
relacionados a la malformacién congénita. ’® Los medicamentos ingeridos fueron
antibiéticos, analgésicos esteroideos y no esteroideos que no estan relacionados con
malformaciones congénitas del S.N.C. ° Lo que si fue representativo es en relacion a
los procesos infecciosos encontrando en nuestras pacientes un 61.5% aparentemente
de origen bacteriano en los distintos trimestres de la gestacion tomando en cuenta que
los procesos infecciosos virales se han relacionado fuertemente a malformaciones
congénitas del S.N.C. no asi las bacterianas. *>"® Teniendo solo un caso con

malformaciones congenitas del S.N.C. asociado a citomegalovirus (7.7%).
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Es importante tomar en cuenta que durante el control prenatal se pueden detectar estas
malformaciones durante el desarrollo de un embarazo, sin embargo a diferencia de lo
reportado en la literatura "7 |as malformaciones que se presentan en este estudio se
detectaron en etapa postnatal a pesar de que un 92.4% de estas pacientes llevaron

control prenatal.

VIIl. CONCLUSIONES.

La frecuencia de disgenesias cerebrales no se pudo determinar ya que no se lleva un
registro de los pacientes con malformaciones que mueren al nacimiento y los pacientes
referidos en este estudio son los que se encuentran en seguimiento por la consulta
externa de Neuropediatria de los cuales el 15.4 % han sido referidos de hospitales de
segundo nivel. Ademas de que no se realizan de forma rutinaria estudios de
neuroimagen como TAC o RNM a todos los recién nacidos del Hospital Regional “1°
de Octubre” ISSSTE.

Con los datos que se obtuvieron con este estudio se concluye que:

1. Se lograron clasificar a las malformaciones congénitas del S.N.C. de acuerdo a la

clasificacion de DeMyer ,ocupando un 46% los trastornos de la migracion neuronal.
2. El sexo mas afectado fue el femenino representando un 54%

3. En solo el 54 % de los casos el diagnostico se realizd en etapa neonatal y en el
resto fue en etapas posteriores |o que revela el grado de desconocimiento de este tipo
de padecimientos como causa de alteraciones del neurodesarrollo , y el impacto que
tiene en el manejo de estos pacientes ya que si se detectan en edades tempranas es

posible iniciar tratamiento en edades tempranas.

4. Solo en 1 de 13 casos se realizd el diagnostico en el periodo prenatal a través de
ultrasonografia.
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5. La edad materna en la que se presentaron con mayor frecuencia las malformaciones

del S.N.C. fue entre 25 y 35 afos representando esto un 69.2%

6. El peso que presentaron los recien nacidos en el 61.5% de los casos fue igual o

mayor a 2,500grs.

7. La via de obtencidon de los pacientes portadores de malformaciones congénitas del
S.N.C. fue por via abdominal del 61.5% .No influyendo el diagnostico ya que aun no se

conocia en la etapa prenatal solo en un 7.7% de los casos.

8. En solo el 15.4% se encontraron antecedentes de malformaciones congénitas.

9. No fue posible determinar los factores ambientales que pudieran explicar las
malformaciones en los pacientes en el 100% de los casos.

Es importante tener en cuenta que el resultado de un insulto que se produce durante el
desarrollo cerebral puede condicionar la alteracion en su estructura y su funcionamiento
aunque hasta el momento no se ha atribuido a una sola causa la presencia de
malformaciones congénitas si no que es la suma de factores de riesgo las que
condicionan su aparicion, y el control prenatal juega un papel importante para
diagnosticarlas en etapas tempranas y asi brindar tratamiento rehabilitatorio oportuno lo

que dara una mejor calidad de vida a estos pacientes.

Este estudio marca el punto de partida de un estudio prospectivo de las malformaciones
del S.N.C. en el Hospital Regional “1° de octubre” , y de referencia para otras lineas de
investigacion en Neurologia Pediatrica.
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IX. ANEXOS



HOJA DE RECOLECCION DE DATOS

L. IDENTIFICACION.

Nomibre.
Edad. (1) R/n | (2) Lactantc | (3) Preescolar ] (4)Escolar [ (5) Adolescente
Sexo. (1) Femenino | (2) Masculino
Expediente.
Domicilio.
Localidad.
Opio. 0 Delegacién.
I. ANTECEDENTES PERINATALES.
Edad materna (1) < de 25 afios (2) 26 — 35 aflos (3) + de 36 afios
Gesta (1) <de?2 (2Q)<de4 (3)>ded
Abortos (1O )1 (3) 2 0 mas.
Obitos (10 21 (3) 2 0 mas.
Contrel prenatal (1) Si (2) No
Enf. En el embarazo (1) Si (2) No
Especifique
| Ingesta de medicamentos | (1) Si 1(2)No 1
Especifique
Ant. De malformaciones | (1) Si [ (2) No 5
Especifique
Via de nacimiento (1) Parto (2) Cesérea
Edad gestacional (1)< 30 sdg (2)31-37sdg (3) 38 0 mas
Servicio de ingreso (1) Alojamiento conjunto (2) Cunero intermedio (3) UCIN
Riesgo neurol6gico (1) Si (2) No
| Apgar
Peso al nacimiento | (1) <1500 grs. | (2) 1501 — 2500 gs. | (3) 2501 y mas grs.

EXPLORACION FISICA.

Malformaciones externas 1@ Si [ (2)No
Especifique

Sindrome Asociado 1) Si (2) No
Especifique

Escala de Denver (1) Normal (2) Anormal
Crisis convulsivas (1) Si (2) No

Tono muscular (1) Aumentados (2) Disminuidos
Tono activo (1) Si (2) No

Tono pasivo (1) Si (2) No

REMS (1) Aumentados (2) Disminuidos
Clonus (1) Presente (2) Ausente
Babinsky (1) Presente (2) Ausente
Reflejos pimarios (1) Presentes (2) Ausentes
Pares craneales (1) Normales (2) Anormales
Pupilas

Cocleopalpebral (1) Presente (2) Ausente
Sostén cefalico (1) Presente (2) Ausente
Bufanda derecha | (1) No pasa linea media | (2) Llega linea media | (3) Sobrepasa la linea media




| Bufanda izq. | (1) No pasa linea media | (2) Llega linea media | (3) Sobrepasa la linea media
| Aductores

Popliteos

Dorsiflexion

Diagnéstico neurolégico

Estudio radiologico confirmatorio | (1) Rx | 2) TAC | (3)RNM | (4USG
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