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RESUMEN

El caso clinico describe el defecto congénito del tubo neural “encefalocele occipital”. Paciente de sexo
masculino, producto del primer embarazo con 39 semanas, su madre de 19 afios sana, no tuvo controles
prenatales. Evidenciamos en la regidn occipito-cervical una masa gigante de 6.6cm de altura y 15 cm de
diametro; el laboratorio patolégico post-operatorio reporta: piel con zona de erosion, con tejido nervioso

inmaduro con reaccion glial, proliferacion vascular y

areas hemorragicas. En la ecografia transfontanelar se

evidencia hemorragia grado Il bilateral, tiene las siguientes anomalias congénitas: a) encefalocele occipital con
hidrocefalia asimétrica; b) comunicacién inter-auricular e inter-ventricular; ¢) hipoplasia renal derecha. Uno de
cada cinco con una malformacion congénita tiene mas de una malformacion grave. Los pacientes con
encefalocele acompafado de hidrocefalia tienen un 60 % de mortalidad. El paciente tiene una evolucién
favorable pese a sus mudltiples malformaciones. Es de vital importancia difundir para prevenir estas

malformaciones e intensificar los controles prenatales.
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SUMMARY

This case report describes the neural tube birth
defect "occipital encephalocele.” Male patient,
product of first pregnancy born at 39 weeks, healhy
19 year-old mother, without prenatal care. There
was a giant mass; height: 6.6cm and diameter: 15
cm in occipito-cervical region, the post-operative
pathology lab reports: skin erosion area with
immature nerve tissue with glial reaction, vascular
proliferation ~and hemorrhagic areas. The
transfontanelar ultrasound evidences bilateral
hemorraghe grade Ill and the following congenital
anomalies: a) occipital encephalocele with
asymmetric hydrocephalus b) inter-atrial
communication and inter-ventricular ¢) Right renal
hypoplasia. One in five with a birth defect has more
than a severe malformation. Pacients with
encephalocele and hydrocephalus have a 60%
mortality chance. The patient has a favorable
evolution despite his many malformations. Diffusion
is of vital importance to prevent these malformations
and intensify prenatal care.

Keywords: occipital encephalocele, neural tube
defects.

INTRODUCCION

Las malformaciones del sistema nervioso central
comprenden un tercio de todas las malformaciones
congénitas identificadas en el periodo perinatal. El
encefalocele es un raro defecto del tubo neural por
fallo en el cierre, caracterizad por la protrusion del
contenido craneal mas alla de los limites normales
del craneo a través de un defecto de la bdveda
craneana. (1y 2)

La incidencia del encefalocele es aproximadamente
de un caso por cada 5000 a 10000 recién nacidos
Vivos. (6).

El encefalocele generalmente se clasifica como un
defecto del tubo neural, la localizacibn mas
frecuente es la occipital, luego le sigue la parietal y
la frontal, con predominio del sexo femenino, en
madres jovenes y generalmente los bebes con este
tipo de defectos nacen antes de cumplir la edad
gestacional adecuada para el nacimiento. (1)

Los factores de riesgo pueden ser: ambientales
(radiaciones), farmacologicos (acido valproico
consumido durante la gestacién, administracion de
insulina y salicilatos) malnutricién (exceso y
deficiencia de vitamina A), y factores genéticos.
(15)

El diagnostico de encefalocele se puede realizar
antes del nacimiento, mediante ecografia que
evidencia la presencia del defecto 6seo, hay casos
en que solo presenta liquido, o con contenido
denso si presenta masa encefalica en su interior
(14). Se realiza el diagnostico clinico al momento
del examen fisico y puede complementarse en el
recién nacido con radiografia de craneo,
tomografia axial computarizada y resonancia
nuclear magnética. (6, 8 y 10)

Es de suma importancia la determinacién de alfa-
fetoproteina y acetilcolinesterasa en el suero
materno y liquido amnidtico, sus niveles elevados
apuntan al diagnostico de un defecto del tubo
neural. (7 y 11)
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El tratamiento del encefalocele es quirdrgico, debe
corregirse de manera temprana y de forma
multidisciplinaria, realizando reseccién y plastia del
defecto neural. (8 y 13)

El defecto del tubo neural puede conducir a un
aborto espontaneo, muerte fetal, muerte en la
infancia temprana o una vida de discapacidad. (9)
El pronostico dependera de la presencia o ausencia
de tejido cerebral dentro del saco y la presencia de
hidrocefalia, microcefalia, malformaciones
asociadas y sepsis secundaria. El pronostico mas
favorable que podremos encontrar es ausencia de
tejido cerebral en saco, este es el Unico hallazgo
favorable como factor pronostico para la
supervivencia. (3y 4)

La evidencia sugiere que la aplicacién de
suplemento con acido félico en el periodo
preconcepcional y el primer trimestre de gestacion
previene y reduce los defectos del tubo neural. (5y
7). Se recomienda administrar por via oral &cido
félico 0,4 mg diarios y 4 mg diarios en la mujer
embarazada con el defecto previo mencionado (12).
En el presente caso tenemos a un paciente de
sexo masculino, producto del primer embarazo con
39 semanas de gestacién, adecuado para su edad
gestacional, nacié por via vaginal, fue un parto
distécico, su madre de 19 afos se reporto sana, no
tuvo controles prenatales. Al examen fisico
evidenciamos una masa gigante de 15 cm de
didametro ubicada en la region occipito-cervical, el
reporte del estudio histopatolégico patoldgico post-
operatorio indico: piel con zona de erosion, con
tejido nervioso inmaduro con reaccion glial,
proliferacion vascular y  areas hemorragicas. En
la ecografia transfontanelar se evidencia paciente
con anomalias congénitas multiples: encefalocele
occipital con hidrocefalia asimétrica; comunicacion
inter-auricular e inter-ventricular; hipoplasia renal
derecha. El paciente fue sometido a operaciéon para
la reseccién del encefalocele occipital, en el periodo
posoperatorio ingresé a la unidad de neurocirugia
donde se determind que requeria una segunda
intervencion para resolver el problema de la
hidrocefalia asimétrica, pero los familiares del
paciente no contaban con los recursos necesarios
y pidieron su alta al Hospital.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de sexo masculino, producto del primer
embarazo, nacié a las 39 semanas de gestacion,
adecuado para su edad gestacional, con un peso
de 2650kg.

El motivo de la consulta fue la presencia de una
masa gigante en la regidn occipito-cervical, el
cuarto dia de vida fue transferido del Hospital
Daniel Bracamontes de la ciudad de Potosi con el
diagnostico de ingreso de “encefalocele occipital”’
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al Hospital del Nifio en la ciudad de La Paz a la
unidad de terapia intensiva el dia 12 de mayo del
2011 , el paciente fue evaluado por el Servicio de
Neurocirugia, confirmado el diagnostico de
encefalocele occipital se indica que una vez
estabilizado el paciente se realizara el
procedimiento  quirGrgico, la evaluacién por
cardiologia pediatrica indica malformacion cardiaca,
a los 10 dias de vida el paciente fue programado
para realizarse el procedimiento quirdrgico de
preparacion del defecto occipital y en el trascurso
del procedimiento quirdrgico se observo que el saco
del encefalocele contenia fragmentos de tejido
meningeo con duramadre, aracnoides con vasos
sanguineos congestivos y liquido cefalorraquideo
acabado el procedimiento quirdrgico el paciente fue
trasferido a la unidad de Neurocirugia .

El paciente naci6 por via vaginal, caracterizado por
ser un parto distocico, ingreso directamente a la
incubadora, no tuvo controles prenatales (No porta
carnet prenatal), debido a su procedencia y ser de
origen rural no cuentan con los servicios basico de
salud.

Los antecedentes familiares: la madre de 19 afios
de edad de ocupaciéon ama de casa y el padre de
24 afios de edad de ocupacion minero, ambos
aparentemente sanos, abuelos paternos y maternos
aparentemente sanos.

Al examen fisico evidenciamos en craneo: la
presencia de una masa gigante que tiene 15 cm de
diametro, consistencia blanda , la cara externa se
encuentra eritematosa ubicada en la region
occipito-cervical, presenta sonda oro-géastrica cuyo
debito es escaso, presenta catéter venoso central,
la valoracion cardiolégica reporta: soplo diastélico
continuo con una intensidad de 2/6, pulsos
periféricos simétricos. EI examen neurolégico
reporta: al paciente momento aparentemente bajo
efectos del sedante, hipoactivo, reactivo a
estimulos dolorosos, sin datos de meningismo. (Fig.
1)

Las indicaciones a su ingreso fueron las siguientes:
Formula Materna (FM) de 100 mL por cuatro tomas
para dar en 5 horas con una hora de descanso por
bomba de infusién, oxigeno ambiental, control de
signos vitales, curva térmica , control de ingresos y
egresos, tapoén heparinizado .Se le realizaron
examenes de laboratorio y gabinete de control y de
seguimiento. A su ingreso al Hospital fue valorado
por neurocirugia: se  realizo una resonancia
magnética para evaluar el contenido de tejido
cerebral en el defecto, nueva valoracion por
cardiologia pediatrica y con el informe
ecocardiografico (07/05/11) se reporta la CIA y CIV,
se realizo una TAC simple de control (08/05/11) la
misma evidencia hidrocefalia asimétrica, por lo que
se propone una nueva cirugia: derivacion ventriculo
peritoneal, el informe radiolégico (12/05/11) se
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reporta hipoplasia renal derecha. En el reporte
histopatoldgico (25/05/11) se describe: se analiza
la pieza quirdrgica, descripcibn macroscépica y
microscépica que observa en la profundidad
fragmentos de tejido meningeo con duramadre,
presencia de aracnoides con vasos sanguineos
congestivos y dilatados, presencia de tejido
nervioso inmaduro con areas de reaccion glial,
proliferacion vascular y fragmento de epitelio
ependimario. Nota.- la falta de diferenciacion del
tejido nervioso, no permite precisar si el tejido es de
origen cerebral o cerebeloso. Se realiza una
ecografia a transfontanelar (06/06/11) que describe:
hiperecogenicidad intraventricular bilateral con
ventriculomegalia bilateral asta anterior derecha
de 8 mm vy asta anterior izquierda de 6 mm. (Fig.
2)

El diagndstico de encefalocele es clinico, al examen
fisico presenta: el aspecto de una masa sésil o
pedinculada de tejido blando con tamafio y
configuracion variables. Se recurre a examenes
complementarios, para lo cual se utiliza: la
radiografia ~de  crédneo, tomografia  axial
computarizada y la resonancia nuclear magnética.
La terapia que se aplico fue la técnica quirdrgica
para reseccionar el encefalocele occipital con la
finalidad de corregir dicha malformacién, los
medicamentos empleados fueron: vancomicina
48mg IV cada dia durante su internacion e
imipenem 64 mg IV cada 12 horas como esquema
de antibiético de amplio espectro como profilaxis de
infeccion intrahospitalaria, furosemida 0.5mg IV
cada 12 horas para disminuir el volumen que tenia
en el encefalocele, digoxina 3 gotas por dia se
utiliza para controlar el ritmo ventricular en la
fibrilacién auricular crénica. Aunque la digoxina
aumenta la fraccion de eyeccion del ventriculo
izquierdo, mejora la sintomatologia de los pacientes
con insuficiencia cardiaca.

La evoluciébn fue favorable pese a |las
multimalformaciones que presentaba el paciente y
el pronéstico era incierto por las secuelas que
podria presentar y por la ausencia de una
derivacién ventriculo peritoneal que mejoraria su
prondstico sin embargo los familiares decidieron
solicitar su alta médica por falta de recursos y su
incomprension al cuadro clinico y gravedad de sus
lesiones congénitas.

DISCUSION

En este caso el paciente siendo de sexo masculino
(que tiene menor proporcién de la presencia del
defecto) es uno de los casos que se han
presentado en el Hospital del Nifio.

Al realizar la historia clinica no se evidencio que la
madre haya ingerido farmacos como A&cido
valproico durante la gestacion o haya tenido
antecedentes familiar o trastornos genéticos que
hayan podido explicar el origen del defecto neural
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del paciente ,pero tampoco se tiene evidencia de
gue la madre haya recibido oportunamente Ac.félico
y vitaminas para la prevencion de esta.

El reporte del estudio patolégico de la pieza
quirargica nos revela la falta de diferenciacion del
tejido nervioso, lo cual no nos permite precisar el
tipo de tejido definitivo si es cerebral o cerebeloso,
ya que el pronéstico dependia de esto y pese a sus
malformaciones asociadas el paciente se
encontraba estable, sin embargo, por la ubicacién
topografica probablemente se trataba de tejido
cerebeloso.

Es de vital importancia, como en este caso que
proceden del area rural, realizar programas
preventivos y educativos con el fin de evitar estas
malformaciones. Es también necesario informar a la
poblacién de los cuidados que se deben tomar para
el control prenatal, mas que todo intensificar las
pesquisas en los controles prenatales, ya que
gracias a esto se pueden detectar estos casos en
forma precoz.
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