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RESUMEN

Introduccion: El diagndstico prenatal de malformaciones es un método importante para prevenir y controlar las anomalias congénitas. Entre
ellas, las malformaciones del sistema nervioso central (SNC) son las mds comunes. La ecografia durante el embarazo juega un papel destacado e

influyente en la evaluacion prenatal del sistema nervioso central.

Objetivos: analizar los principales hallazgos de alteraciones del sistema nervioso central en la ecografia morfoldgica fetal.

Meétodos: Se trata de un estudio transversal, descriptivo, retrospectivo y cuantitativo, con recoleccién de datos secundarios. La muestra estuvo
compuesta por 929 ecografias morfoldgicas de segundo trimestre realizadas de enero de 2020 a enero de 2021, en Clinica Fértile.

Resultados: Se registraron un total de 929 reportes, de los cuales 667 (71,8%) corresponden a mujeres menores de 35 arios y 262 (28,2%) a mujeres
de 35 anos o mds. De estos, 56 (6,0%) reportes presentaron algun tipo de cambio morfoldgico y en 15 reportes se encontraron cambios en el
sistema nervioso central con una prevalencia de 1,61%. En mujeres menores de 35 arios la prevalencia de alteraciones del sistema nervioso central
fue de 1,18%, siendo la principal alteracion la hidrocefalia. En mujeres mayores de 35 afos, la prevalencia de alteraciones del sistema nervioso

central fue del 0,43%, siendo la principal alteracion la ventriculomegalia.

Conclusién: La prevalencia de alteraciones del sistema nervioso central es del 1,61%. En mujeres menores de 35 afios la prevalencia de alteraciones
del sistema nervioso central fue de 1,18%, siendo la principal alteracién la hidrocefalia.
En mujeres mayores de 35 anos, la prevalencia de alteraciones del sistema nervioso central fue del 0,43%, siendo la principal alteracién la

ventriculomegalia.
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INTRODUCCION

El diagnostico prenatal de malformaciones es un mé-
todo importante para prevenir y controlar las anomalias
congénitas. Las malformaciones del sistema nervioso cen-
tral (SNC), entre estas, son las mas comunes. Los defectos
del tubo neura' (DTN) son responsables de la mayoria
de las anomalias congénitas del sistema nervioso central
(SNC) y se deben a que el tubo neural no se cierra es-
pontaneamente entre la tercera y la cuarta semana del
desarrollo embrionario 2.

Las malformaciones congénitas del sistema nervioso
central estan relacionadas con alteraciones en la forma-
cion del tubo neural, incluyendo la mayoria de las entida-
des de manejo neuroquirdrgico, disrafismo y craneosinos-
tosis; cambios en la proliferacion neuronal; megalencefalia
y microcefalia; migracion neuronal anormal, lisencefalia,
paquigiria, esquizencefalia, agenesia del cuerpo calloso,
heterotopia y displasia cortical, malformaciones espinales
y disrafismo espinal 3.

A nivel mundial, se ha demostrado que la incidencia
de anomalias congénitas varia de una region geografica
a otra y afecta aproximadamente al 3-7% de todos los

recién nacidos. La mayoria de las causas de las anomalias
congénitas son inciertas. Sin embargo, la evidencia sugiere
que en aproximadamente el 25% de los casos en los que
se conocen las causas, parecen ser multifactoriales, lo que
implica una interaccion compleja entre factores genéticos
y ambientales. Asimismo, los errores de morfogénesis que
resultan en malformaciones congénitas se han asociado
con algunas causas genéticas reconocidas, incluyendo mu-
taciones en un solo gen, desequilibrios cromosomicos y la
accion de teratogenos. La deficiencia de folato tiene un
efecto teratogénico conocido, lo que resulta en un mayor
riesgo de defectos del tubo neural. En mujeres que con-
sumen cantidades adecuadas de folato los estudios obser-
vacionales y de intervencion también han demostrado un
efecto protector del 50-70% en el tubo neural *.

La Sociedad Internacional de Ultrasonido en Obstetri-
cia y Ginecologia (ISUOG) ha publicado pautas para el
estudio de ultrasonido del cerebro y la columna vertebral
en fetos. Las pautas de ISUOG se dividen en dos catego-
rias: evaluacion basica del SNC; y evaluacion neurosono-
grafica. El objetivo de esta revision fue describir, con base
en las guias ISUOG, como se debe realizar la evaluacion
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ecografica del SNC fetal. La ecografia durante el embara-
zo juega un papel destacado e influyente en la evaluacion
prenatal del sistema nervioso central. Proporciona una
excelente ventana para visualizar y evaluar el sistema ner-
vioso central fetal durante el segundo trimestre a través
de los ventriculos laterales y la vista transtalamica, contri-
buyendo de manera efectiva al diagndstico y tratamiento
de las anomalias congénitas 7.

La informacion sobre la prevalencia y el espectro de
malformaciones detectadas durante el control prenatal es
fundamental para el asesoramiento genético y el disenio
de programas preventivos de base poblacional 1.

El objetivo aqui es analizar los principales hallazgos de
alteraciones del sistema nervioso central en la ecografia
morfologica fetal.

METODOLOGIA

Se trata de un estudio transversal, descriptivo, retros-
pectivo y cuantitativo, con recoleccion de datos secunda-
rios. La investigacion fue realizada en la Clinica Fértile, de
caracter privado, ubicada en Goiania, Goias.

La muestra estuvo compuesta por 929 ecografias mor-
fologicas de segundo trimestre realizadas de enero de
2020 a enero de 2021, en Clinica Fértile. Se excluyeron
las ecografias con informacion faltante y/o no concluyente.

Los datos se obtuvieron de los datos contenidos en los
informes ecograficos morfolégicos del segundo trimestre
realizados en Clinica Fértile, con la autorizacion de la ins-
titucion.

El informe ecografico se consideré una variable de-
pendiente. Las variables independientes fueron: edad ma-
terna (en anos), edad gestacional (en semanas).

Para el analisis estadistico se elabor6 una planilla elec-
tronica en el programa Microsoft Office Excel® 2010. Los
datos cuantitativos se analizaron de forma descriptiva a
través de la distribucion de frecuencias, absoluta y relativa.

El presente estudio fue aprobado por el Comité de
Etica en Investigacion (CEP) del Hospital e Maternidade
Dona Iris, segin dictamen numero 5.002.479.

RESULTADOS

Se registraron un total de 929 reportes, de los cua-
les 667 (71,8%) corresponden a mujeres menores de 35
anos y 262 (28,2%) a mujeres de 35 anos o mas. De es-
tos, 56 (6,0%) reportes presentaron algun tipo de cambio
morfologico y en 15 reportes se encontraron cambios en
el sistema nervioso central con una prevalencia de 1,61%.
En mujeres menores de 35 anos la prevalencia de altera-
ciones del sistema nervioso central fue de 1,18%, siendo
la principal alteracion la hidrocefalia. En mujeres mayores
de 35 anos, la prevalencia de alteraciones del sistema ner-
vioso central fue del 0,43%, siendo la principal alteracion
la ventriculomegalia. Con un 80% de los casos con mul-
tiples alteraciones.

Las tablas 1 y 2 y las figuras 1 y 2 ilustran los hallazgos
para pacientes < 35 y > 35 anos, respectivamente.

Edad Edad
Deseripeitn de las alteraciones
Materna  Liestacional

20 .r Muluples Acondroplasia | sindrome de Dandy-Walker |
hidrocefalia moderada / pielectasia

0 23 Milltiples  Agenesia de vermis cercbeloso / polihidraminios
derrame pleural bilaeral / amniocentesis indicada
para caropo

22 22 Miltiples Proboscide [ agenesin dsea nasal | quiste del
plexe coroideo  onfalocele

24 23 Miliples Enfermedad de Dandy Walker / hidrocefalia
maderadn / quiste de fosa postenor de 15 mm

25 23 Miltiples Defecto  del twbo  neural meningocele
lumbosacro + hidrocefalia leve | Smm

27 i3 Miluiples Agenesia de vermis cerebeloso / 14mm dilatacion
de Ia cisterna migni y 1'\.‘I1IfL¢I.I|(lI11I.!FiI|Lﬂ ldmm
a la derecha y 1 lmm a la izquierda

28 24 Miiliples Defecto del wbe  neural espina  bifida

lumbosacra (5 vénebras) + hidrocefalia + pie

zambo

29 20 Misltiples Sindrome de body salk [ segundo concepio
papiricen

3 i Muliples Anomalia cerebral = quiste de fosa posterior (28
mam } con BEENesia del VETImis

cerebelosohidrocefalin  leve (enfermedad  de
Dandy Walker) - ventriculo lateral de 17 mm
iz kT Unica

Ventriculomegalia cerebral de 13 mm

33 27 Unica Defecto del tubo neuml/meningocele lumbosacro

Ias ecograflas morfologlcas reahzadas en eI segundo semestre en mu;eres
menores de 35 aios en la Clinica Fértile, Goiania, Goias.
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Figura 1 - Descripcion de las principales alteraciones en el sistema ner-
vioso central de las ecografias morfoldgicas realizadas en el segundo tri-
mestre en mujeres menores de 35 afos en la Clinica Fértile, Goiania, Goias.
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ldade Idade
Descricho da Alteracho (Laudo)
Maternn  Giestacional
i5 23 Unica Cisto de plexo coroide em regressido (4mm)
an 24 Multiplas  Defesto no wbo neural (meelomenmgocele bmbo
sacra  26mm deformidade  craniana
ventriculomegalia 11mm |/ deformidade cercbelar
{Amold Chiar 11)

41

[

Miltiplas  Holoprosencefalia agemesia de o0sso nasal
candiopatia complexa [ pielectasia / polidramnia |
espessamento placenidrio

57 24 Miltiplas  Dilasagio cisterna magna 1 3mm / agenesia de vermis

cerebelar [/ ventnculomsegala 1lmm [/ hapoplasea

discretn das cimams cardiacas esquendas dliphﬂa

renal / améria umbilical [ wissomia fetal

Tabla 2 - Descripcion de las alteraciones en el sistema nervioso central de
los ecografias morfologicas realizadas en el segundo trimestre en mujeres
mayores de 35 afios en la Clinica Fértile, Goiania, Goias.
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Figura 2 - Descripcion de las principales alteraciones del sistema nervioso
central de las ecografias morfoldgicas realizadas en el segundo trimestre en
mujeres mayores de 35 afios en la Clinica Fértile, Goiania, Goias.

DISCUSION

Las malformaciones congénitas intracraneales son
anomalias del desarrollo cerebral causadas por influen-
cias genéticas y ambientales. Los avances en las técnicas
de neuroimagen y la investigacion genética han llevado a
una mejor comprension de la patogenia de muchas mal-
formaciones congénitas, aportando informacion sobre su
relevancia clinica y la intrincada relacion entre los perio-
dos criticos del desarrollo, la predisposicion genética y los
factores ambientales. Cuando se descubre una malforma-
cion, existe una alta probabilidad de mas malformaciones,
lo que corrobora este estudio, que encontré un 80% de
casos de alteraciones multiples 8.

En este estudio, 56 (6,0%) informes mostraron algun
tipo de alteracion morfolégica y en 15 informes se encon-
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traron alteraciones en el sistema nervioso central con una
prevalencia de 1,61%. En mujeres menores de 35 anos la
prevalencia de alteraciones del sistema nervioso central
fue de 1,18%, siendo la principal alteracion la hidrocefalia.
En mujeres mayores de 35 anos, la prevalencia de altera-
ciones del sistema nervioso central fue del 0,43%, siendo
la principal alteracion la ventriculomegalia.

Un estudio retrospectivo realizado en un hospital ter-
ciario en el norte de la India desde enero de 2007 hasta
diciembre de 2013. Se recopilaron detalles de casos con
malformaciones del SNC detectadas prenatalmente y se
relacionaron con el analisis cromosomico fetal y los ha-
llazgos de la autopsia. Entre 6.044 ecografias prenatales
realizadas; 768 (12,7%) presentaban malformaciones es-
tructurales y 243 (31,6%) malformaciones del SNC. Los
defectos del tubo neural (DTN) fueron responsables del
52,3 % de las malformaciones del SNC y del 16,5 % de
todas las malformaciones. Los otros grupos principales de
malformaciones del SNC detectadas prenatalmente fueron
la ventriculomegalia y las anomalias de la linea media !, de
acuerdo con los hallazgos.

Al evaluar 2.701 mujeres embarazadas en examenes
de ecografia, la sensibilidad, especificidad, valor predicti-
vo positivo y valor predictivo negativo del diagnostico de
malformacion del SNC fetal fue de 85,7%, 100%, 100%
y 99,9%, respectivamente °.

En un estudio de cohorte retrospectivo, 47 pacientes
fueron diagnosticados con anomalias del SNC fetal a una
mediana de edad gestacional de 31,1 semanas (rango 24-
38). Las cuatro anomalias mas comunes encontradas in-
cluyeron quistes intracraneales (19 %), ventriculomegalia
leve (15 %), ausencia o disgenesia del cuerpo calloso (10
%) y hemorragia intracerebral (10 %). Otras anomalias del
SNC detectadas en este grupo de pacientes incluyeron
hidrocefalia, malformacion de Dandy Walker, agranda-
miento de la cisterna magna, microcefalia con lisencefalia,
craneosinostosis, pseudoquistes periventriculares, isque-
mia cerebral global, hipoplasia cerebelosa y nédulo sube-
pendimario '°.

El conocimiento de las malformaciones congénitas y
su aparicion en las secuencias de imagen es fundamental
para mejorar los resultados clinicos y la calidad de vida de
los pacientes !'.

Los gemelos tienen aproximadamente cuatro veces
mas probabilidades de tener malformaciones congénitas
que los hijos unicos '2.

Cada tipo de malformacion del sistema nervioso es
relativamente poco comun, pero colectivamente consti-
tuyen una gran poblacion. El tratamiento consiste prin-
cipalmente en terapias de apoyo para los retrasos en el
desarrollo y la epilepsia, pero la cirugia prenatal para el
mielomeningocele ofrece un atisbo de posibilidades fu-
turas. El pronostico depende de varios factores clinicos,
incluidos los hallazgos del examen, las caracteristicas de
las imagenes y los hallazgos genéticos. El tratamiento se
lleva a cabo mejor en un entorno multidisciplinario con
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neurologia, neurocirugia, pediatria del desarrollo y genéti-
ca trabajando juntos como un equipo integral .

Las anomalias estructurales fetales se encuentran en
hasta el 3% de todos los embarazos y la ecografia ha sido
una parte integral de la atencion prenatal de rutina du-
rante décadas. La deteccion prenatal de anomalias fetales
permite un manejo perinatal 6ptimo, brindando a los fu-
turos padres oportunidades para obtener imagenes adicio-
nales, pruebas genéticas y brindando informacion sobre el
pronostico y las opciones de manejo ™.

Se puede concluir que la ecografia estructural estanda-
rizada durante el embarazo puede detectar precozmente
malformaciones del SNC fetal y tiene un valor clinico im-
portante para reducir la tasa de nacimientos de fetos con
malformaciones y para orientar el tratamiento obstétrico '°.

Las malformaciones congénitas no son infrecuentes
y el sistema nervioso central es el sistema mas comun-
mente afectado. Los gestores de salud deben enfatizar la
prevencion primaria en forma de vacunacion, nutricion y
medicacion para reducir la participacion evitable de mal-
formaciones congénitas .

CONCLUSION

La prevalencia de alteraciones del sistema nervioso
central es del 1,61%.

En mujeres menores de 35 anos la prevalencia de alte-
raciones del sistema nervioso central fue de 1,18%, siendo
la principal alteracion la hidrocefalia.

En mujeres mayores de 35 anos, la prevalencia de
alteraciones del sistema nervioso central fue del 0,43%,
siendo la principal alteracion la ventriculomegalia.
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