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“‘Diagnostico prenatal, etiologia y resultados perinatales de
Ventriculomegalia severa en un periodo de 15 afios, en el Instituto Nacional
de Perinatologia”

Resumen.

Objetivos: conocer la prevalencia de ventriculomegalia severa (VMS), estudiar la evolucion de los casos diagnosticados prenatalmente
y realizar el seguimiento ultrasonografico y el diagndstico postnatal de los recién nacidos.

Métodos: Estudio observacional de los casos de VMS diagnosticados prenatalmente en el servicio de Medicina Materno fetal en el
Instituto nacional de perinatologia entre 2001-2016.

Resultados: se revisaron 117 casos de MVS, registrandose una prevalencia de 1,28 por 1000 RN. Del total de los casos, 40 pacientes
fueron VMS aisladas y de estas solo 2 VMS fueron unilaterales y 77 pacientes VMS no aisladas y de estas 9 fueron VMS unilaterales. En
49 de las pacientes se realizd el diagndstico en el segundo trimestre y en 68 pacientes se realizé el diagndstico en el tercer trimestre,
con una edad gestacional promedio al diagnéstico de 29.1 (+3,5) semanas. El didametro promedio de los ventriculos fue de 19.5 mm
(£5), 38 casos de ventriculomegalia desarrollaron macrocraneo (32,4%), de los cuales 11 evolucionaron a VMS rapidamente progresiva;
con promedio de la circunferencia cefalica en el dltimo ultrasonido de 41.78 cm (+1,28), y DPB 10,98cm (+0.78) con parametros
craneales fuera de rango para edad gestacional y sexo, de los casos de VMS no aislada 77/117 (65.8%), la principal sospecha
diagnostica ultrasonografica fue etiologia obstructiva 26/77 (33.7%), seguido de sindromes asociados 13/77 (16,8%), alteraciones de la
migracién y cromosomopatias 8/77 (10.3%). Los fetos con VMS aislada 40/117 (34.1%), la principal sospecha diagndstica por
ultrasonido fue etiologia obstructiva 22/40 (55%), seguido de etiologia disruptiva e idiopatica 6/40 (15%), otra sospecha diagndstica fue
disgenesia de cuerpo calloso 5/40 (12.5%). Por tanto el diagndstico prenatal de Estenosis de acueducto de Silvio se sospechd en
48/117 (41%), de los cuales se confirmaron postnatalmente 33/48 (68.7%), como segunda etiologia mas frecuente pre y postnatal fue
sindromes asociados a Dandy Walker, alteraciones de la migracidn, cromosomopatias y disgenesia-agenesia de cuerpo calloso. (Tabla
3-4). Con relacidn al seguimiento ultrasonografico, podemos comentar, similar a la literatura establecida, que las ventriculomegalias
severas asociadas a estenosis de acueducto de Silvio, se presentan mas temprano en el embarazo y evolucionan frecuentemente a
ventriculomegalia rapidamente progresiva o macrocraneo, asi también el hecho de que los estudios de neuroimagen ayudan a
establecer una posible etiologia de la VMS e incrementa la deteccion de trastornos de migracidon y disruptivos. Los resultados
perinatales reportan como la principal via de nacimiento la cesarea electiva en un 93.1%.

Conclusiones: El diagndstico de ventriculomegalia severa es un hallazgo prenatal, que requiere de una evaluacidn interdisciplinaria y
seguimiento estrecho; en nuestro estudio la prevalencia de VMS fue de 1,28 por 1000 RN. Clasificar las VMS en aisladas y no aisladas
facilita el inicio del protocolo de estudio para dicha patologia; observamos en nuestro estudio que la VMS triventricular se asocia a una
etiologia obstructiva tanto en las VMS aisladas, como en las no aisladas, la cual progresa a macrocraneo mas frecuentemente
38/117(32,4%). La VMS con sospecha de cromosomopatias y/o sindromes asociados, tuvo un 100% de alteraciones utrasonograficas
intra y extracraneales. La tasa de mortalidad total que se reportd en este estudio fue de 26/117 (22.1%); similar a la reportada en la
literatura para la VMS.

PALABRAS CLAVE: Ventriculomegalia severa fetal; ventriculomegalia rdpidamente hipertensiva, macrocraneo, Hidrocefalia; Diagndstico
prenatal.

Introduccion

La Ventriculomegalia es uno de los hallazgos mas comunes en
el ultrasonido obstétrico, la Ventriculomegalia (VM) tiene una
prevalencia 0.3 — 2% o de 0.3 a 1.5 en 1000 nacimientos.
Hablamos de VM cuando los ventriculos laterales miden >10
mm. La referencia del plano éptimo para su medicion, es la
identificacién de la fisura parieto-occipital y del eco medio en
posicién horizontal. Se debe realizar la medicidn a nivel del
glomus de los plexos coroideos, trazando una linea
perpendicular al eje longitudinal de los ventriculos laterales y
colocando los calipers en la parte interna de las paredes
ventriculares 2

La ventriculomegalia Severa (VMS), se define como la
dilatacién de uno o ambos los ventriculos laterales cerebrales
>15 mm, observado de forma prenatal (después de las 15,
hasta las 40 semanas de gestacion). 23

La VMS es un diagndstico descriptivo de un proceso patolégico,
que puede resultar de numerosas causas, tales como
obstruccidn, alteraciones en el desarrollo, procesos
destructivos, infecciones congénitas, alteraciones
cromosémicas y en algunos casos no hay una causa

determinada ni antes ni después del nacimiento(idiopatica).
3

Es importante hacer la descripcién en cuanto a si este
hallazgo se encuentra de forma unilateral, bilateral, o bien
diferenciar la VMS que se encuentra de forma aislada
(VMSA en adelante); no asociada a otras alteraciones, de la
Ventriculomegalia no aislada (VMSNA en adelante), es decir
en presencia de otras anomalias intra o extracraneales.

La presentacién prenatal es usualmente al momento del
Ultrasonido de segundo trimestre (estructural), por lo que
esta indicada una evaluacidn detallada con neurosonografia
para buscar posibles causas, realizar el screening de
infecciones congénitas, ademas de complementar con IRM,
asi como anticuerpos antiplaquetas, en caso de madre con
Trombocitopenia Inmune.”?

Cuando se realiza el diagndstico de VMS en el feto, es un
reto para el médico, debido a que el seguimiento evolucion
y prondstico es individual segun el caso, por lo que conocer
la historia natural y la evolucién en la etapa prenatal es de
gran utilidad en el seguimiento, la importancia de
diferenciar la severidad de la VMS y sus asociaciones radica
en el abordaje diagndstico y en la consejeria prenatal. 43



Objetivos:

Conocer la prevalencia de ventriculomegalia severa
(VMS), estudiar la evolucion de los casos diagnosticados
prenatalmente, realizar el seguimiento ultrasonografico
y el diagndstico postnatal de los recién nacidos.

Métodos

Estudio observacional retrospectivo de los casos de VMS
diagnosticados prenatalmente mediante ecografia en
nuestro centro. Las pacientes se captaron de los archivos
del departamento de Medicina Materno Fetal del
Instituto Nacional de Perinatologia en México D.F. desde
Enero 2001 a Enero 2016 donde se eligieron los casos
con el hallazgo de ventriculomegalia severa, los cuales se
dividieron en dos grupos: VMSA (40) y VMSNA (77),
realizando una revision del expediente clinico de la
madre y del recién nacido de forma retrolectiva para
obtener los datos necesarios del estudio.

De acuerdo con las normas del comité ético de
investigacion clinica, se trata de un estudio que no
identifica al individuo, garantizando la confidencialidad,
por lo que la investigacion actual se considera como
“Investigacidn sin riesgo” para las pacientes.

Los datos obtenidos se integraron en una base de

datos en Excel y se evaluaron
posteriormente en el programa de analisis estadistico
SPSS version 20. Se realizé estadistica

descriptiva, para las variables cualitativas, se utilizaron
medidas de frecuencia expresadas en porcentajes y para
las cuantitativas medidas de tendencia central (media,
mediana), asi como medidas de dispersion (desviacion
estandar).

Resultados

En el periodo comprendido del 2001-2016 se
diagnosticaron en nuestro centro mediante ecografia
obstétrica 133 casos de fetos con VMS, de los cuales 7
nacieron fuera del Instituto y 9 tenian el expediente
incompleto. Se ingresaron 117 pacientes que cumplieron
los criterios de inclusion. Calculado respecto al total de
partos acontecidos en este periodo (103,625), la
prevalencia de la VMS fue del 1.28%

Caracteristicas demograficas

La edad media de las pacientes fue de 29 +4.4 afios (19-
42). De estas gestantes, 41 eran primiparas y 76
multiparas, de las cuales 8(6.8%) presentaban
antecedentes obstétricos de malformacién fetal (tres
hidrocefalias, dos cardiopatias no especificadas, dos
labio y paladar hendido y una gastrosquisis). De estas
pacientes con antecedente de hijo con malformacion,
dos presentaron sospecha de feto con estenosis de
acueducto de Silvio (EAS). De los antecedentes
patolégicos, se reportan enfermedades crénicas
15/117(12.8%) Tabla 1.

Tabla N° 1 Caracteristicas demogréficas

Caracteristica Frecuencia Porcentaje
EDAD PROMEDIO 29 +4.4
Estado civil
e casada 57 48.7%
e soltera 35 29.9%
e union libre 25 18.8%
Escolaridad
e Bachillerato 27 23 %
e Primaria 35 29.9%
e Secundaria 44 37.6%
e Universitaria 11 9.4%

Antecedentes obstétricos

e  Primiparas 41 35%
e Multipara 76 B
«  Hijo previo con 3 hidrocefalias 6.8%

malformacion - Genelapies
2 labio y paladar
hendido

1 Gastrosquisis

Antecedentes patoldgicos

e HASC 5 4.2%
e Diabetes 4 3.4%
e Hipotiroidismo 3 2.5%
e Epilepsia 2 1.7%

1 0.8%

e  Artritis reumatoide

Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo Clinico Instituto Nacional de Perinatologia 2016

Seguimiento ultrasonografico

En 49 de las pacientes (41,8%) se realiz6 el diagndstico de VMS en
el segundo trimestre, y de estas 33 tenian al menos dos
evaluaciones ultrasonograficas, 11 tenian tres evaluaciones
ultrasonograficas y 5 solo contaban con una evaluacién
ultrasonografica, con un tiempo promedio transcurrido entre cada
evaluacién de 3 semanas (4 dias), con un rango de 2 dias a 6
semanas.

En 68 pacientes (58,1%) se realizd el diagndstico en el tercer
trimestre, de las cuales, 41 tenian dos evaluaciones por ultrasonido
y 27 solo contaban con un ultrasonido de seguimiento; la edad
promedio al diagndstico fue de 29.4 (+4.49) semanas.




El didametro promedio de los ventriculos laterales, fue de
19.5mm (%5), con 38 casos de macrocraneo (32.4%), de los
cuales 11/38 (28.9%), se reportaron como VMS rapidamente
progresiva, 3 de estas se describieron como VMSA (dos
hidranencefalias y una estenosis de acueducto de Silvio) y 8
como VMSNA (cuatro estenosis de acueducto de Silvio, dos
Sindromes de MASA ligadas al X, un teratoma supratentorial
y una esquizencefalia de labio abierto). En el grupo de
macrocraneo diagnosticado prenatalmente, el promedio de
la circunferencia cefédlica en el ultimo ultrasonido fue de
41.78+1,28 cm, y DPB 10.98+0.78 cm con diametros
craneales fuera de rango para edad gestacional y sexo.
Segln los hallazgos ultrasonograficos las 117 pacientes se
dividieron en dos grupos para la descripcion de sus
resultados, en el grupo 1 de VMSA 40 pacientes, de estas
solo 2 se definieron como VMS unilateral y el grupo 2 de
VMSNA 77 pacientes, de las cuales 9 se definieron como
VMS unilateral. Respecto a la progresion de la VMS en el
grupo 1, 15/40 (37.5%) presentaron progresion, 9/40 (22.5%)
se mantuvieron estables, 3/40 (7.5%), presentaron regresion,
13/40 (32.5%), no tenian segunda  evaluacién
ultrasonogréfica. En el grupo 2, 42/77 (35.8%) presentaron
progresion, 14/77 (11.9%) se mantuvieron estables, ningln
caso presentd regresion, 21/77 (17.9%) no tenian segunda
evaluacion ultrasonografica.

De las pacientes del grupo 1(VMSA), se reportaron 6/40(15%)
recién nacidos con alteraciones asociadas al nacimiento: uno
con paladar hendido unilateral, uno ptosis palpebral y
desviacién de comisura labial, uno con pie equino varo, uno
con dismorfias faciales (retrognatia, puente nasal ancho,
filtrum corto, labio superior en V invertida, hemangioma en
cuello), uno con implantacion baja de orejas y cordon
umbilical, foseta sacra y talén prominente, uno con defecto
transverso en mano izquierda y pie equino varo bilateral. Esto
podria deberse a que estas pacientes, llegaron tardiamente a
la evaluacidén ultrasonografica y a la baja sensibilidad del
ultrasonido para detectar malformaciones en el tercer
trimestre.

En el grupo 2(VMSNA), el 100% presento alteraciones
asociadas al nacimiento; la principal sospecha diagnostica
prenatal, fue la etiologia obstructiva 26/77 (22.2%),como
segunda etiologia mas frecuente fue sindromes asociados a
Dandy- Walker 13/77(12.9%), seguido de alteraciones de la
migracion 'y cromosomopatias  8/77(6.8%), idiopatica
7/77(5.9%), menos frecuentes disruptivas 6/77(5.1%), falla de
clevaje 5/77(4.2%), agenesia de cuerpo calloso 4/77(3.4%) y
masas tumorales .

Las Tablas 8 y 9, muestran la correlacién de los hallazgos
ultrasonograficos prenatales y de los estudios
complementarios y de neuroimagen, con los que se establecid
una sospecha diagndstica al egreso o defuncién del RN.

Tabla 2. Grupo 1 (VMSA) Comparacién del diagndéstico prenatal y postnatal

Diagnostico prenatal Diagnostico postnatal

22 Ventriculomegalia obstructiva | 12 Estenosis de acueducto de Silvio

(55%) (Estenosis de acueducto de Silvio 5 Estenosis acueducto de Silvio mas disgenesia de cuerpo calloso
1 Enfermedad de Hirschprung + Estenosis de acueducto de Silvio
1 Holoprosencefalia semilobar
1 Hidranencefalia
1 Mosaico tetrasomia (46,XY+9HQ+)
1 Variante normal

5 disgenesia de cuerpo calloso 5 1 Agenesia de cuerpo calloso

(12.5%) 4 Disgenesia de cuerpo calloso

6 Idiopatica (en protocolo de | 1 Lisencefalia +disgenesia cuerpo calloso+ Bloqueo AV 2° grado.

(15%) estudio) 1 Lisencefalia
2 Agenesia de cuerpo calloso-Disgenesia de cuerpo calloso
1 Estenosis de acueducto de Silvio
1 Displasia-fronto-nasal

6 Disruptiva-vascular 3 Hidranencefalia

(15%) 2 Esquizencefalia de labio abierto izq+ Disgenesia cuerpo calloso
1 Porencefalia

1 Defecto de migracion. 1 Lisencefalia

(2.5.%)

40 40

Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de Perinatologia INPer 2016




Tabla 3. Grupo 2 (VMSNA). Comparacion de diagnostico prenatal y diagnéstico postnatal.

Diagnoéstico Prenatal n=77

Diagnéstico Final al egreso/defuncién

26
(33.7%)

19 obstructiva (EAS)

7 Obstructiva (ligadas X)

A ON & A AN A AW A oo,

Estenosis del acueducto de Silvio

Estenosis del acueducto de Silvio+ Infeccién por CMV
Estenosis del acueducto de Silvio+ Moebius
Estenosis del acueducto de Silvio + DCG
Mosaico-tetraploidia (46,XX/92XXX)
Trisomia 18

Holoprosencefalia semilobar
Holoprosencefalia- Hidranencefalia
Estenosis de Acueducto de Silvio-ligado X
Trisomia 21

secuencia VACTERH

Estenosis de Acueducto Silvio-ligado X

Lisencefalia (tubulinopatia)

13
(16.8%)

Otros sindromes asociados
10 Dandy-Walker

3 sindromes génicos

Dandy-Walker

Dandy-Walker+ CMV
Hidranencefalia (Walker Warburg)
Walker Warburg

Walker Warburg

Hidroletalus (sindrome de Fraiser)

8
(10.3%)

Cromosomopatias

Trisomia 18

Trisomia 13

Tetrasomia Pallister killian por tetrasomia 12p
Sindrome de Jouberth

Secuencia VACTERL

Estenosis de acueducto de Silvio mas isomerismo izq.

8
(10.3%)

Alteraciones de la migracion

Esquizencefalia de labio abierto

Esquizencefalia izq. + quiste interhemisférico+ ACC

Lisencefalia (Walker-Warburg)

Quiste interhemisférico

Microcefalia (Smith-Lemli-Opitz)

Disruptivo (infeccion, vasculares)

Hidranencefalia

Infeccion por Citomegalovirus y Toxoplasma
Infeccion por Toxoplasma

Esquizencefalia-labio abierto parietooccipital izq.
Porencefalia

Holoprosencefalia alobar (Sx. Neu-laxova)

Falla de Clevaje

Holoprosencefalia lobar (embriopatia diabética)- 1 Semiliobar
Holoprosencefalia semilobar/ Pb. Sx. Adams-Oliver
Walker Warburg

Agenesia de cuerpo calloso

N NN = N2 & a4 A A aAala A A a nla A A A a oW

Agenesia de cuerpo calloso

Estenosis de acueducto de Silvio mas DCC




7 Otras

(9.0%) 4 |diopatica 1 Lisencefalia (probable Walker Warburg)
1 Lisencefalia
1 Sindrome de Fryns.
1 Estenosis de acueducto de Silvio

3 Masas-tumores 1 Hidranencefalia+ ACC

1 Quiste subaracnoideo mas malformacion AV
1 Teratoma supratentorial

77 100% 77 100%

Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de Perinatologia INPer 2016

Via de nacimiento e indicacion

La via de nacimiento fue cesdrea 109/117 (93.1%), las
indicaciones de la cesarea fueron 37/109 (33.9%) electivas
por indicacion materna, 72/109 (66%), fueron cesareas
electivas por indicacidon fetal. Tabla 4 De los 38 fetos que
hicieron macrocraneo se resolvieron por cesarea en un
rango de 1-2 dias posterior al reporte de diametros
craneales fuera de rango; las cuales fueron programadas
por médico tratante. 8/117(6.8%) pacientes se resolvieron
via vaginal, 3 en el segundo trimestre de gestaciony 5 en el
tercer trimestre de gestacion, dos pacientes con
diagndstico final de obito fetal y trisomia 18 (47,XY+18),
un dbito con trisomia 21(47,XY+21), un &bito con trisomia
13, tres fetos con Dandy Walker y un parto inducido por
macrocraneo con sospecha de estenosis de acueducto de
Silvio (EAS).

Diagnostico de macrocraneo al hacimiento

En la evaluacidn al nacimiento, se reportaron 66/117 (56.4%),
pacientes con macrocraneo, en este grupo se encontraron los
fetos con el hallazgos de macrocraneo prenatal 38/117
(32.4%). Este incremento en la evaluacion de macrocraneo al
nacimiento, con respecto a la evaluacién prenatal, se debe
probablemente a que en el Instituto, los neonatologos
contintdan usando las curvas de Lubchenco y Battaglia, para
percentilar el perimetro cefalico, dichas curvas utilizan el p90
como punto de corte para macrocraneo; en la literatura
internacional utilizan las curvas de la OMS que utilizan p95

15
como punto de corte .

Hidrocefalia postnatal

Se consiguid el seguimiento posnatal de 91/117 (77.7%), se
perdieron 26/117 (22.2%), de los cuales 4 fueron dbitos
por cromosomopatia, 11 se reportaron como Muerte
neonatal temprana, 2 fueron terminacidén electiva del
embarazo y 9 fueron traslados a otro hospital al
nacimiento. De los 117 RN, se reportaron 59/117 (50.4%),
con diagnodstico de hidrocefalia clinica y/o estudios de
gabinete, evaluados por médico especialista neonatologo o
neurocirujano neonatal, y de estos 22/59 (37.2%) fueron
candidatos a derivacién ventriculo-peritoneal, de los
cuales, 9 posterior a la colocacién de la valvula se perdié
seguimiento, por su traslado a otra unidad hospitalaria, 8
se reportaron al primer mes de vida, con adecuada
evoluciéon y sin hidrocefalia, 3 se reportaron con
recolocacion valvular con mala evolucién, y dos
presentaron muerte neonatal temprana por sepsis
neonatal. De los otros 37/59 (62.7%), RN con hidrocefalia
postnatal, en 17 se inicié tratamiento médico (puncion
lumbar y/o anticonvulsivante) y los otros 20 RN se les
ofrecié cuidados paliativos, por mal prondstico neonatal.

Por otro parte los RN sin criterios de hidrocefalia
31/117(26,4%), En 12/31(38.7%) recién nacidos, se decidié
cuidados paliativos, por mal prondstico neuroldgico y
19/31 (61.2%) solo ameritaron vigilancia y manejo medico
de convulsiones, con prondstico reservado a evolucion. El
promedio estancia hospitalaria fue de 21 dias de vida, con
una minima de 5 dias y una maxima de 45 dias. Tabla 5.




Estudios de neuroimagen y laboratorio

De los 117 pacientes incluidos, hubo 2 terminaciones
legales del embarazo y 7 muertes intrauterinas, por lo
que de los 108 RN vivos a 89/108 (82.4%), se les
realizdé al menos un estudio de neuroimagen, 19/108
(17.5%) no fue posible realizar ningun estudio de
neuroimagen, debido a que dos se trasladaron a otra
unidad hospitalaria al nacimiento y 17 presentaron
muerte neonatal temprana; de estos ultimos a 13/17
(76.4%), se les realizo necropsia. De los estudios de
laboratorio (perfil TORCH o cariotipo), se realizaron a
87/117 (74.3%), durante el control prenatal o al
nacimiento. Los detalles de los estudios se describen
en la tabla 6.

DISCUSION

En la literatura mundial se reporta una prevalencia de
ventriculomegalia severa de entre 0.65 — 7.8 en 10000
nacimientos, en nuestro estudio encontramos una
prevalencia que ha aumentado desde 2001 que era 0.3/
1000 hasta el 2016 en donde se reporté una prevalencia
de 1.28/1000 RN, es posible que esto sea debido a que
el Instituto es un centro de atencién de tercer nivel y de
referencia a nivel nacional, en donde se da seguimiento
a estos casos. En nuestro estudio, con una revision de
15 afios (2001-2016), se analizaron 117 casos de VMS de
los cuales 40/117 (34.1%) se reportaron como VMSA en
el seguimiento ultrasonografico, 77/117 (65.8%), se
reportaron como VMSNA y en estos dos grupos solo
hubo 9/117 (7.6%), casos de ventriculomegalia
unilateral (2 aisladas y 7 asociadas a otras alteraciones).
Parecido a lo reportado en el estudio de Liz McKechnie
et al. Que reporto VMSA en el 40% y VMSNA en el 60%,
esto tomando en cuenta que este estudio, también se
realizé en un centro de tercer nivel.”>. En cuanto al
seguimiento la edad promedio a la que se realizd la
primera evaluacién de la ventriculomegalia fue de 29.0
+1, con un promedio de la medicién de los ventriculos
de 19.55 mm en el ventriculo derecho y 19.54 mm en
el ventriculo izquierdo. Durante el seguimiento prenatal
en 55/117(47%), no se realizd una segunda evaluacion
ultrasonografica, por su ingreso tardio al Instituto, por lo
que la evolucién de la ventriculomegalia se describié en
62/117 (52.9%) pacientes, de las cuales 29/62(46.7%),
presentaron progresion de la ventriculomegalia, 30/117
(48.3%), se mantuvieron estables y 3/62 (4.8%),
presentaron regresion. Estos hallazgos son comparables
con el estudio Nan Chu et al. En el 2016, el cual tuvo un
seguimiento de 10 afios, reportando una edad
gestacional promedio de 29.1 semanas y una medicién
promedio del ventriculos derecho e izquierdo de
18.143.4 y 16.916.5 respectivamente, en 34 casos de
VMS reportd una progresion de 42.9%, regresion de 5%
y estable 51.9%, los cuales se muestran muy similares a
los de nuestro estudio.

Tabla 4: Via de nacimiento y Macrocraneo

VARIABLE

Via de Nacimiento
Cesarea

Parto

Macrocraneo
prenatal

Macrocraneo  al
nacimiento

GRUPO
(VMSA)
40

40 (100%)

GRUPO 2
(VMSNA)

n =77

69(89.6%)

TOTAL
n=117

109 (93.1%)

16 (40%)

24 (60.%)

8(10.3%)
22(28.5%)

42(54.5%)

8 (6.8%)
38 (32.4%)

66(56.4%)

Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de Perinatologia INPer 2016

Tabla 5. Grupo 2. Seguimiento Postnatal.

VARIABLE

Seguimiento
Hidrocefalia
postnatal

Tx. Quirdrgico
Tx. Medico

Cuidados
paliativos

Sin hidrocefalia
postnatal

Manejo medico

Cuidados
paliativos

Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de
Perinatologia INPer 2016

GRUPO 1
(VMSA)
n=40

34(29%)

21(52.5%)

10 (25%)
7 (17.5%)

4 (10%)

13(32.5%)

9 (22.5%)

4 (10%)

GRUPO 2
(VMSNA)
n=77

56(72.7%)

38(49.3%)

12(15.5%)
10(12.9%)

16(20.7%)

18(23.3%)

10(12.9%)

8(10.3%)

TOTAL
n=117

91(77.7%)

59(50.4%)

22(37.2%)
17(28.8%)

20(17.0%)

31(26.4%)

19(61.2%)

12(38.7%)




Tabla 6. Estudios complementarios
GRUPOS VMSA n VMSNA n=77 TOTAL
=40 N=117
TORCH 21(52.5%) 26(33.7%) 47(40.1%)
CARIOTIPO 16(40%) 51(66.2%) 67(57.2%)
Anormales  46,XY+9HQ  T18 (3), 7 (5.9%)
T21 (1),
T13 (1)
Tetrasomia12p
USG TF 35(87.5%)  50(64.9%) 85(72.6%)
TAC 18(45%) 24(31%) 42(35.8%)
POSTNATAL
RM 2 (5%) 4(5.1%) 6(5.1%)
PRENATAL
RM 10(25%) 17(22%) 27 (23%)
POSTNATAL
NECROPSIAS 4 (10%) 9 (11.6%) 13 (11%)
Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de
Perinatologia INPer 2016

Estos resultados son similares, debido a que solo evalian la
progresion de los casos de VMS; sin embargo, la mayoria de estudios
reportan el seguimiento de la ventriculomegalia, clasificandola en
leve (10.0-11.9 mm), moderada (12.0-14.9 mm) y severa (>15.0 mm),
reportando de manera general una progresion del 15.7%, regresion
del 34% y sin cambios del 55.7%. En nuestro estudio, a pesar del
ingreso tardio al control prenatal, se dio seguimiento a 62/117, en
donde se observd que la progresion de la VMS es mayor.

En cuanto a VMS con anomalias asociadas el estudio de Pietro Galioti
et al. en el 2009 describe un 60% de VMSNA, siendo los diagndsticos
mas comunes espina bifida y Malformacién de Arnold Chiari, sin
embargo reporta otras anomalias asociadas, como la estenosis de
acueducto de Silvio, obstruccidn del foramen de Luschka y Magendie,
complejo Dandy-Walker, tumores, alteraciones de la migracién como
Esquizencefalia, alteraciones de la proliferacion como megalencefalia
o microcefalia, agenesia de cuerpo calloso, holoproscencefalia,
procesos destructivos y sindromes asociados.

Esto se ha reportado en distinta literatura, como el estudio de Jan
Weichert en el 2010 en donde incluyo 30 casos de VMS. Dividié las
alteraciones asociadas en anomalias de SNC (50-60%); en donde por
orden de frecuencia incluyen los defectos de tubo neural, agenesia
de cuerpo calloso, estenosis de acueducto de Silvio, alteraciones
extracraneales; dismorfia craneofacial, asociacion VACTERL y génicas;
que incluyen aneuploidias y translocaciones 19

Otros Estudios que analizan la etiologia de Ia
ventriculomegalia como el de Chiu et al. Reportan su
asociacion con anormalidades cromosdmicas con un
rango de 4-14%%"

En nuestro estudio, no incluimos pacientes con defectos
de tubo neural, debido a que el protocolo de estudio y
el prondstico esta mejor establecido que otras
etiologias; en nuestros resultados, la VMS se asoci6 en
un 84/117 (71.7%) a alguna anomalia asociada
postnatalmente, esto debido a que 7/40 (12.9%), de
fetos que fueron clasificados como VMSA, tuvieron
alguna alteracidon al nacimiento; estos resultados se
comparan con el estudio de Nan Chu et al. En donde de
el 64.7% de los casos con VMS tenian anomalias
asociadas, muy similar a lo reportado por Breeze et al,
con un total de 54% de anomalias asociadas, por lo que
a pesar de las diferencias generales en la poblacién,
nivel socioecondmico o estudios de imagen, nuestro
centro demuestra la misma prevalencia de anomalias
asociadas al nacimiento, reportadas en estos
estudios.”*"

Por tanto durante el seguimiento prenatal de los casos
de VMSNA (grupo2) el 77/77(100%), tuvo alguna
anomalia asociada al nacimiento; de forma prenatal el
hallazgos mas frecuente en el grupo de VMSNA fue la
hidrocefalia  triventricular, asociada a etiologia
obstructiva, la cual se sospechd en 26/77(33.7%),
seguido de malformaciéon Dandy -Walker 10/77(12.9%),
alteraciones de la migracion y marcadores para
aneuploidias 8/77 (10.3%) Tabla 3. La sospecha
diagnostica prenatal es variable; Ganglioti et al, ha
reportado en estudios previos que esto depende del
grado de ventriculomegalia y anomalias asociadas, en el
estudio de Andrew C; sobre resultados neonatales de
20 casos de VMS, encontré como principales hallazgos,
Arnold Chiari Il, porencefalia, etiologia obstructiva mas
agenesia de cuerpo calloso. Estos resultados difieren de
los hallazgos en nuestro estudio debido a que
incluyeron defectos de tubo neural, ademas el 50% de
los casos, solicito la interrupcion del embarazo antes de
las 24 semanas, sin seguimiento en estos casos 18, en
comparacion con nuestro estudio, solo dos casos
solicitaron interrupcién del embarazo y es mayor el
nimero de casos.

Un tema importante a considerar son las infecciones
congénitas, especialmente toxoplasmosis y
Citomegalovirus (CMV), debido a que se ha reportado
en la literatura una prevalencia del 10-20 % en casos de
VMS *'® Durante nuestro analisis de resultados,
reportamos 9 sospechas clinicas de infeccién congénita,
de los cuales se confirmaron 4 casos (3.4%), dos casos
positivos para toxoplasmosis y dos para CMV, sin
embargo es importante mencionar que el diagndstico se
realizé con el perfil TORCH e Ig M especifica, estudios
que tienen baja sensibilidad, dependen de la etapa
clinica de la enfermedad y de la seroconversion
materna, sin embargo, las infecciones congénitas se
asocian principalmente a procesos disruptivos,
vasculares, por lo que ante la sospecha prenatal esta
recomendado el Screening con perfil TORCH vy estudios
de PCR pre o postnatalmente B



Tabla 7. Terminaciéon del embarazo, mortalidad prenatal y postnatal de VMS

Terminacién del embarazo 0
Muerte intrauterina 2
Muerte neonatal temprana 3
Mortalidad 5 (4.2%)

VMS aislada n=40

VMS no aislada n=77
2

5

14

21 (17.9%)

Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de Perinatologia INPer 2016

Con respecto a las alteraciones cromosémicas y VMS, en
nuestro estudio a 67 casos se les realizo cariotipo, de los
cuales 7(5.9%), se reportaron con alteraciones; 6 para el
grupo de VMSNA y 1 para el grupo de VMSA Tabla 6, en la
cual se muestran 3 casos de trisomia 18, 1 caso de
trisomia 21 y trisomia 13, un caso de tetrasomia 12p y un
caso de mosaicismo 46,XY+9HQ, diferente al estudio de
Chiu et al, que reporto una prevalencia de 9.8%; esto
puede explicarse por otros estudios como el de, Gaglioti
et al. 2005, quien ha reportado que el grado de
ventriculomegalia no es un predictor para aneuploidias;17
Sin embargo debido a la etiologia multifactorial de la VMS,
sobre todo cuando existe historia positiva de evento
obstétrico adverso o antecedente de hijos con
hidrocefalia, la VMS se ha relacionado con susceptibilidad
genética, por lo que  surge la necesidad de realizar
cariotipo como protocolo de estudio, ya que es de gran
utilidad en el proceso de consejeria genética.

En lo que respecta a la correlacion del ultrasonido
prenatal con los hallazgos postnatales, se ha reportado
una sensibilidad operador dependiente que va del 35-75%
y una especificidad hasta del 85% segun la bibliograf|’a.6'9
asi como se ha establecido su utilidad, se han descrito sus
limitaciones sobre todo para trastornos de la migracién
como agiria, polimicrogiria, atrofia, vasculopatia,
principalmente. Bla IRM fetal, puede incrementar la
deteccidn de lesiones de sustancia blanca y polimicrogiria
principalmente.

En este estudio en el grupo 1 VMSA se reportaron 7/40
alteraciones asociadas al nacimiento, las cuales se
describieron previamente, esto es posible, debido a que
son casos con evaluaciones realizadas en el tercer
trimestre, por su ingreso tardio al instituto, tres de estos
casos se asociaron con lisencefalia, evaluada
postnatalmente por IRM, lo cual puede ser debido a que
el ultrasonido no es un método ideal para evaluar esta
asociacion. En este grupo la principal sospecha
diagnodstica fue la etiologia obstructiva 22/40 (52.5%),
seguido de etiologia disruptiva-vascular 6/40 (15%),
idiopatica 6/40(15%), disgenesia de cuerpo calloso
5/40(12.5%) y 1 defecto de migracion, la comparacién con
los diagndsticos postnatales se muestran en la Tabla 2

En el grupo 2 VMSA, se encontraron el 100% de
alteraciones asociadas, por lo que en este grupo se
realizaron 50/77 (69.8%) ultrasonidos transfontanelares,
24/77(31.1%) TAC postnatales, 21/77 (27.2%) IRM, de las
cuales cuatro fueron de forma prenatal.

Uno de los estudios mas grandes que evalud
ventriculomegalia, es el de Ganglioti et al en el 2005, que
incluyo 176 casos de ventriculomegalia, sin embargo solo
60 eran casos de VMS, con una tasa reportada de estudios
de cariotipo del 6.2%, screening con perfil TORCH 17%,
estudios de neuroimagen 26%; porcentajes mucho
menores con respecto a los que se reportan en nuestro
estudio. Tabla 6

GRUPO 1 VMSA: CORRELACION DEL DIAGNOSTICO
PRENTAL Y POSTNATAL

De las 117 pacientes, durante el seguimiento
ultrasonografico, se clasificaron en grupo 1(VMSA n=40) y
en grupo 2 (VMSNA n=77). Con respecto al grupo 1 de
forma prenatal 22/40(52,5%), se sospechd de etiologia
obstructiva (EAS), de los cuales se confirmaron
18/22(81.8%) postnatalmente, agregandose a este
diagndstico cinco casos, disgenesia de cuerpo calloso,
diagndstico que se complementd con TAC y RM, esto es
porque estos estudios de neuroimagen, permiten una
mejor evaluacién del tejido cerebral; la asociacién EAS y
DCC esta reportado en la literatura hasta en un 25-47% de
los casos.”! en 4/22 (18.1%)pacientes se descartd EAS, de
las cuales en una se confirmé Holoprosencefalia semilobar
por TAC, en donde se reportd ausencia del CSP, otro caso
se reportd hidranencefalia por UTF, esto puede ser parte
de la evolucidon de una VMS, en donde ya se reportaba
tejido cerebral escaso , otro caso se reporté como VMS
asociada a mosaico tetrasomia 46,XY+9HQ+, sin embargo
este caso no cuenta con estudio de neuroimagen, por lo
que de forma prenatal se presentd con hidrocefalia
triventricular y macrocraneo, sin otras alteraciones, un
ultimo caso reportado prenatalmente como VMS, el cual
durante su seguimiento presento regresion, (VL 23mm a
VL 16mm), en la TAC se reportd sin VMS, variante normal,
la regresién de la VMS se ha reportado en la literatura en
menos del 4%, cuando no se asocia a otras alteraciones,
como en este caso. La segunda sospecha diagnédstica en
el grupo 1 fue disruptiva en 6/22(15%), de las cuales se
corroboraron 4/6(66.6%), tres hidranencefalias,
confirmadas por UST y una porencefalia, esta ultima se
confirmé IgM positivo a CMV y TAC, en este caso se
reportd prenatalmente y postnatalmente calcificaciones
en area hepdtica. Dos pacientes cambiaron el diagndstico
a Esquizencefalia de labio abierto mas DCC, corroborado
por IRM, este estudio reporto alteraciones de la migracién
y comunicacidn con el ESA; estos hallazgos se explican
segun Addario et al. Por el incremento hasta de un 14 %
de la IRM para detectar alteraciones de sustancia blanca v




El tercer diagndstico mas frecuente en el grupo 1, fue la
etiologia idiopatica 6/22(15%), debido a que el hallazgo
prenatal, principalmente reportado fue uUnicamente la
VMS asimétrica y de estos solo tuvieron un seguimiento
ultrasonografico. De estos casos el diagndstico postnatal
confirmado por TAC fueron dos casos de Lisencefalia, un
caso de displasia cerebro-fronto-nasal por IRM que
reporto paquigiria y micrognatia, dos agenesia de cuerpo
calloso y un caso de EAS. Otros diagndsticos de sospecha
como la disgenesia de cuero calloso 5/22(12.5%)y a 1 caso
de alteracién de la migracidn tuvieron una correlacion del
100% en el diagndstico prenatal y postnatal, todos
corroborados por TAC y el ultimo por IRM, estas pacientes
tuvieron en comudn un seguimiento estrecho con 3 o mas
evaluaciones prenatales. (Tabla 2 y 8)

GRUPO 2 VMSNA: CORRELACION DEL DIAGNOSTICO
PRENTAL Y POSTNATAL

De las 117 pacientes, durante el seguimiento
ultrasonografico, se clasificaron en grupo 2(VMSA n=77.
Con respecto al grupo 2 de forma prenatal 26/77(33,7%),
se sospechd de etiologia obstructiva (EAS), de los cuales
se confirmaron 18/26(69.3%) postnatalmente, incluyendo
7 casos, con sospecha de etiologia obstructiva ligada al X,
de las cuales se confirmaron 6/7, el diagndstico se
complementd con TAC y RM, los cuales permitieron una
mejor evaluacion del tejido cerebral; encontrando 3 casos
de EAS+ DCC, un caso de EAS mas CMV por calcificaciones
intestinales e IgM especifica , en un caso de EAS se integro
sindrome de Moebius por hallazgos al nacimiento de
micrognatia, queratinizacion de globo ocular e hipoplasia
de cerebelo, cabe mencionar que estos diagndsticos
sindromicos son previa valoracion por un médico
genetista. Nueve pacientes cambiaron el diagndstico a
una trisomia 18, una trisomia 21,otro caso se reportd
como VMS asociada a mosaico tetraploidia 46,XY/92XXX
sin embargo este caso no cuenta con estudio de
neuroimagen, por lo que de forma prenatal se presenté
con hidrocefalia triventricular, macrocraneo, arteria
umbilical Unica y foco ecogénico., dos holoprosencefalia,
dos secuencia VACTERH y una Lisencefalia corroborado
por IRM, esta ultima catalogada por genética y neurologia
como probable Tubulinopatia, por alteraciones graves de
la migraciéon neuronal como ausencia de vermis vy
cerebelo, talamos hipoplasico, lo cual también se habia
reportado prenatalmente.

La segunda sospecha diagndstica en este grupo fue
sindromes asociados y de estos principalmente 10/77
Dandy-Walker, de los cuales se confirmaron 8/10(80%),
reportando 4 probables sindromes de Walker —Warburg,
aunque cabe mencionar que estos pacientes tenian
cerebelo hipoplasico y CM amplia, sin embargo la
evaluacién al nacimiento reporto microftalmia, nervios
hipoplasico y Lisencefalia.

En la tabla 3-9, se muestra brevemente que las alteraciones
cromosomias y alteraciones de la migracion fueron la tercera
sospecha diagnéstica 8/77(6.8%), en donde el diagndstico
prenatal se confirmé en 62 y 65% de los casos
respectivamente, los cuales variaron como se ha venido
mencionando por  estudios complementarios de
neuroimagen y cariotipo, seguido por la etiologia idiopatica
7/77 (5.9%), los cuales tres se asociaron a Lisencefalia, uno
con sospecha Walker —Warburg y otro un probable sindrome
de Fryns por su asociacion con hernia diafragmatica vy
dismorfias faciales de Asi otros diagndsticos prenatales
fueron la causa disruptiva 6/77(5.1), en donde se confirm¢ el
diagnostico prenatal en 66% y falla de Clevaje, en donde se
corroboro el diagndstico prenatal en un 80%.

MANEJO NEONATAL

El tratamiento postnatal de cada Recién nacido, se reportan
en la tabla 5, este dependié de la evaluacion del médico
especialista, del desarrollo de hidrocefalia rapidamente
hipertensiva y del prondstico en ese momento. En el grupo 1,
21/40 (52.5%) desarrollo hidrocefalia postnatal, de los cuales
10 fueron candidatos a derivacidn ventriculoperitoneal, 7 a
tratamiento médico y 4 cuidados paliativos y del grupo 2,
38/77 (49%) desarrollaron hidrocefalia postnatal, 12 fueron
candidatos a derivacion ventriculoperitoneal, 10 a
tratamiento médico y 16 a cuidados paliativos.  El manejo
postnatal en todos los estudios reportados, depende de la
sospecha diagndstica, de las alteraciones asociadas y
principalmente de la relacion ventriculomegalia y tejido
cerebral.

Segln autores como Ali Ulas Tugcu et al. El cual realizé un
estudio de serie de casos y retrospectivo en el 2014, para
describir los resultados perinatales de casos con
Ventriculomegalia, reporto que un didametro ventricular
mayor a 15 mm y anomalias asociadas como un indicador de
pobre prondstico 16, En nuestro estudio , se reportaron
22/117 (27.3%) RN con manejo paliativo, por mal prondstico
fetal, de los cuales 12 eran del grupo de VMSA y 20 del grupo
de VMSNA. Ganglioti et al. Reporto en su estudio de
resultados perinatales, un pobre prondstico en 27.5% de los
casos de VMS, estos resultados coinciden con nuestro
estudio, debido a que ambos estudios solo incluyen casos de
VMS, atendidos en un centro de tercer nivel. La tasa de
mortalidad en este estudio se reporté de 20%, similar a la
reportada en nuestro estudio 24/117 (20.5%), incluyendo 7
muertes intrauterinas y 17 muertes neonatales, debido a que
hubo 2 terminaciones electivas del embarazo en el segundo
trimestre. Tabla 7. Las tasas de mortalidad varian en otros
estudios de 17-50%, esto es debido a que en poblacién
europea, el diagndstico de VMS se realiza en el segundo
trimestre, e incrementa la tasa de terminacion electiva del
embarazo antes de las 24 semanas. Como en el estudio de
Nan Chu, se reporté una terminacién electiva del embarazo
de 51%.



CONCLUSIONES.

Después de analizar los resultados de nuestro estudio,
podemos concluir que la ventriculomegalia severa es un
hallazgo prenatal, que requiere de una evaluacion
interdiciplinaria y seguimiento estrecho, debido a que el
prondstico se considera incierto, hasta que se logra
integrar, alguna sospecha diagndstica y posibles
asociaciones.

Aun asi el prondstico serd incierto hasta completar el
protocolo de estudio y evolucion al nacimiento. Sin
embargo con los resultados mostrados en este estudio se
puede concluir que clasificar las VMS en aisladas y no
aisladas de forma prenatal, facilita el inicio del protocolo de
estudio y seguimiento para dicha patologia.

La primera sospecha diagndstica de forma prenatal en toda
la poblacién fue la etiologia obstructiva (Estenosis de
acueducto de Silvio) 48/117 (41%), la segunda sospecha
diagndsticas mas frecuente fue la etiologia disruptiva-
vascular 12/117 (10.2%), seguida de causa idiopatica 10/117
(8.5%) y agenesia-disgenesia de cuerpo calloso 9/117
(7.6%), principalmente (Tabla 2-3). Por tanto el diagndstico
posnatal mds frecuente en toda la poblacién (117), fue
Estenosis de acueducto de Silvio 37/117(31,6%), 8
acompafiadas de disgenesia del cuerpo calloso y 7 con
diagndstico final de estenosis de acueducto de Silvio ligadas
al X.

Después del analisis del seguimiento ultrasonografico,
podemos concluir, que las ventriculomegalias severas
asociadas a estenosis de acueducto de Silvio, se presentan
mas temprano en el embarazo, se presentan con
ventriculomegalia rdpidamente progresiva o macrocraneo
prenatal y al nacimiento.

El hallazgo de alguna alteracidn intracraneal o extracraneal,
como en el grupo 2 identifican el grupo de la VMSNA, el
cual nos debe alertar a iniciar un protocolo
interdisciplinario, con evaluaciones frecuentes y estudios
complementarios. En este grupo la principal sospecha
diagndstica ultrasonografica fue la etiologia obstructiva
26/77 (33.7%), de los cuales se confirmaron 17/26(65,3%),
que incluyeron 6 Estenosis de acueducto de Silvio ligado al X
y 11 Estenosis acueducto de Silvio con otras asociaciones;
como segunda sospecha diagndstica se encontré sindromes
asociados a Dandy-Walker 10/77(12.9%), de los cuales se
confirmaron 8/10 (80%); y asi como se puede ver en la Tabla
2-3, el diagndstico prenatal se corroboro en mdas del 60%
con el diagndstico postnatal, los hallazgos y estudios de
neuroimagen se pueden ver en las tablas 8-9.

Estd clara la utilidad del ultrasonido prenatal, para detectar
alteraciones intra y extracraneales, asi como los estudios de
neuroimagen complementarios, como el ultrasonido
trasfontanelar (UTF), la utilidad de la Tomografia Axial
computarizada (TAC) para etiologias que requieran mayor
evaluacion como las vasculares, y las Imagenes por
Resonancia Magnética (IRM) postnatal que incrementa un
14% la sensibilidad para trastornos de migracién, disruptivos
y de sustancia blanca. 1

Idealmente deberian ofrecerse de rutina incluso de manera
prenatal, sin embargo en nuestro Instituto, no contamos
con este recurso, sin embargo se pudo realizar en otra
Institucion en 33/117 (28.2%) pacientes que se considerd
necesario; esto debido a que son estudios costeables por la
paciente. El resto de estudios complementarios como el
perfil TORCH, cariotipo y otros estudios Unicamente se
ofrecen prenatal o posnatalmente, segin la sospecha
diagnostica establecida por el especialista, en la tabla 7,
establecemos la frecuencia de estos estudios..

Finalmente podemos concluir que clasificar las VMS en
aisladas y no aisladas, facilita el inicio del protocolo de
estudio. Durante el andlisis de nuestro estudio, el grupo 1
VMSA, tuvo mas alternativas de tratamiento para el recién
nacido, es decir en el grupo de VMSA 17/40(42%), fue
candidato a algun tratamiento para la VMS, ya sea
quirargico 10/40 (52.5%), o medico 7/40(17.5%) ya que
estos tenian mejor evolucién que el grupo 2, de VMSNA, en
el cual se observé menos tasas de tratamiento.

Es decir en el grupo 22/77(28.5%), fueron candidatos a
algin tratamiento para la VMS, ya sea quirlrgico
12/77(15.5%) o médico 10/77(12.4%); esto debido
probablemente a que requieren un abordaje
interdisciplinario para establecer un pronéstico y definir su
manejo, el cual en nuestro centro requiere un promedio de
5-7 dias, tiempo que expone al RN a infecciones
nosocomiales y sepsis

Con respecto a la mortalidad en el grupo 1, se reporté de
5/40(12.5%) y el grupo 2, se describié 21/77(27.2%), mas
del doble que el grupo de VMSA. No contamos con la
evaluacién del neurodesarrolo de estos RN ya que el
promedio de seguimiento en el expediente fue de 25 dias.
La tasa de mortalidad total que se reporté en este protocolo
fue de 26/117 (22.1%); similar a la reportada en la literatura
para la VMS, sin embargo la mortalidad puede variar hasta
un 50%, esto es debido a que en paises europeos la
deteccion mas temprana de la ventriculomegalia
incrementa las tasas de Interrupcion legal del embarazo.



Tabla 8. Grupo 1 (VMSA). Comparacion de diagnostico prenatal y diagnéstico postnatal.

(55%)

4 Disgenesia de cuerpo calloso

5 disgenesia de | VMS 15-16 mm, disgenesia de

(12.5%)

cuerpo calloso cuerpo calloso(2), colpocefalia (2) 1 Agenesia de cuerpo calloso

(4**), Agenesia cuerpo calloso

(1**)

6 Disruptiva- Macrocraneo (2),VMS triventricular, | Macrocraneo 4), 3 Hidranencefalia
(15%) vascular manto cerebral escaso (2), VMS | Hidranencefalia (3*), VMS |2 Esquizencefalia de labio abierto
asimétrica (2), Hidranencefalia (1), asimétrica que comunica con izq+ Disgenesia cuerpo calloso
ESA(2**), DCC(1**) dismorfias | 1 Porencefalia (CMV)

faciales (1), calcificaciones

intrahepaticas(1)**

Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de Perinatologia INPer 2016




Tabla 9. Grupo 2 (VMSNA). Comparaciéon de diagnéstico prenatal y diagnéstico postnatal.

Diagnéstico Prenatal n=77

26
(33.7%)

13
(16.8%)

8
(10.3%)

8
(10.3%)

19 obstructiva
(EAS)

7 Obstructiva
(ligadas X)

sindromes
asociados
10 Dandy-Walker

3 sindromes

génicos

Cromosomopatias

Alteraciones de la

migracion

Principales hallazgos
ultrasonograficos prenatales
(24),

triventricular(19),

Macrocraneo Hidrocefalia
pie equino varo
unilateral(2) , disgenesia de cuerpo

calloso (7), atresia duodenal (1**)

Macrocraneo (7),Hidrocefalia

triventricular(7), pie equino varo(2),

pulgares aductos (7)

VMS, quiste fosa posterior,
cerebelo hipoplasico, ausencia
vermis, CM amplia (10), agenesia
de cuerpo calloso (3) ausencia de
nucleos basales(1)

globo ocular izquierdo hipoplasico
(2), microftalmia (1), Lisencefalia
(2).

VMS, hernia diafragmatica,
hendidura facial, polihidramnios(1)
, quiste subaracnoideo (1), (2),

retrognatia, hipotelorismo(1),
defecto de labio y paladar
VMS (8),ACC(2),

ausencia vermis (1), microftalmia

CM amplia y

(1), talamos fusionados , CM amplia
e hipoplasia vermis (2), hipoplasia
cerebelo(1), ausencia hueso nasal
@),

cabalgamiento aorta (1), polidactilia

sobreposicion de dedos (3),

posaxial (1) arteria umbilical Unica

(2), atresia esofagica (1)

Cerebelo y vermis hipoplasico(2),
CM amplia(1), VMS triventricular
DCC(2), VMS

que comunica con el

asimétrica vy

asimétrica

Principales hallazgos
ultrasonograficos postnatales
Macrocraneo (21), Hidrocefalia
triventricular (16)**),
supratentorial (2**), DCC(5*),
cerebelo hipoplasico (1**),
holoprosencefalia semilobar
(1***), quiste interhemisférico
(1**), colpocefalia, agenesia
rifidn izquierdo timo(1)T,
hemivertebras, ano inperforado,

atresia esofégica (1)1,

VMS triventricular (5***),
(),

aduccion (7**),

VMS

supratentorial pulgares

pies en varo

(2)Lisencefalia  (1***),DCC vy

ACC (“***)
VMS+, cerebelo hipoplasico (5
1*), ausencia vermis, CM amplia
(10), vermis incompleto (4*%*,
ausencia de nucleos basales (1)
calcificaciones  intracraneales
(2**), elevacion del tentorio
(3**), AcCC(1**),

(2**), microftalmia(2**)anoftal

Lisencefalia

mia derehca (1f), manos en
garra (17)

DCC(1**)CM amplia, hipoplasia

vermis (1%*), cerebelo
hipoplasico y lisenefalia (1)
Cabalgamiento  Aorta  (11),

isomerismo pulmonar izq(11),
signo de la muela(**), EAS (2**),
artrogriposis, paladar hendido,
sindactilia (1T), Manos en garra
(1),
deprimido  (3),

(2) polidactilia posaxial

puente nasal
micrognatia, paladar ojival, ivula
bifida,

esofagica y ano imperforado (1)

hipoplasia (1), atresia

Cerebelo y vermis hipoplasico
(™) 'y 2(*)
microftalmia (1**), microcefalia,

lisencefalia

ptosis palpebral, base nasal

Diagnéstico Final al egreso/defuncién

_ A A

A A A A NN A2 A A owoo

EAS

EAS + DCG

EAS+ Infeccién por CMV
EAS+ Moebius

EAS-ligado X

secuencia VACTERH
Holoprosencefalia semilobar
Holoprosencefalia
Tetraploidia (46,XX/92XXX)
Trisomia 18

Trisomia 21

EAS-ligado X

Lisencefalia (tubulinopatia)

Dandy-Walker
Dandy-Walker+ CMV
Hidranencefalia(Walker
Warburg)
Walker-Warburg

Walker-Warburg

Hidroletalus (Sx. de Fraiser)

Trisomia 18

Trisomia 13

Tetrasomia 12p

Sindrome de Jouberth

Estenosis de acueducto de Silvio
mas isomerismo izq.

Secuencia VACTERL

Esquizencefalia de labio abierto
Esquizencefalia + quiste
interhemisférico+ ACC

Lisencefalia



6
(7.7%)

5
(6.4%)

4
(5.1%)

(9.0%)

77

Disruptivo
(infeccion,

vasculares)

Falla de Clevaje

Agenesia de

cuerpo calloso

Otras

4 |diopatica

3 Masas-tumores

100%

ESA (4),
parénquima irregular, fosa posterior

microcefalia (1),

anormal (2)

escaso tejido cerebral de lado izq.
astas anteriores de VL fusionadas
(1), VMS

calcificaciones

asimétrica (1),
cerebrales (1),
hipoplasia de cerebelo (1), ,

(1),vMS

periventricular(2),

Hidranencefalia
reforzamiento

calcificaciones area hepatica (4)

anteriores
CSP(4),

talamos fusionados (1), pedunculos

VMS y cuernos

comunicados, ausencia

cerebrales y cerebelo hipoplasico

(1)

Agenesia de cuerpo calloso +VMS

con tendencia a colpocefalia (4)

VMS
ecogénica y vascularizada (1),

asimétrica por masa

cerebelo hipoplasico y talamos
fusionados (1), quiste posterior, CM

amplia cerebelo hipoplasico (2)

linea media dentada (1), quiste
interhemisferico 1),
cardiomegalia(1), hernia

diafragmatica y hendidura facial (1)

ancha, anteversion de fosas,

criptorquidia, clinodactilia  5to
dedo(1**),VMS Asimétrica que
comunica con ESA (5) quiste
interheisférico (2**), ACC(2**)
Tienda de cerebelo elevadatallo
cerebral y cerebelo hipoplasico,
ausencia de las folias (1**),
porencefalia y calcifiaciones
cerebrales (1**), ventriculo
unico, talamos fusionados,

artrogriposis (1**) hidranencefala
(2*)

Hemivertebras dorso lumbar,
arteria umbilical Unica, miembro
radio

no se observa

(holoprosencefalia  alobar vy
dorsales  (11),
ACC (2*),

anoftalmia derecha e hipoplasia

hemivertebras

Lisencefalia +

de orbita izquierda (1**) talamos
fusionados (1), hipertelorismo
(1**). Colpocefalia +ACC (1**)
Hidrocefalia triventricular + EAS
(1*), colpocefalia + ACC (1%),
hidrocefalia supratentorial con
EAS y DCC(1), colpocefalia +
ACC 1(*)

Tumor  supratentorial en

mesencéfalo que baja hacia
cavidad oral,(1t), Lisencefalia,

displasia cortical (1t), microtia

bilateral, cardiomegalia,
hepatomegalia(1t), quiste
subaracnoideo(1t), VMS
supratentorial y cerebelo

hipoplasico (1*%),
Hidranencefalia y ACC (1*),
VMS, hernia diafragmatica no

aislada(1t)

_ A A A a A

77

Quiste interhemisférico

Microcefalia (Smith-Lemli-Opitz)

Hidranencefalia

Infeccién por CMV

Infeccion toxoplasma
Esquizencefalia

Porencefalia

Holoprosencefalia alobar (Sx.

Neu-laxova)

Holoprosencefalia lobar

Holoprosencefalia semilobar
Walker-Warburg

Agenesia de CC
EAS +DCC

Teratoma supratentorial

Lisencefalia

Quiste subaracnoideo +

malformacion AV
EAS

Hidranencefalia+ ACC

Sindrome de Fryns.

100%

Ultrasonido trasfontanelar (*), TAC: Tomografia axial computarizada o IRM: Imagen por Resonancia Magnética (**), Necropsia (f) ( VMS: ventriculomegalia severa, EAS: Estenosis de
acueducto de Silvio, CSP: cdvum del septum pellucidum, 3v: tercer ventriculo, 4v: cuarto ventriculo, CM: cisterna magna. Agenesia- Disgenesia de cuerpo calloso (ACC-DCC)), Espacio
subaracnoideo (ESA)
Fuente: Expediente Clinico MMF/Archivo clinico Instituto Nacional de Perinatologia INPer 2016
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