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RESUMEN

Los defectos del tubo neural, son alteraciones producidas en el cierre del tubo neural, que
ocasionan al sujeto la aparicién de malformaciones externas o internas de diverso grado, que
se acompafnan de trastornos clinicos de diversa gravedad, de acuerdo con la intensidad y
localizacién del defecto.® %7 En Guatemala los defectos del tubo neural son la causa mas
importante de anomalias congénitas, existe una alta frecuencia comparable con paises como
Irfanda, Norte de China y el Norte de Iran. La incidencia es de aproximadamente 2.4 x 1000
nacidos vivos, predominando en el sexo femenino, siendo el meningocele y el
mielomeningocele las formas de presentacion mas frecuentes; los departamentos mas
afectados son Quetzaltenango y Huehuetenango, en donde la incidencia podria superar a 4
x 1000 nacidos vivos. * 2 En el Instituto Guatemalteco de Seguridad Social no hay
disponibles estudios epidemiolégicos acerca de esta patologia, por lo que el objetivo de este
estudio es describir las caracteristicas y tratamiento quirargico brindado a los pacientes con

defectos del tubo neural durante el periodo comprendido del 2003 al 2013.

La muestra del estudio fue de 275 pacientes, se revisaron los expedientes clinicos. Se
encontré que la mayoria de pacientes son de género femenino (67%), con una edad media
de 1.7 meses. El diagnoéstico prenatal de realizé en el 77% de los pacientes, mediante uso
de ultrasonido obstétrico y mediciones de alfa-fetoprotenia en suero materno y en liquido
amnidtico. En el periodo posnatal se realizé el diagnéstico mediante la evaluacién clinica
(100%), uso de rayos x (70%), ultrasonido transfontanelar (67%), tomografia axial
computarizada (84%) y resonancia magnética nuclear (38%). El defecto del tubo neural
encontrado con mayor frecuencia fue la hidrocefalia y el mielomeningocele en 45 y 38% de
los casos respectivamente. El principal procedimiento quirurgico efectuado fue la colocacién
de sistemas de derivacion ventricular (45%) y la mielomeningoplastia (38%). Entre las
complicaciones postoperatorias se puede mencionar como principal, a la disfuncién del
sistema de derivacion ventricular (5%), seguido de infecciones de herida operatoria (2%) y
dehiscencia de herida operatoria (1.5%). La mortalidad fue del 3%, asociada con mayor
frecuencia a pacientes con infecciones sistémicas, anomalias severas del tubo neural

(mielomeningocele) y coexistencia de otras anomalias congénitas.
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I. INTRODUCCION

Las anomalias congénitas comprenden defectos en la estructura, funcionamiento o
metabolismo de drganos o sistemas, que estan presentes desde el nacimiento y que

pueden provocar incapacidad fisica, mental o la muerte del paciente en casos severos.

Entre toda la gama de anomalias congénitas son especialmente importantes las del tubo
neural, que se encuentran entre los defectos al nacimiento mas comunes y que incluyen
malformaciones producidas por un defecto en el cierre del tubo neural, desde las primeras
etapas de desarrollo del embrién (tercera a cuarta semana). Segin datos estadisticos, en
Latinoamérica, las anomalias del tubo neural, se han encontrado en 2.4 de cada 1000
nacidos vivos.“ %) En estos pacientes, es de vital importancia el tratamiento dado, ya que
este tendra un impacto directo en el prondstico y calidad de vida que tengan estos
pacientes. El tratamiento médico — quirargico implica una serie de acciones enfocadas en
mantener al neonato en el mejor estado de salud, evitar la neuroinfeccion, determinar la
coexistencia de otras anomalias congénitas y corregir el defecto el tubo neural a la
brevedad posible. La correccién quirirgica de estas anomalias se realiza empleando
distintos abordajes quirtrgicos, mismos que varian de acuerdo al tipo y a la severidad de
las patologia. La cirugia oportuna y temprana, sobre todo realizada en las primeras 72

horas de vida, reducird las complicaciones y las cifras de morbimortalidad en estos

pacientes.

En el presente estudio, se determinaron las caracteristicas y el tratamiento quirdrgico
dado a los pacientes con defectos del tubo neural en el Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social - HGEC - durante el periodo comprendido del afio 2003 a 2013. Se
documentaron 275 casos. Se Recolecto la informacién utilizando una boleta de

recoleccion de datos, misma que se llené mediante informaciéon obtenida de los

expedientes clinicos de estos pacientes.
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Il. ANTECEDENTES

Una malformacién es toda alteracion de la morfologia que se produce en uno o varios
érganos, sistemas o en la totalidad del organismo, y que esté4 presente al nacimiento.
Unas veces son congénitas y otras adquiridas a través de los miultiples factores que
pueden actuar sobre el embrién o feto durante la gestacion. ® * % Tienen un caracter
permanente y su correccion espontanea es imposible. Unicamente se pueden corregir
algunas de eilas con métodos quirtrgicos complejos, con la finalidad de mejorar la funcién

y estética del individuo afectado. %7

Los defectos del tubo neural, son alteraciones producidas en el cierre del tubo neural, que
ocasionan al sujeto la aparicién de malformaciones externas o internas de diverso grado,
que se acompafian de trastornos clinicos de diversa gravedad, de acuerdo con la
intensidad y localizacion del defecto. ® 8 ") Las causas precisas de los defectos del tubo
neural ain son desconocidas, pero se ha detectado la asociacién de un gran nimero de
factores de riesgo, entre los mas importantes se encuentran: radiacién, farmacos tales
como los antiepilépticos (acido valpréico y carbamazepina), trastornos nutricionales,

sustancias quimicas y determinantes genéticos, entre otros. @8 9 10.20.23)

2.1 EMBRIOLOGIA

El sistema nervioso comienza su desarrollo embriolégico en el décimo noveno dia de
gestacion.? 9 Este proceso llamado neurulacién ocurre en la region dorsal del embrion,
entre la membrana bucofaringea y el nodo primitivo. Al comenzar la tercera semana, la
notocorda en desarrolio y el mesodermo adyacente estimulan al ectodermo que esta
encima de ellos. Este complejo proceso de induccién notocordal hace que el ectodermo
se engruese, formandose asi la placa neural.® "% " Varias moléculas actian como
sefiales en los procesos inductivos y de diferenciacién del sistema nervioso central; la
interaccion entre BMP (bone morphogenetic protein), cordina y acido retinoico, determinan
la induccién y diferenciacién del ectodermo que origina piel, tubo neural cefélico o tubo
neural caudal. La induccién neural, trae como consecuencia una sobreproduccioén inicial
de células nerviosas. A este periodo prosigue otro de apoptosis, o que determina la

cantidad total de neuronas que el individuo tendra durante su vida. '”

Una vez completado el proceso inductivo, la placa neural se alarga desde su sitio de

origen craneal al nodo primitivo hasta la membrana bucofaringea. Alrededor del décimo
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noveno dia de desarrollo los bordes laterales de la placa neural se elevan y forman los
pliegues neurales; la porcion media entre los pliegues neurales forma el surco neural. Al
final de la tercera semana los pliegues neurales se elevan mas, se acercan y se fusionan
irregularmente en la linea media formando el tubo neural. La fusién empieza en la regién
cervical y sigue hacia cefalico y caudal. Mientras ocurre la fusién, los bordes libres del
ectodermo superficial se separan del tubo neural. Posteriormente, ambos bordes se unen

y forman una capa continua en la superficie que dara origen al epitelio epidérmico.'”

Debido a que la fusién de los pliegues neurales no ocurre simultaneamente a lo largo de
ellos, la luz del tubo neural comunica con la cavidad amniética en sus extremos cefélico y
caudal a través de los neuroporos craneal (anterior) y caudal (posterior). El cierre del
neuroporo craneal se realiza el dia 25 (periodo 18-20 somitas). Por su parte el neuroporo
caudal se cierra el dia 27 (periodo de 25 somitas). El cierre de ambos neuroporos
coincide con el establecimiento de la circulacién sanguinea hacia el tubo neural. (' ' 23
Mientras los pliegues neurales se acercan a la linea media para fusionarse, un grupo de
células neuroectodérmicas ubicadas en la cresta de cada pliegue (cresta neural) pierden
su afinidad epitelial con las células de la vecindad. La migracién activa de las células de la
cresta neural desde las crestas hacia el mesodermo adyacente transforma el
neuroectodermo en una masa aplanada e irregular que rodea al tubo neural, este grupo
celular dara origen a los ganglios de la raiz posterior, ganglios auténomos, ganglios de los
pares craneales V, VI, IX, X, células de Schwann, las leptomeninges (aracnoides y
piamadre), melanocitos, médula suprarrenal, odontoblastos, etc. En consecuencia, el tubo
neural sera el que se convertira por diferenciacion en encéfalo y médula espinal, mientras
que las crestas neurales formaran la mayor parte del sistema nervioso periférico. (% 1
Luego del cierre completo del tubo neural, comienza el desarrollo del mismo. El extremo
cefalico del tubo neural se dilata y origina 3 vesiculas encefalicas primarias:(prosencéfalo
(cerebro anterior), mesencéfalo (cerebro medio) y rombencéfalo (cerebro posterior).CEI
tercio caudal del tubo se alarga y su diametro se acorta para formar la médula espinal.OEI
neurocele se estrecha y pasa a formar el canal central (del epéndimo) de la médula
espinal que se continia con la cavidad de las vesiculas encefdlicas. La cavidad del
rombencéfalo es el cuarto ventriculo, la del diencéfalo el tercer ventriculo y la de los
hemisferios cerebrales los ventriculos laterales. Tercer y cuarto ventriculos se comunican
por la luz del mesencéfalo que se torna estrecha y origina el acueducto cerebral (de

Silvio). Los ventriculos laterales se comunican con el tercer ventriculo por los agujeros
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interventriculares (de Monro).t'% "
2.1.1 Médula Espinal

Luego de la neurulacién, el tubo neural forma una estructura totalmente separada de la
cavidad amnibtica cuya pared esta constituida por células cilindricas que forman un
epitelio pseudoestratificado y que estan conectadas por complejos de unién. Durante este
periodo se distingue la capa neuroepitelial que esta en intimo contacto con la cavidad del
tubo neural. Esta capa da origen a todas las neuronas y neuroglias (astrocitos y
oligodendrocitos) de la médula espinal."® " Durante la quinta semana, las células
neuroepiteliales proliferan y producen un aumento en longitud y diametro del tubo neural.
Los neuroblastos (células nerviosas primitivas) migran a la periferia y se organizan en una
nueva estructura: la capa del manto, que posteriormente constituira la sustancia gris de la
médula espinal. Las prolongaciones axonales de las neuronas de la capa del manto
migran a la periferia y forman los fasciculos nerviosos de la capa marginal.'? Al
mielinizarse estas fibras nerviosas, la capa toma un aspecto blanguecino y constituye la
sustancia blanca de la médula espinal. Gran parte de los glioblastos (células de sostén
primitivas) deriva del neuroepitelio una vez que este ya ha dado origen a los neuroblastos.
Los glioblastos emigran desde la capa neuroepitelial hacia las capas marginal y del manto
para alli diferenciarse en astrocitos tipo | (Que envian prolongaciones a la piamadre y a los
vasos sanguineos encefalicos para formar la barrera hematoencefalica) y tipo 1l (que
toman contacto con los nodos de Ranvier de los nervios mielinicos del sistema nervioso
central y suelen encapsular las sinapsis quimicas). La célula de oligodendroglia son glias
del sistema nervioso central que forman las vainas de mielina que rodean a los axones de
los tractos del sistema nervioso central. Los oligodendrocitos satélites son aquellos que

rodean los cuerpos celulares y regulan el ambiente bioquimico que rodea la neurona.® "

Alrededor del cuarto mes aparecen las células de microglia, derivan del mesénquima
circundante y se caracterizan por ser pequefias y fagociticas. Llegan a la sustancia blanca
y gris del sistema nervioso central luego de la aparicién de los vasos sanguineos. Cuando
las células neuroepiteliales dejan de producir neuroblastos y glioblastos, se diferencian las
células ependimarias que revisten el canal central de la médula espinal. "%

La multiplicacién de los neuroblastos de la capa del manto a cada lado del tubo neural
origina unos engrosamientos en la region ventral y dorsal: 1) Las placas basales, incluyen

los somas de las motoneuronas que posteriormente constituiran las astas anteriores de la
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médula espinal. 2) Las placas alares, corresponden a regiones sensitivas que se
diferenciaran en las astas posteriores de la médula espinal. El crecimiento de las placas
alares origina el tabique medio posterior. Al sobresalir ventralmente las placas basales se
forma el tabique medio anterior, mientras tanto se desarrolla la fisura mediana anterior en
la superficie anterior de la médula espinal. El surco limitante delimita ambas placas, y de
esta manera también separa las regiones motoras de las sensitivas. Las regiones dorsal
(placa del techo) y ventral (placa del piso) en la linea media del tubo neural no poseen
neuroblastos , siendo muy importantes en el proceso de diferenciacién de las neuronas de

las placas alares y basales. "

Entre las astas ventral y dorsal de los segmentos toracicos hasta el segundo o tercero
lumbar de la médula espinal se acumulan neuronas que formaran el asta lateral o

intermedia, que contiene neuronas del sistema nervioso auténomo. ")

El tejido mesenquimatico (esclerotoma) que rodea el tubo neural se condensa para formar
la meninge primitiva, que originara la duramadre. A esta meninge primitiva se le agregan
células provenientes de las crestas neurales para formar la capa interna denominada
leptomeninges (aracnoides y piamadre). Al unirse los espacios llenos de liquidos que
existen entre las leptomeninges, se forma el espacio subaracnoideo. El origen de la
aracnoides y piamadre a partir de una capa Unica explica la existencia de las trabéculas
aracnoideas que existen entre ellas. Como resultado del desarrollo del aparato locomotor
durante el cuarto mes, ademas de la adicion de neuronas motoras y sensitivas, la médula
espinal se ensancha en las regiones cervical y lumbar formando los engrosamientos

cervical y lumbar. "

Al tercer mes, la médula espinal se extiende a lo largo del canal vertebral del embrién y
los nervios espinales atraviesan los agujeros intervertebrales a nivel de su origen. Poco
después, la columna vertebral y la duramadre crecen mas rapido longitudinaimente que el
tubo neural ocasionando que el extremo terminal de la médula se desplace a niveles mas
altos. A los seis meses de vida intrauterina, el cono medular alcanza la primera vértebra
sacra, Y ya en el neonato su extremo caudal esta a nivel de L3. Debido a este crecimiento
desproporcionado, los nervios raquideos tienen una direccién oblicua desde su segmento
de origen en la médula espinal hasta el nivel correspondiente de la columna a nivel

coccigeo. (1% 1)

En el adulto, la médula espinal termina a nivel L2 (esta es una medida promedio, ya que
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el extremo medular puede estar tan alto como T12 o tan bajo como borde superior de L3).
Debajo, una prolongacién filiforme de la piamadre forma el filum terminale que se adosa al
periostio de la primera vértebra coccigea y sefala la linea de regresién de la médula
espinal embrionaria. Las fibras nerviosas bajo el extremo inferior de la médula espinal

forman la cauda equina./'®

La mayor parte de las malformaciones congénitas del encéfalo resultan del cierre
defectuoso del neuroporo rostral y afectan a los tejidos que descansan sobre esa zona:
meninges, craneo y cuero cabelludo. La mayor parte de las malformaciones congénitas de
la médula espinal se producen a consecuencia de defectos del cierre del neuroporo
caudal hacia el final de la cuarta semana de desarrollo. Varios defectos del tubo neural
involucran también a los tejidos que descansan sobre la médula (meninges, arcos

vertebrales, masculos dorsales y piel).(® '™

2.2 EPIDEMIOLOGIA

Se estima que la prevalencia de las formas mas comunes de los defectos del tubo neural
(anencefalia y espina bifida) es de 300.000 casos al afio en el mundo y, aunque las
prevalencias varian entre paises, se evidencia, desde hace dos décadas, un declive en
las frecuencias de los defectos del tubo neural, principalmente en los paises
desarrollados. ! Adicionalmente, se ha encontrado que Ia disminucién de los defectos del
tubo neural también se relaciona con la interrupcién del embarazo iuego de la deteccién
ecografica y los niveles de a-feto proteina. 7 La reduccién de estos defectos, se debe

principalmente al consumo de &cido folico. *)

La prevalencia de los defectos del tubo neural en Seattle EE.UU. fue de 5 por 10.000
entre 1981 y 1982, aminorandose a 0,5 por 10.000 nacimientos en 2001 mientras que la
prevalencia en Inglaterra y Gales pas6 de =38 por 10.000 nacimientos a 1,4 por 10.000
nacimientos desde 1997. En ambos casos, el descenso estuvo relacionado con la
fortificacién de alimentos de consumo masivo con acido félico. ™ En Latinoamérica,
especificamente en México, se documenté un aparente incremento en la incidencia de los
defectos del tubo neural, principalmente anencefalia, durante los Ultimos afios de la
década de los ochentas y principios de los noventas. En 1988, el Departamento de
Genética del Instituto Nacional de la Nutricion “Salvador Zubiran” y la Secretaria de Salud,
realizaron un estudio transversal sobre malformaciones congénitas en 26 hospitales de

Meéxico, en el cual se encontrd una prevalencia del 10.9% en malformaciones del sistema
p
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nervioso central. ©

En Argentina, luego de la fortificacion de la harina de trigo en 2003, la mortalidad por
anencefalia y espina bifida descendié en un 67.8%; en Chile, después de la fortificacién

en el afio 2000, los casos de defectos del tubo neural disminuyeron en 51.9%. ©

En Guatemala los defectos del tubo neural son la causa mas importante de anomalias
congénitas, existe una alta frecuencia, la cual es comparable con paises como Irlanda,
Norte de China y el Norte de Iran. “ ?® La incidencia de estas patologias es de
aproximadamente 2.4 x 1000 nacidos vivos, predominando en el sexo femenino, siendo el
meningocele y el mielomeningocele las formas de presentacion mas frecuentes, es decir
las formas abiertas de las anomalias del tubo neural; en algunas regiones del pais el
subregistro es considerable, sobre todo de los mortinatos (generalmente anencéfalos), los
departamentos mas afectados son Quetzaltenango y Huehuetenango, en donde la
incidencia podria superar a 4 x 1000 nacidos vivos. ®® Se considera que factores
genéticos, de tipo nutricional (deficiencia de acido félico antes y durante la gestacién) y
toxinas en los alimentos, pudieran estar asociados; lo que explicaria que con mayor
frecuencia estos defectos se presenten en poblaciones de areas geograficas rurales,
deprimidas econdémicamente y con altas tasas de desnutricion; como en el altiplano,
centro y noroccidente del pais, también se ha observado una tendencia familiar en los
nifios que presentan estas anomalias, asi como la persistencia de este tipo de defectos
en varias generaciones familiares, incluso cambiando de habitat. ?® Se estima que la
mortalidad post natal en nuestro pais es de un 37% en pacientes con anomalias
congénitas, de esta poblacién un 34.07 corresponde a pacientes con defectos de tubo

neural, @& 28

2.3 PATOGENESIS Y FISIOPATOLOGIA

La teoria predominante de la patogénesis de los defectos del tubo neural es que resulta
por un defecto en el proceso de neurulacién. @ La falta del cierre del tubo neural tiene
lugar tempranamente en la vida, entre la tercera y cuarta semana de vida intrauterina,
debido a que el neuroporo anterior y posterior cierran de ultimo, son las estructuras mas

vulnerables para la presentacién de anomalias. ?* %


Ludwing Godinez
Text Box


2.4 FACTORES DE RIESGO

El Center of Disease Control and Prevention (CDC) refiere que los tipos mas comunes de
defectos del tubo neural son de origen multifactorial, situacion que ocurre frente a una
predisposicidn genética favorable a la malformacién, cuyo desencadenante es un factor
de riesgo ambiental. En la etiologia de los defectos del tubo neural se inciuye una
predisposicion genética e influencias ambientales, suceden mas en familias que han
tenido un antecedente previo, aunque sélo un 5% de los defectos del tubo neural
aparecen en familias con historial familiar positivo. {4 2% 26)

En cuanto al padre, se deben considerar sus exposiciones en ios 3 meses previos a la
procreacion debido al periodo de espermatogénesis que tiene una duracién entre 63 a 74
horas. El mayor riesgo de teratogénesis por parte de la madre se relaciona generalmente
en la fase de organogénesis. Muchas sustancias quimicas pueden atravesar la barrera
placentaria y llegar al embrién en el periodo de mayor vuinerabilidad para la ocurrencia de

defectos del tubo neural, entre los dias 15 y 30 de la concepcion. ?*

Los fibroblastos de fetos con defectos del tubo neural presentan, con mayor frecuencia,
una mutacidn genética relacionada con la termolabilidad de la enzima 5,10
metiltetrahidrofolato reductasa, esta enzima cataliza la reduccion del 5,10
metiltetrahidrofolato precursor de la cadena de reacciones de metilacién de sustancias de
interés bioldgico en la sintesis del DNA. Las personas con esta variante termolabil tienen
una reduccion del 50% en la actividad enzimatica, elevacion de la homocisteina sérica Y
folato sérico por debajo de lo normal. Se ha informado que el suplemento con acido félico
puede hacer que disminuya la homocisteina sérica en personas con termolabilidad de la
enzima mencionada. Estudios experimentales han permitido establecer que la
suplementacion con esta vitamina a mujeres en etapa periconcepcional (cuatro semanas
antes de la concepcién hasta la duodécima semana de gestacion), reduce hasta en un
50% el riesgo de que se presente un defecto del tubo neural en el producto. A pesar de la
contundente evidencia de la participacion del acido félico en la prevencion de los defectos
del tubo neural, existe un porcentaje de casos que se denomina como “no prevenible por

acido félico”, en el que se debe reconocer la influencia de otros factores. @
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Los factores de riesgo pueden resumirse en la siguiente tabla:

FACTOR PORTADOR MECANISMO

Acido félico Madre Mutacién genética de la enzima 5,10 metiltetrahidrofolato
reductasa por termolabilidad.

Exposiciones ambientales Ambos Daiio genético antes o después de la concepcion.
Toxicos (exposicion 3 meses Padre Dafio a las células gemninales antes de la concepcién,
previos a la concepcion) presencia de toxinas en los fluidos seminales y

contaminacién de la ropa de trabajo con exposicion
secundaria de ta madre.

Pesticidas y metales pesados, Madre Dafio genético antes de la concepcién.
solventes, radiaciones ionizantes y
gases anestésicos

Diabetes Madre Varios mecanismos:

Inhibicién de la glicdlisis fetal.
Deficiencia funcional del acido araquidénico.
Deficiencia del miocinositol en el desarrolio
embrionario.

»  Alteracion de la vesicula vitelina.

e  Concentraciones mayores al 8% de hemoglobina
glicosilada. )

» Reduccién de niveles plasmaticos de factores del
crecimiento (desarrollo cerebral) secundario a

hipoglicemia.
Antiepilépticos (acido valproico y Madre Anomalias del sistema nervioso central (1.5% o una
carbamazepina) relacion de 1.66).
Infecciébn  por citomegalovirus, Madre Infeccion en el primer trimestre del embarazo.
rubéola y herpes congénito
Nivel socioeconémico Ambos Factor nutricional.
Ocupacion agricola y de jomnaleros, Padre Dafio genético antes de la concepcion.
exposicion a radiacién ionizante,
mercurio y productos de limpieza
Hipertermia Madre Procesos febriles y uso de bafios sauna durante las

primeras semanas de embarazo, incrementan la
frecuencia de anencefalia y de espina bifida.

Tomado de “Manual de Procedimientos Estandarizados para la Vigilancia Epidemioldgica de los defectos del tubo
neural.” Secretaria de Salud y Direccién General Adjunta de Epidemiologia. México. 2012.

2.5 DIAGNOSTICO

2.5.1 Diagnéstico prenatal
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Durante el periodo en que el tubo neural se encuentra abierto, este se comunica
libremente con la cavidad amniética. Cuando ocurre un defecto del tubo neural,
sustancias fetales como a-fetoproteina (AFP) y acetilcolinesterasa, son excretadas al
liquido amniético, lo que permite detectarlas como marcadores bioquimicos para defectos
del tubo neural, tanto en el liquido amniético como en el suero materno.""” En presencia
de concentraciones elevadas de AFP o cuando el ultrasonido ordinario lleva a sospechar
la presencia de defectos congénitos, se requiere una prueba con ultrasonografia de alta
resolucioén para poder hacer el diagnéstico definitivo y especifico de un defecto del tubo
neural. ® ') La deficiencia de folatos puede influir en el desarrollo de los defectos del
tubo neural, por lo que una manera indirecta de medirlos es mediante la medicién de los
niveles de folato séricos; otra forma es por medio de un frotis de sangre, en el que la
hipersegmentacién neutrofilica refleja el balance negativo de folatos, un hallazgo
caracteristico es una célula con un nucleo de seis 0 mas lébulos, esto constituye una
sospecha clinica de anemia megaloblastica.!'* 2 En la embarazada la deficiencia de
acido félico se presenta por la elevada demanda del feto en desarrollo, pero tal
deficiencia tarda meses en generarse y la anemia megaloblastica tarda meses en
generarse por lo que es conveniente realizar este tipo de pruebas durante la tercera y
cuarta semana de embarazo. ('¥
e Amniocentésis: La determinacion de los niveles AFP constituye el estudio de
eleccién para evaluar defectos del tubo neural, se realiza desde la 14 a 18
semanas de gestacion, si los niveles son mayores o iguales a 2.5 multiplos de la
mediana corregida para la edad gestacional, confirman el diagnostico. Tiene una
tasa de exactitud entre 99.4 a 100 % en cuanto al diagnéstico de anormalidades
cromosémicas y en cerca del 95% de los casos ayuda a detectar anencefalia y en
un 80% espina bifida oculta. Se consideran valores normales entre 7,000 y 20,000
ng/ml entre la semana 14 y 16 de gestaciéon. La morbilidad del estudio se ha
calculado en un 0.3-1.5%. & 924
o Alfafetoproteina en suero materno: Glicoproteina producida en el higado e
intestinos fetales y en el saco vitelino, esta presente en el liquido amniético, una
pequefia parte atraviesa la placenta, introduciéndose en el torrente sanguineo
materno, la prueba puede realizarse entre las 15 a 22 semanas de gestacién como
parte de los estudios para descartar anormalidades congénitas; con esta prueba
es posible detectar desde el comienzo del embarazo 80% a 85% de todos los
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defectos del tubo neural. En cuanto a los rangos de normalidad, en el suero

materno se expresa en MoM (Multiple of médium) y se calcula dividiendo el valor

de AFP de la paciente por la mediana de la AFP para un embarazo normal de la

misma edad gestacional, siendo su valor normal de 0.1 a 2.0 MoM e incluso 3.5

MoM. Cabe aclarar que para la adecuada estimacién, deben hacerse

correcciones de la mediana por peso materno, raza y existencia de diabetes

mellitus insulinodependiente materna.® 2%

e Ultrasonido: Es eficaz en detectar anormalidades del tubo neural, se realiza entre
la 16 a 20 semanas de gestacién; los signos craneales como es la compresién
cerebelosa, ventriculomegalia y la disminucién del diametro biparietal estan
presentes en muchos de los casos. La sensibilidad del ultrasonido para detectar
espina bifida abierta es de un 95% y por la disponibilidad y bajo costo, es en
muchos casos el estudio de eleccién. "2 %) En casos graves como anencefalia,
los defectos del tubo neural pueden detectarse incluso a las 13 6 14 semanas de

gestacion. @
2.5.2 Diagnostico posnatal

El diagnoéstico de anencefalia es hecho rapidamente, con anomalias como el meningocele
y el mielomeningocele el diagnéstico después del nacimiento es evidente; la evaluacion
de nifios con pocos defectos del tubo neural es mas complicado. Sélo un 15% de los
pacientes con defectos del tubo neural presentan en el nacimiento hidrocefalia, pero de
manera posterior hasta un 90% la desarrollara. @ Actualmente se recomienda que todo
nifio con mielomeningocele tiene que ser examinado y monitorizado para evaluar la
presencia de hidrocefalia con por lo menos un ultrasonido transfontanelar ya que los

sintomas pueden ser de aparicién tardia. %

Una cuidadosa evaluaciéon morfolégica y funcional del aparato urinario es de importancia
mayor en nifios con mielomeningoceles. Lesiones por arriba de S3 estan asociadas

frecuentemente con incoordinacion del esfinter ureteral detrusor y externo. ¢®

En cuanto a los casos leves de espina bifida (oculta, cerrada) que no se diagnostican
durante un examen prenatal se pueden detectar después del nacimiento mediante una
radiografia simple. Clinicamente en las formas mas graves de la enfermedad, los
pacientes suelen tener debilidad muscular en los miembros inferiores, lo que provoca

deformidades que pueden estar presentes desde el nacimiento. Para obtener una visién
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mas detallada del estado de la médula espinal y de la columna vertebral, se pueden usar

iméagenes de resonancia magnética o una tomografia computarizada. %

Para el diagnostico de encefalocele, se emplea la resonancia magnética, la tomografia
axial computarizada tridimensional para planificar la reconstruccién de la base del craneo
y la ecografia. La mayoria de los encefaloceles son diagnosticados prenatalmente por
ecografia. Sin embargo, la resonancia magnética puede brindar detalies superiores de

anomalias del sistema nervioso central.

2.6 CLASIFICACION

Pueden clasificarse con base a consideraciones embriolégicas y a la presencia o

ausencia de tejido neural expuesto. ?%

e Anomalias abiertas: Comprometen por completo el sistema nervioso central y son
debidas a un fallo en la neurulacién primaria. El tejido neural esta expuesto y
asociado a alteraciones de la circulacion del liquido cefalorraquideo. @

e Anomalias cerradas: Estan localizadas y confinadas a la espina (el cerebro
raramente es afectado) y resultan de un defecto en la neurulacién secundaria. El
tejido neural no esta expuesto y el defecto esta totalmente epitelizado, aunque la

piel que lo recubre puede ser displastica. @

Las presentaciones craneales incluyen: ?”
¢ Anencefalia
e Encefalocele (meningocele o mielomeningocele)
e Craneorraquisquisis total
e Sinus dérmico congénito
Las presentaciones espinales incluyen: %
¢ Espina bifida abierta (quistica)
e Mielomeningocele
¢ Meningocele
e Mielosquisis
e Sinus dérmico congénito
¢ Malformaciones lipomatosas (lipomeningocele)

¢ Malformaciones abiertas de la columna (espina bifida oculta)
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¢ Diastemiatomielia

e Agenesia caudal

A continuacién se describiran algunas de las presentaciones craneales y espinales de

los defectos del tubo neurali:
2.6.1 Anencefalia

Es un gran defecto de la béveda craneal, las meninges, el cuero cabelludo, junto con un
cerebro rudimentario, esto derivado de un fracaso del cierre del neuroporo cefalico
alrededor del 26 dia de gestacion, existe afeccién del prosencéfalo y grado variable de
compromiso del tallo encefédlico. Los neonatos con esta anomalia tienen un aspecto de
rana. Su incidencia es de 1 por 1000 nacidos vivos, la mayor incidencia se observa en
Irlanda y Gales; es 2 a 3 veces mas frecuente en el sexo femenino. Un 50% de los
embarazos anencefalicos se acompafa de polihidramnios. Todo esfuerzo diagnéstico o

terapéutico es indtil, estos pacientes nacen muertos o mueren al cabo de horas o dias. ?*
25, 26)

2.6.2 Espina bifida

También conocida como mielodisplasia, es un trastorno en el cual existe desarrollo
anormal de los huesos de la columna, de la médula espinal, del tejido nervioso
circundante y las meninges y ocurre entre los dias 26 a 28 de la gestacién. Puede
producirse en cualquier parte de la columna vertebral, el 80% de los casos se presenta en
la region lumbar o sacra, 10% en la regién cervical y otro 10% se da en la regién dorsal o
dorsolumbar. Tiene una incidencia cercana a 1 de cada 1000, siendo mas prevaiente en
personas de origen hispano, se manifiesta con una frecuencia cinco veces mayor en las
mujeres que en los hombres. Se clasifica en dos variedades, abierta o tumoral y oculta o
cerrada. (%22
o Espina bifida oculta (Figura 1)
o Seno dérmico congénito
o Lipomielomeningocele
o Médula anclada
o Diastemiatomielia

o Médula espinal hendida

13
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o Lipoma lumbosacro

o Quiste neuroentérico

Espina bifida abierta o tumoral (Figura 1)
o Meningocele
o Mielomeningocele
o Mielosquisis

o Lipomielomeningocele

Figura 1 Clasificacion de las espinas bifidas. A Espina bifida oculta, existe defecto en una o mas vertebras,
pero la piel esta intacta y no hay alteraciones en la médula espinal. B Meningocele, protrusion de meninges y
LCR a través del defecto en la columna. € Mielomeningocele, protrusién de el fes y i a
través del defecto espinal, (Tomada de Ecografia Matformaciones Fetales Nyberg }

Tomado de Horenstein, Martin y Gillio, Fabiana. “Espina Bifida.” Revista Argentina de Ultrasonido. Mendoza,
Argentina. 2010.

2.6.2.1 Espina bifida oculta: Consiste en un defecto de la linea media, sin
protrusiéon de la medula espinal, ni las meninges, en la mayoria de pacientes es
asintomatica o se puede sospechar por la presencia de manifestaciones clinicas
comunes mas o menos evidentes: cifoescoliosis, lumbociatica, pie equinovaro,
asimetria de las extremidades inferiores, pérdida parcial de la sensibilidad,
trastornos de los esfinteres.* ® En el periodo prenatal, el diagnostico puede
sospecharse por niveles elevados de alfafetoproteina en el liquido anmidtico y el
suero materno, aunque este hallazgo no es especifico de dicho cuadro. El
ultrasonido 2D y 3D puede diferenciar entre espina bifida abierta y cerrada y
delimitar el nivel de la lesién. La resonancia magnética es un recurso escaso en

muchos servicios de salud y no ha demostrado ser superior al ultrasonido. Al
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nacimiento pueden emplearse estudios como radiografias simples, potenciales
somato sensoriales, ultrasonido abdominal, tomografia de craneo, resonancia
magnética nuclear dorso lumbar, pruebas urodindmicas. Estos recién nacidos
generalmente no requieren ningtin cuidado especial posterior al nacimiento, en la
mayor parte de casos pueden egresar con la madre y continuar seguimiento
ambulatorio por neurocirugia. Cuando la malformacién estd en contacto con el
exterior a través de fistulas o senos dérmicos puede ser causa de meningitis
recurrente. En nifios con enuresis polisintomatica se debe excluir este diagnéstico.
Sumado a esto, mas del 80% de los nifios con espina bifida presentan hidrocefalia
o la desarrollan durante el crecimiento. 72

El tratamiento quirdrgico esta indicado en pacientes con secuelas urolégicas y
ortopédicas. Los neurocirujanos pediatricos son partidarios de la intervencién
profilactica precoz, para evitar alteraciones irreparables, liberando la médula
espinal de donde este anclada. La indicacién quirdrgica especifica para cada
patologia es la siguiente: médula anclada (primaria o secundaria), lipomas
medulares (intradurales, lipomielomeningocele, del filum terminale) y

diastematomelia.

e Seno dérmico congénito: Tracto tubular producido por una separacién
incompleta entre el ectodermo neural y el ectodermo epitelial durante las
primeras semanas de gestacion. ® Es una variedad de disrafismo que
permite una potencial comunicacién entre la piel y el sistema nervioso
central. Puede acompaniarse de otros tipos de disrafismos, de tumores de
inclusion y de estigmas cutaneos. Su extensién es variable: puede terminar
en el tejido celular subcutdneo o llegar hasta la duramadre, o bien,
atravesar esta Gltima y terminar en la médula, cono, raices o filum terminal.
Se localiza preferentemente en la linea media, aunque puede ser
paramediano y puede encontrarse en cualquier nivel, desde la primera
vértebra cervical hasta el coxis, mas frecuentemente en la regién lumbar. El
estigma cutaneo que acompafia al seno dérmico es un pequeiio orificio u
hoyuelo, a veces casi imperceptible, con supuracién o sin ella, que puede
estar acompafiado de angioma cutaneo, hipertricosis o tumoracion

subcutanea. Todos estos hallazgos estan presentes desde el nacimiento.
(30)
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Lipomielomeningocele: Patologia raquidea congénita rara. Es la causa
mas frecuente de anclaje medular, que da lugar a deterioro neuroldgico,
debido a isquemia del cono medular y de las raices. El defecto esta
cubierto por un lipoma subcutaneo asimétrico. A la altura de la disrafia las
vértebras son anémalas (deformidades en mariposa o anomalias de la
segmentaciéon en 40-50% de los casos). Se recomienda la intervencion
precoz, incluso en casos con examen neurolégico normal, con el fin de

prevenir deterioro neurolégico. '%2"

Médula anclada: Se conoce como médula anclada a la anormal
localizacién baja del cono medular asociado a un filium terminal afinado y
corto. ® Se manifiesta clinicamente con un incremento de la escoliosis,
dolor lumbar, espasticidad, empeoramiento del modo de andar (en aquellos
que previamente deambulaban), aparicion de deformidad en los pies o
deterioro urodinamico. Es muy comin en los pacientes con
mielomeningocele, puede acompariarse también de lipomielomeningocele,

lipoma intradural y siringomielia.®"

Diastemiatomielia: Es el defecto en el cual cada hemimédula se
encuentra en un saco dural, separadas por un tabique osteocartilaginoso.
Cada hemimédula tiene raices nerviosas laterales, sin raices para-
medianas. ¥ Esta forma oculta de disrafismo espinal es la mas comun, y
se caracterizada porque el tejido nervioso no esta expuesto al exterior, sino
que esta recubierto por piel que puede ser normal o mostrar signos clinicos
de alarma. Puede observarse en un 5 a 10 % de la poblacién, y una vez
presentes el 80 % de los mismos tiene localizacién lumbar, sobre todo a
nivel de la quinta vértebra lumbar, también son comunes en la primera
sacra, pero puede afectar cualquier porcién de la columna vertebral. Es
tres veces mas comin en el sexo femenino y se presenta en cualquier
periodo de la vida, con mayor incidencia entre ios 4 y 6 afios de edad. E!
diagnéstico es esencialmente radiolégico, ya que la mayoria de los
pacientes no presentan sintomas asociados, por lo cual pasa desapercibida
y constituye en muchas ocasiones un hallazgo radiolégico casual. Cuando

aparecen las manifestaciones clinicas, éstas suelen ser heterogéneas, con
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signos y sintomas que se agrupan segun los tejidos afectados; cutaneos,
6seos, musculares, nerviosos, etc. Este defecto del tubo neural es de
etiologia multifactorial, causado probablemente por la interaccion de

factores ambientales en pacientes con predisposicién genética. 2

Médula espinal hendida: En este defecto la medula espinal se encuentra
dividida en dos. Se encuentra asociada a mielomeningocele con una
frecuencia que varia entre el 5 al 36%. La clasificacion propuesta por Diaz
y Pang, se basa en el estado del saco meningeo: malformacién de la
médula hendida tipo I: similar a lo que antes conociamos con el nombre de
diastematomielia; malformacién de la médula hendida tipo Il: ambas
hemimédulas permanecen en un mismo saco dural, similar a lo que antes
se denominaba diplomielia. Ambos tipos de esta malformacién pueden
coexistir en el mismo paciente. Debe sospecharse esta malformacion en
aquellos pacientes en los que de entrada existen diferencias tanto en el
trofismo muscular como en la motilidad de miembros inferiores; siempre
que existan estigmas cutaneos, como mechones de pelo asociados al
mielomeningocele y un rapido deterioro del nivel motor de miembros
inferiores, debe hacer sospechar esta patologia. Lo mismo debe pensarse
en los pacientes con mielomeningocele y malformaciones costales con
térax corto. La sintomatologia estd dada por el anclaje medular y la
compresién que este tipo de tabiques produce al existir normalmente una
discrepancia entre el gran crecimiento 6seo y el lento crecimiento del tejido
nervioso. La radiografia de columna, es el estudio mas simple, permite
conocer malformaciones groseras como hemivértebras, raquisquisis, y en
algunas oportunidades permite demostrar con claridad el espolén 6seo,
también puede utilizarse la tomografia computarizada y la resonancia

magnética.®

Quiste neuroentérico: Corresponden a lesiones quisticas conformadas
por epitelio cilindrico simple mucosecretor, de caracteristicas similares al
epitelio de los tractos respiratorio y digestivo. "’ Son lesiones benignas de
crecimiento lento, con gran tendencia a la recidiva. Por lo general, se
describen en relacion al canal espinal, a nivel cervical bajo o toracico
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superior, con disposicion intradural y extramedular. Tienen su origen en
una separacién incompleta entre el neuroectodermo y el endodermo hacia
la tercera semana de gestacidn, lo cual determina una comunicacién
anomala persistente entre el neuroepitelio, la notocorda y el endodermo del

intestino anterior primitivo. "

2.6.2.2 Espina bifida abierta: La variedad abierta comprende malformaciones
que son precoces en el desarrollo embrionario de las estructuras medulares y
raquideas, las estructuras nerviosas y meningeas pueden estar contenidas en un
saco que segun su contenido reciben el nombre de meningocele si contienen solo
meninges y mielomeningocele si contiene ambas estructuras. " 2" Constituye el
tipo mas frecuente y complejo de disrafismo espinal, siendo la mielosquisis la
forma mas grave de esta malformacion, ya que se produce antes de los 28 dias de
gestacién. La médula se observa abierta y aplanada en la regién toracolumbar. El
mielomeningocele es un defecto mas tardio. ®" El diagnéstico prenatal de esta
enfermedad suele realizarse empleando los mismos medios que para ia variedad
cerrada, sin embargo el diagnéstico ultrasonografico suele ser mas expedito que
para la variedad cerrada, acercandose la tasa de deteccién de espina bifida
abierta al 100%, esta debido a la presencia de signos craneales faciimente
reconocibles. Posterior al nacimiento, el diagnéstico de estas malformaciones se
realiza durante la exploracién fisica, encontrandose abultamientos sobre la
columna vertebral, de localizacion diversa (lumbar, dorsal, cervical o
combinaciones de estas). El examen fisico se acompafa de la realizaciéon de
estudios complementarios de iméagenes en combinacibn con estudios
neurofisiolégicos, para lograr determinar las estructuras presentes en la
malformacién congénita y su grado de compromiso neurolégico, y asi definir el tipo

de cirugia a realizar asi como el pronéstico de los pacientes. '®

El tratamiento de estos pacientes es intrahospitalario, basicamente requiere el
manejo en unidad especializada, tanto por equipo médico pediatrico como
neuroquirdrgico. El cierre del defecto espinal puede realizarse dentro de las 48 a
72 horas posteriores al nacimiento, siempre y cuando no exista fuga de liquido
cefalorraquideo y la placoda no este expuesta. ® 2> 2"’ En presencia de fuga de
liquido cefalorraquideo el neurocirujano valorara la colocacién de un sistema de

derivacién ventriculoperitoneal como primera cirugia, siempre y cuando no exista
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proceso infeccioso, de presentar el mismo, se debera colocar un sistema de

derivacién ventriculoperitoneal al exterior e iniciar la antibioticoterapia pertinente.

En los recién nacidos en quienes se realiza tratamiento quirtrgico temprano, la

mortalidad inicial oscila en 1% y la supervivencia es de 80 a 95% en los dos

primeros afos de vida, el 75% de los supervivientes presentan secuelas

neuroldgicas graves.

(25, 27)

Meningocele: Disrafia en la cual las meninges sobresalen de la apertura
espinal; puede o no estar cubierta por una capa de piel. *® Consiste en la
presencia de raquisquisis, es decir una malformacién por falta de los arcos
vertebrales posteriores, produciéndose un quiste o protrusiéon de una bolsa
meningea liena de liquido cefalorraquideo, que atraviesa la parte abierta de
la médula espinal. El raquis no liega a cerrarse, por lo que hay una solucion
de continuidad entre el exterior y el espacio intrarraquideo. " Es la forma,
menos frecuente de disrafias espinales, puede localizarse en la regiéon
lumbosacra, cervical y en la toracica. Generalmente es poco sintomatico,
los pacientes Unicamente presentan una tumoracién cubierta de piel, sin
datos neurolégicos como debilidad en las extremidades inferiores,
respuesta normal al dolor, no hay incontinencia anal o miccional. Siempre
debe realizarse una exploracién neurolégica exhaustiva para descartar
otras anomalias como hidrocefalia. Tiene un mejor prondstico que las otras
disrafias raquimedulares. ©®

El meningocele, que no afecta a la médula espinal, puede repararse
quirtrgicamente y generalmente no deja secuelas. La mayoria de los nifios
con meningocele se desarrollan normalmente. La cirugia prenatal

disminuye la incidencia de herniacién cerebral e hidrocefalia. ?"

Mielomeningocele: Es el mas comun y severo de los defectos del cierre
del tubo neural, afecta a 1 de cada 1000 nacidos vivos.!"® Consiste en una
“placa neural abierta”, la cual puede representar el extremo distal de la
médula espinal. Este tejido nervioso se encuentra en contacto con piel
normal. ©®#®)a evaluacién de esta lesién muestra que el tejido nervioso se
encuentra separado de la piel por una zona intermedia, denominada

epitelio de transicién, caracterizado por una fina membrana, que no es
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regular y puede no existir en algunas zonas. Subyacente a la placa se
encuentra el saco aracnoidal, en el que se encuentran las raices nerviosas
que salen de la médula espinal, y el liquido céfalo raquideo. La parte de la
placa medulosa en contacto con el exterior, es la que al unir sus extremos
laterales constituira el interior de la médula (y que se continia con el
conducto central del epéndimo), en tanto la que se encuentra en contacto
con el saco aracnoidal es la cara externa de la médula. ®

o Evaluacién inicial: El nivel sensorio-motor debe ser interpretado

observando tanto los movimientos espontadneos como las respuestas
a la estimulacion sensorial. Debe inspeccionarse y palparse la cabeza
del recién nacido para valorar la tensién de la fontanela, diastasis de
suturas, o adelgazamiento de la calota craneana (craneolacunia),
hechos que se observan en los pacientes con hidrocefalias evidentes
al nacimiento. El examen debe incluir una valoracién de la funcion de
los pares craneanos bajos, para esto, es importante conocer si el
llanto es fuerte, si hay estridor, o la presencia de apneas, que nos
hagan sospechar en la malformacién de Amold Chiari 11.% 2429
o Clasificacion: En Neurocirugia la clasificacion mas utilizada es la
modificacién de la propuesta por Sharrad et al en 1963, que evalua el
comportamiento funcional de los miembros inferiores al nacimiento,

se aplica a las lesiones dorsales bajas, lumbares y sacras. ©

Tomado de Picco, Pedro y Portillo, Santiago. “Defectos del cierre del tubo neural”. Sociedad Argentina de
Pediatria. Programa Nacional de Actualizacion Pediatrica. Buenos Aires. 2008.
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Patologias asociadas al mielomeningocele

o Hidrocefalia; Enfermedad que se caracteriza por incremento en el

contenido de liquido cefalorraquideo cefalico.?® Esta presente en
aproximadamente el 80 a 90% de los pacientes con
mielomeningocele,'® sin embargo, solo el 10 a 15 % de ellos tienen
perimetros cefalicos mas alla del percentilo 95 al nacimiento; el resto
van a desarrollar la hidrocefalia luego del cierre del
mielomeningocele.® ® Esta caracterizada por una dilatacion que
compromete fundamentalmente el atrio y los cuernos ventriculares
occipitales (colpocefalia) Esta configuraciéon de los ventriculos esta
dada por otras malformaciones cerebrales asociadas tales como la
disgenesia del cuerpo calloso, las masas intermedias (talamos) muy
cercanos entre si. (2

Es detectada por un aumento progresivo del perimetro cefalico por
encima de la curva normal, con diastasis universal de suturas,
fontanela llena, ojos en sol naciente.® Pocos pacientes presentan
sintomatologia de hipertensién endocraneana como vOmitos e
irritabilidad. Sin embargo, la concomitancia de hidrocefalia y
alteraciones en la fosa posterior provoca en algunos casos la
exacerbacion de sintomas de la malformacion de Arold Chiari, tales
como estridor, posicién opistoténica y apneas.® 22

La ecografia cerebral en el recién nacido es el estudio, de eleccién,
por la posibilidad de realizarlo sin anestesia y en la cuna del paciente;
sin. embargo, la tomografia computada cerebral y la resonancia
magnética de cerebro, aportan muchos mas datos acerca de otras
malformaciones cerebrales asociadas. A largo plazo la tomografia
computada es mas importante, puesto que sera el estudio de eleccidn
luego del cierre de la fontanela anterior, puesto que nos permitira
hacer un seguimiento del tamafio ventricular y de esta forma conocer
la evolucién de la hidrocefalia a lo largo del tiempo. & 2

El tratamiento de eleccion es la derivacién del liquido cefalorraquideo

a un lugar diferente del fisiolégico (peritoneo, corazén o pleura), que
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con mayor frecuencia es colocada dentro de los dos primeros meses
de vida, en la mayor parte de los casos este es el tratamiento
definitivo.® 1317 19.22)

o Malformacién de Arnold Chiari li: Chiari en 1896, describié una serie

de alteraciones anatémicas y estructurales del cerebelo y el tronco
cerebral, que aparecian en los pacientes con mielomeningocele. ¢
En la actualidad se define un conjunto de alteraciones anatémicas
que involucran ademas del descenso de la parte inferior de los
hemisferios cerebelosos (amigdalas), el vermis cerebeloso, tronco
cerebral y IV ventriculo por debajo del agujero occipital y una serie de
alteraciones estructurales intrinsecas al tronco cerebral referidas a los
nucleos (origen real) de los pares craneanos, cuyo resultado final es
una disfuncién neurolégica caracterizada por trastornos en centros:
respiratorio (apneas) o bien falta de motilidad de las cuerdas vocales
(estridor), ademas de que esta disposicién anatémica alterada incide
mucho en la ocurrencia de la hidrocefalia. Es junto con la hidrocefalia
la malformacién de sistema nervioso central mas frecuente en estos
pacientes. ©

Cuando se encuentra indicado, el tratamiento quirargico consiste en
realizar una cirugia descompresiva, dirigida a aliviar la presién que
estructuras éseas y ligamentarias de la columna cervical ejercen
sobre estructuras vitales como el tronco cerebral. Se realiza una
craniectomia occipital, ampliando el agujero occipital y laminectomias
cervicales, con reseccion de los ligamentos y en algunos casos
apertura de la duramadre con plastia de la misma con elementos
autdlogos (fascia muscular), o elementos heterdlogos (duramadre

liofilizada).®

e Mielosquisis: Es una de las formas mas graves de disrafia medular, en
esta anomalia la placa neural esta abierta y expuesta, no hay desarrollo
6seo, muscular, ni cutaneo. El liquido cefalorraquideo sale
espontaneamente y hay un déficit neurolégico completo por debajo de la

lesién. El fallo en el cierre sucede antes del dia 28 de gestacion.
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2.6.3 Encefalocele

Herniacion congénita de estructuras intracraneanas, tales como meninges y componentes
de tejido neuroglial rudimentario, a través de un defecto en la calota craneana,
generalmente en la linea media denominado craneosquisis. © ¥ Se origina por un defecto
en el cierre del neuroporo rostral, que se produce durante la cuarta semana de embarazo.

La incidencia de este defecto es de 1 cada 5.000 nacidos vivos. %

De acuerdo a la ubicacién pueden clasificarse en: ¢-*%

e Anteriores: abarcan desde la lamina etmoidal hasta la sutura coronal, a su vez
estos se pueden dividir en:
1. Basales: crecen hacia la base del craneo.
2. Sincipitales: crecen hacia la parte anterior de la regién frontal.

e Interparietales: también denominados de la “convexidad”, crecen entre la sutura
coronal y la sutura lambdoidea.

e Occipitales: son los que ocurren por detras de la sutura lambdoidea hasta la unién

craneo-cervical.
De acuerdo con el contenido, los encefaloceles pueden ser: @

e Meningocele: Sélo herniacibn de meninges, con contenido de liquido
cefalorraquideo en la tumoracion.

e Encefalomeningocele: Se hernia tejido cerebral, aparte de meninges.

e Hidroencefalomeningocele: La malformacion es mas grave, con salida de una

cantidad importante de tejido cerebral (que incluye ventriculo) y meninges.

El diagnéstico se hace por la exploracién clinica, rayos x de craneo para ver el defecto y,
sobre todo, tomografia axial computarizada o resonancia magnética nuclear para ver la
localizacion, forma y contenido del tejido cerebral herniado. El tratamiento quirirgico
pretende reponer cada estructura en su compartimiento, si es posible. Es importante
obtener siempre el cierre de la duramadre, aunque el defecto 6seo puede esperar y ser

reparado cuando el nifio sea mas mayor. ®®

Las patologias asociadas mas frecuentes son:

e Malformacion de Chiari lll: Algunas veces esta malformacioén limita la cirugia del
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encefalocele por la imposibilidad de resecar la totalidad del contenido del saco sin
sacrificar estructuras vitales.

¢ Hiperteleorbitismo: Separacion mas alla de lo normal de los cantos oculares
internos. En los defectos mas severos puede acompaiiarse de paladar hendido y

nariz bifida. &3

2.7 TRATAMIENTO

El manejo terapéutico de los defectos de tubo neural, dependera del tipo de anomalia,

caracteristicas del paciente y recursos médico quirdrgicos disponibles.

Teniendo en cuenta los diversos escenarios en los que puede presentarse un paciente
con defectos del tubo neural; en el caso de que exista un diagnéstico prenatal de disrafia
espinal abierta, debe ser cuidadosamente acordado entre el equipo tratante, la madre y
familia, a fin de asegurar que el equipo esté preparado para recibir al recién nacido, hacer
los examenes previos al momento quirdrgico, contar con el neurocirujano y el acceso al
quiréfano para el cierre del defecto. Si el diagndstico es en el momento del parto y éste se
ha producido en un hospital donde no estan las condiciones para proceder al cierre del
defecto, el paciente debe ser trasladado a una unidad especializada, en las mejores

condiciones posibles. @43

Se debe tener cuidado especial en la limpieza del recién nacido, vigilar que el tejido
nervioso expuesto solo tenga contacto con suero fisioldgico y el defecto se debe cubrir
con apositos estériles humedos en esta solucién, posicionar al neonato en decubito lateral
o prono para evitar traumatismos del tejido neural. Vigilar al neonato en busca de signos
de hipertensién intracraneana. Durante las primeras horas es indispensable que se realice
una ecografia cerebral, que permitirA descartar o confirmar la presencia de otras
malformaciones del sistema nervioso central y, en particular, de hidrocefalia. Deben
completarse examenes preoperatorios (hematocrito, glicemia y tiempo de protrombina) y
dar manejo general, de acuerdo a los resultados, a fin de permitir que el neonato llegue en

las mejores condiciones a la cirugia. ©¢*

La cirugia de cierre del defecto debe ser realizada por un neurocirujano, en un centro que
cuente con los medios adecuados, apenas se logre la estabilidad hemodinamica y
siempre antes de las 72 horas de vida. Las excepciones a esta regla se fundamentan en

un compromiso global en las condiciones del recién nacido, que contraindiquen la cirugia
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0 que sea portador de malformaciones no compatibles con la vida, caso en el que se debe

discutir con los padres y el comité de ética del hospital la alternativa de no interveni

33)

r. (24, 27,

Para definir mejor los pasos en el tratamiento de estas anomalias, existen puntos

importantes a recordar en el manejo de estos pacientes:

e Definir el tipo de lesién ¥

(o]

(o]

(o]

(o]

e Determinar el area anatémica afectada

(o]

(o]

Lesion que compromete solo meninges, con o sin hidrocefalia.

Lesion con compromiso de meninges y tejido nervioso, con o sin
hidrocefalia.

Hidrocefalia sin otra anomalia.

Existencia de otras anomalias asociadas.

(24)

Craneal (encefalocele).

Espinal (encefalocele, mielomeningocele, etc.).

o Determinar el estado general del paciente (infecciones, bajo peso, coexistencia de

otras anomalias congénitas). *%

e Seleccion del tratamiento
o Hidrocefalia: El tratamiento debe realizarse a la brevedad posible, para

evitar dafos al tejido neural por aumento de la presion intracraneana. Si
existe hidrocefalia y una anomalia raquimedular asociada, se debe corregir
inicialmente la hidrocefalia, posteriormente se decide la correccion
quirdrgica del problema raquimedular. En caso de hidrocefalia severa; si
existe contraindicaciones para la colocacién de un sistema de derivacién
ventricular, se deben realizar punciones ventriculares descompresivas
seriadas. Como se menciono previamente, el tratamiento de eleccién es la
derivacion del liquido cefalorraquideo a un lugar diferente del fisiolégico,

preferentemente colocada dentro de los primeros dos meses de vida. ¢ **

17,19, 22)

Existen diversos modelos de sistemas valvulares, con diferentes
mecanismos de funcionamiento, desde los antiguos sistemas de flujo hasta
los nuevos de presion regulables. Estos dispositivos no estan exentos de
complicaciones, las cuales se clasifican en: mecanicas obstructivas,

mecanicas por desconexion-rotura, infecciosas y funcionales. El 40% de los
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sistemas fallan a lo largo del primer afio desde su implantacion. ¥ El
procedimiento quirdrgico a groso modo, consiste en la colocacién de una
prétesis compuesta por: un catéter ventricular introducido generalmente en
el ventriculo lateral derecho, que se conecta a una valvula que tiene una
determinada resistencia al flujo (presién) del liquido cefalorraquideo a
través de ella, y esta a un catéter cuyo extremo distal se ubica en la
cavidad abdominal. Por supuesto que existen variaciones a este
procedimiento que se adecuan a fa diversidad de caracteristicas que
presenta la hidrocefalia, '3 19

Las principales complicaciones de este procedimiento son el mal
funcionamiento valvular por oclusiones parciales del catéter ventricular,
catéter distal corto o rupturas del catéter distal y la infeccién del sistema; se
considera que el riesgo de infeccion tras el procedimiento persiste durante
un afio luego de la cirugia, siendo de mas del 90% en los primeros tres
meses de la cirugia. 7 "PEn caso de comprobarse alteracién del liquido
cefalorraquideo, con caracteristicas de infeccién, se debe extraer el
sistema de derivacién, y a partir de ese momento se decidira el manejo de
la hidrocefalia, ya sea mediante la colocacién de un drenaje ventricular
extemo, o con la realizacién de punciones ventriculares, de acuerdo con la
sintomatologia. \'"

Encefalocele: Casi no existe dificultad en decidir un tratamiento en los
encefaloceles anteriores que generan obstrucciones nasales, o bien
deformidades faciales asociadas. La indicacion de tratamiento en estos
casos es la liberacion de la via aérea y la resolucion del defecto facial
cosmético. En los encefaloceles parietales y los occipitales muchas veces
hay en el saco gran cantidad de tejido nervioso rudimentario, también
denominado cerebroide, y el paciente se presenta como un microcéfalo,
con importantes malformaciones del contenido intracraneano, tales como
lisencefalia, lo que es de por si lo que dara el pronéstico a largo plazo. En
estos pacientes la decisién de tratamiento quirdrgico esta orientada a
facilitar el manejo y cuidado del paciente y evitar la infecciéon del sistema
nervioso central. El tratamiento quirtrgico consiste en la reseccién del tejido
contenido dentro del saco, con posterior reparacién de las cubiertas

meningeas. Especial cuidado se debe tener por la posibilidad que los senos
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venosos de la duramadre estén involucrados en el saco y durante la cirugia

una lesion de los mismos podria producir un sangrado incoercibl

e, (3,20.33)

o Mielomeningocele: Los cuidados iniciales del paciente deben focalizarse

en: ®

. Cobertura de la lesién con gasas humedecidas con solucion

fisiolégica estéril.

2. Estabilizacién clinica del paciente.

Identificacion de anormalidades asociadas a este defecto tanto

dentro como fuera del sistema nervioso central.

4. Cierre del mielomeningocele.

Seguimiento y tratamiento de la hidrocefalia asociada.

En cuanto al aspecto neuroquirargico, los fundamentos en la indicacién de

la cirugia de cierre del mielomeningocele son: ®

1.

Prevenir la infeccién del SNC: Debido a que una porcién del
sistema nervioso central se encuentra en contacto con el
medio externo, y ademas existe una pérdida de liquido
céfalorraquideo ya sea proveniente del conducto central del
epéndimo, o bien del saco aracnoidal, el defecto debe ser
cerrado. ©®

Preservar la funcién neurolégica: Esta enfermedad implica
alteraciones estructurales, celulares, ademas del dafio
causado por la exposicion del tejido nervioso al medio
intrauterino. El nacimiento trae aparejado un nuevo problema,
la exposicién al aire, y al probable roce con otros elementos,

que pueden aumentar el deterioro neurolégico.

El principal objetivo de la cirugia es devolver las estructuras a una posicion

anatémica lo mas normal posible: liberar la médula, reconstituir la forma

medular al unir sus extremos laterales dando la forma cilindrica, reponer las

cubiertas: meninges, musculo, piel. ¢

En cuanto a las complicaciones posteriores al tratamiento; las inmediatas

son aquellas relacionadas al acto quirdrgico entre el dia 0 y el 30 después

de la cirugia; pérdida de liquido céfalo raquideo a través de la herida, mala
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cicatrizacion de la herida, dehiscencia del plano de piel, fistulas de liquido
cefalorraquideo. ® En el caso de que la zona que presentaba el defecto
sea extensa y se requiera el uso de colgajos cutaneos, estos pueden
presentar complicaciones como necrosis o infecciéon. Las complicaciones
tardias, son aquéllas que aparecen mas alla del dia 30 de realizado el
cierre del defecto, y usualmente, afios después. En general, se relacionan a
la apariciéon de sintomas de deterioro motor o urolégico motivados por la

fijacién y adherencias de la médula a la cicatriz. © )

En Guatemala la resolucion de esta patologia es considerada como tarea
de neurocirujanos, por esa razén se ha observado en estudios que 96.1%
de los casos son resueltos por dichos especialistas. ® En ofras latitudes es
factible realizar cirugia intrauterina, la cual ha presentando buenos
resultados, ya que se logra después el cierre del defecto, recién nacidos sin
hidrocefalia, sin malformacién de Chiari Il y pacientes que movilizan los
miembros inferiores. En nuestro pais aln no se ofrece la cirugia prenatal,
sin embargo, cuando se detecta por ultrasonido fetos que presentan
mielomenigocele, se programa la resolucién del embarazo por via
quirargica y posterior al nacimiento se realizan todos los procedimientos
meédicos necesarios para realizar un cierre quirdrgico del defecto en las
primeras 24 o 48 horas.?* %) E| propésito de la cirugia precoz es evitar la
infeccion del sistema nervioso central, altamente mortal en el recién nacido,

asi como también el deterioro neuroldgico. %

Meningocele: Si no afecta a la médula espinal, puede repararse
quirdrgicamente y generalmente no deja secuelas. La mayoria de los nifios
con meningocele se desarrollan normalmente. La cifugia inmediata ayuda a
evitar lesiones nerviosas adicionales por infeccién o trauma. No obstante, la
lesidn nerviosa que ya ha tenido lugar no puede revertirse y por lo general
la parélisis de las extremidades y los problemas en la vejiga e intestino
persisten. La indicacién para proceder a un parto pretérmino puede ser el
desarrollo rapido de ventriculomegalia grave y macrocraneo. La via vaginal
podria causar traumatismo en el defecto e incrementar el riesgo de
infeccién de los tejidos neurales expuestos. La recomendacion es cesarea
electiva. La cirugia prenatal disminuye la incidencia de herniacién cerebral
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e hidrocefalia. Parece no modificar el grado de pardlisis y de disfuncion
vesical, mientras que aumenta la tasa de parto pretérmino. ¢V E
tratamiento quirdrgico sera de urgencia si el defecto carece de piel normal,
pues ésta puede dafarse facilmente e infectarse. Si el meningocele esta
cubierto por piel normal y no hay peligro de ruptura de la tumoracion el
tratamiento generalmente es a los 6 meses de edad, la cirugia consiste en
extirpar el tejido anormal, respetando la médula y raices nerviosas,
posteriormente se cierra la placa medular, seguida de las meninges,
musculos y piel. ¥ Entre las complicaciones de la cirugia encontramos la
médula anclada, que se debe sospechar en cualquier paciente con este
tipo de anomalias y que presente progresidn insidiosa de
mielorradiculopatia, con disfunciéon de esfinteres, deterioro en la marcha,
dolor lumbar, aparicién de deformidades en los pies. El tratamiento es el
reanclaje de la médula. "

o Médula anclada: Los factores determinantes para tomar la decision de dar

tratamiento quirrgico se resumen en la siguiente tabla: ©

farcia; al lleger a s adolescenc
gtodo preferido de locomocion
ente g un deterioro neu

Tomado de Picco, Pedro y Portillo, Santiago. “Defectos del cierre del tubo neural”. Sociedad Argentina de
Pediatria. Programa Nacional de Actualizacion Pediatrica. Buenos Aires. 2008.
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El tratamiento consiste en desanclar la punta del cono medular que se
encuentra adherida por la cicatriz del mielomeningocele, el lipoma lumbar o
el espolon en la diastematomielia.”® Se utiliza una incisién de linea media
que permite la exposicion de la apdfisis espinosa y la lamina intacta mas
bajo. Se realiza una laminectomia en este nivel, apertura de la duramadre,
identificaciéon del tejido cicatrizal y liberacién de la misma y cierre de la
duramadre, que puede ser primario o con uso de injertos. Después de la
operacién, el nifio se mantiene en posiciébn de decubito prono plana,
durante 48 horas. La complicacion postoperatoria mas frecuente
relacionada directamente con el procedimiento quirurgico es fuga de liquido
cefalorraquideo, infeccion de la herida con o sin meningitis, nuevos déficits
neurologicos y urolégicos y escoliosis, que puede continuar progresando

después de la liberacién de medula anclada. ®%

2.8 PREVENCION

Aunque aun no se establecen con certeza las causas de los defectos del tubo neural,
multiples estudios realizados desde la década de los ochentas, han sefialado la
importancia del acido folico en la génesis de este tipo de alteraciones. * %8 7 2) | og
niveles de acido félico se relacionan directamente con la cantidad de crecimiento tisular y
su deficiencia conduce a graves anomalias del desarrollo intrauterino, entre elias, los
defectos del tubo neural; se ha sugerido que los niveles bajos de folatos exacerban el
efecto de un trastorno genético subyacente. 87 %) E| CDC de los Estados Unidos, y el
lineamiento técnico de prevencion, manejo y seguimiento de los defectos al nacimiento y
otras patologias del periodo perinatal, recomiendan la suplementacién con acido félico a

razén de 0.4 mg diarios a mujeres en edad reproductiva con riesgo de embarazarse y 4.0 |
mg por dia a mujeres en las mismas condiciones con el antecedente de haber tenido un
producto previo con defectos del tubo neural, la ingestiéon periconcepcional de acido félico
puede disminuir mas del 70% la incidencia de estos defectos. @ ?® Otro aspecto
importante en la prevencién, es brindar consejo genético y pruebas diagnésticas
prenatales a las mujeres con antecedentes personales o familiares de embarazos con
productos con defectos del tubo neural, ya que la probabilidad de que se obtenga un hijo

con algun tipo de estas anomalias, se incrementa hasta en 10% en estas familias. © ¢ %)
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Iil. OBJETIVOS

3.1 GENERAL

3.1.1 Describir las caracteristicas y el tratamiento quirtrgico que se da a los pacientes
que son diagnosticados con anomalias congénitas del tubo neural, en el Instituto

Guatemalteco de Seguridad Social.

3.2 ESPECIFICOS

3.2.1 Determinar la edad y el sexo de los pacientes mas frecuentemente afectados por

anomalias del tubo neural.

3.2.2 Conocer los estudios con los cuales se realizé el diagnéstico de anomalias del

tubo neural en estos pacientes, en el periodo prenatal y posnatal.

3.2.3 Conocer el tipo de defecto del cierre del tubo neural mas frecuentemente

diagnosticado en el grupo de pacientes estudiados.

3.2.4 Determinar el tratamiento quirargico que se dio a los pacientes con anomalias del

tubo neural.

3.2.5 Determinar las complicaciones postoperatorias que presentaron los pacientes

estudiados.

3.2.6 Determinar la mortalidad en los pacientes a los que se efectudé correccion

quirtrgica de anomalias congénitas y la causa mas frecuentemente asociada.
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IV. MATERIAL Y METODO

4.1 TIPO Y DISENO DE INVESTIGACION

Estudio descriptivo retrospectiva transversal

4.2 UNIDAD DE ANALISIS
Expedientes clinicos de pacientes pediatricos con diagnéstico de anomalias del tubo
neural que ameritaron tratamiento quirtrgico en el Instituto Guatemalteco de Seguridad

Social, Hospital General de Enfermedad Comun.

4.3 POBLACION
4.3.1 Poblacién: Pacientes con diagnéstico de anomalias del tubo neural en el Hospital

General de Enfermedad Comuan -HGEC- de enero de 2003 a diciembre de 2013.

4.3.2 Muestra: Pacientes con diagnéstico de anomalias del tubo neural en el Hospital

General de Enfermedad Comun -HGEC- de enero de 2003 a diciembre de 2013.

4.4 CRITERIOS DE INCLUSION Y EXCLUSION.

4.4.1 Criterios de inclusion:

Expedientes clinicos completos de pacientes a los que se realizé tratamiento quirdrgico
por defectos del tubo neural (hoja de ingreso, nota operatoria, record operatorio,

evoluciones de seguimiento).

4.4.2 Criterios de exclusién:

e Expedientes clinicos extraviados o incompletos.

e Expedientes de pacientes con diagnostico de anomalias congénitas del tubo neural a
los que no se les realizé tratamiento quirtrgico.

e Expedientes de pacientes que fallecieron antes de ser sometidos a tratamiento
quirdrgico.

e Expedientes de pacientes que fueron sometidos a tratamiento quirlrgico

extrainstitucionalmente.
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4.6 PROCEDIMIENTO PARA RECOLECCION DE INFORMACION

4.6.1 Técnica

El disefio de la boleta de recoleccion resulté ser eficaz y cumple con las variables
planteadas. En el Servicio de Cirugia Pediatrica, especificamente en Sala de
Operaciones, existe un libro donde en donde se anotan todos los procedimientos
quirargicos realizados a los pacientes en el Hospital General de Enfermedades, queda
constancia del nombre, numero de afiliacién, edad, diagnéstico, tipo de procedimiento

realizado y servicio al que pertenece el paciente.

4.6.2 Procedimiento

Al obtener por medio del libro de Sala de Operaciones los datos de los pacientes con
defectos del tubo neural, a los que se dio tratamiento quirargico, se procedié a buscar y
revisar los expedientes clinicos en el archivo del Hospital General de Enfermedades y se

llené la boleta de recoleccion de datos de cada paciente.

4.6.3 Instrumento:
Se utilizé la boleta de recoleccidon de datos la cual retine la informacién seleccionada de

acuerdo a los objetivos planteados al inicio de la investigacion.

4.7 PROCESAMIENTO Y ANALISIS DE DATOS

4.7.1 Procesamiento:

La informacién obtenida por medio de la hoja de recoleccion de datos fue tabulada y
planteada en cuadros y graficas para su analisis subsiguiente.

4.7.2 Analisis de datos:

Las variables cualitativas fueron analizadas por porcentajes y las variables cuantitativas

por porcentajes y media aritmética.

4.8 ALCANCES Y LIMITACIONES

36


Ludwing Godinez
Text Box


4.8.1 Alcances:

La informacién generada en este estudio permite conocer la situacién
epidemiolégica y el tratamiento dado a los pacientes con diagnéstico de defectos
del tubo neural en el Hospital General de Enfermedades del Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social.

Este estudio puede ser tomado en consideracion por las entidades competentes
para implementar estrategias y elaborar guias de manejo en beneficio de la
prevencion, tratamiento quirargico y rehabilitacion de dichos pacientes, lo que

mejorara su pronéstico y calidad de vida.

4.8.2 Limitaciones:

Dificultad para obtener los datos generales (nombre, nimero de afiliacién y
diagnéstico) de los pacientes que fueron tratados antes del 2009, debido a la
antigiiedad de los libros.

Dificultad para obtener expedientes en archivo de Consulta Externa del Hospital
General de Enfermedades.

Falta de informacion en los expedientes de los pacientes, ya que en ocasiones no
se encontré correctamente documentada la historia clinica, las notas de

seguimiento y notas operatorias.

4.9 ASPECTOS ETICOS DE LA INVESTIGACION

En esta investigacion se revisaron los expedientes médicos de pacientes con
diagnéstico de Defectos del Tubo Neural que fueron sometidos a tratamiento
quirdrgico en el Instituto Guatemalteco de Seguridad Social, los datos obtenidos
fueron confidenciales, respetando los principios éticos de la Declaracién de
Helsinki de la Asociacion Médica Mundial. Se tomaron en cuenta sélo aspectos
clinicos y epidemiologicos de los sujetos investigados, esto se clasifica dentro de

la Categoria | de dicha Declaracién (sin riesgo para el paciente).
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V. RESULTADOS

TABLA No. 1

Distribucion por edad de los pacientes diagnosticados con anomalias del tubo
neural que recibieron tratamiento quirtrgico.

- Porcentaje

89%

4%

0.4%

1.1%

0.4%

1.8%

3.3%

100%

hFuké'nte. Boleta de recoleccién de datos.

TABLA No. 2

Sexo de los pacientes diagnosticados con anomalias del tubo neural.

Sexo Frecuencia Porcentaje
Masculino 90 33%
Femenino 185 67%

Total 275 100%

Fuente: Boleta de recolecciéon de datos.
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TABLA No. 3

Estudios utilizados en los pacientes con defectos del tubo neural en los que se
realiz6 el diagnéstico prenatal.

Tipo de estudio Frecuencia Porcentaje
Aalfafetoproteina 30 11%
en suero materno
Ultrasonido 175 63%
obstetrico
Amniocentésis 7 3%
No se hizo 23%
diagnéstico
prenatal 63
Total 275 100%

Fuente: Boleta de recolecciéon de datos.

TABLA No. 4

Estudios utilizados en los pacientes con defectos del tubo neural en los que se
realizé el diagnéstico prenatal.

Tipo de estudio Frecuencia Porcentaje
Evaluacién clinica 275 100%
Rayos X 191 70%
Ultrasonido 185 67%
transfontanelar
Tomografia axial 150 54%
computarizada
Resonancia 105 38%

magnética nuclear

Fuente: Boleta de recoleccion de datos.
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TABLA No. 5

Tipo de defecto del tubo neural.

Defecto del tubo neural Frecuencia Porcentaje
Hidrocefalia 124 45%
Mielomeningocele 105 38%
Médula anclada 30 11%
Meningocele 11 4%
Lipomielomeningocele 5 2%
Otros 19 7%

Fuente: Boleta de recoleccion de datos.

TABLA No. 6

Procedimiento quirargico realizado a los pacientes con anomalias del tubo neural.

Procedimiento quirdrgico Frecuencia Porcentaje

Colocacioén de sistema de 124 45%
derivacion ventricular

Mielomeningoplastia 105 38%
Desanclaje medular 30 11%
Meningoplastia v 11 4%
Lipomielomeningoplastia 5 2%
Otros 19 7%

Fuente: Boleta de recoleccion de datos.
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TABLA No. 7

Complicaciones presentadas por los pacientes con anomalias del tubo neural

posterior a recibir tratamiento quirdrgico.

Tipo de complicacion Frecuencia Porcentaje
Infeccion de herida 5 2%
operatoria
Dehiscencia de 4 1.5%
herida operatoria
Disfuncion de valvula 15 5%
de derivacion
ventricular
Fistula de liquido 4 1.5%
cefalorraquideo
Infeccion del sistema 3 1%
nervioso central
Sin complicaciones 244 89%
Total 275 100%

Fuente: Boleta de recoleccion de datos.

TABLA No. 8

Mortalidad de los pacientes con anomalias del tubo neural.

Pacientes Frecuencia Porcentaje
Fallecidos 9 3%
No Fallecidos 266 97%
Total 275 100%

Fuente: Boleta de recoleccion de datos.
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V1. DISCUSION Y ANALISIS

Los defectos del tubo neural, son alteraciones producidas en el cierre del tubo neural, que
ocasionan al sujeto la aparicion de malformaciones externas o internas de diverso
grado.®® 7" La incidencia de estas patologias en Guatemala, es de aproximadamente 2.4

x 1000 nacidos vivos, predominando el meningocele y el mielomeningocele.®®

La frecuencia de defectos del tubo neural en pacientes del Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social del afio 2003 al 2013 fue de 275 casos; encontrando que estas
anomalias son predominantes en el sexo femenino, con una relaciéon de 2.05:1 en este
estudio, lo que coincide con lo documentado en otras investigaciones, en donde se
reporta afeccion del sexo femenino en mas del 50% de los casos. ?® % La distribucion por
edad de los. pacientes estudiados oscilo entre los 0 a 24 meses de edad, observando la
maxima frecuencia en el grupo de pacientes de 0 a 2 meses, con una media de 1.7
meses; esto debido a que el diagnéstico y tratamiento quirtrgico de estos pacientes en su
mayoria debe darse inmediatamente después del nacimiento, ya que esto infiuira en su

pronostico y calidad de vida.

En cuanto a los estudios que se realizaron para determinar el diagnéstico de la anomalia
del tubo neural, estos pueden clasificarse en aquellos que se efectuaron el periodo
prenatal y los realizados en la etapa posterior al nacimiento. Esta descrito, que en el
periodo prenatal, el diagnéstico de los defectos del cierre del tubo neural puede realizarse
mediante el uso de ultrasonografia, tan temprano como en la 13 semana de gestacion,®*
aunque con mayor frecuencia suele diagnosticarse entre las 16 a 20 semanas, ('* 2 %)
esto dependera de la severidad del defecto que presente el feto, siendo facilmente
identificable la anencefalia, mientras que patologias como la espina bifida oculta pueden
no documentarse en este periodo. Otras pruebas de utilidad en este periodo son los
niveles de a-fetoproteina tanto en suero materno, como los niveles obtenidos del liquido
amnidtico mediante amniocentesis, los cuales tienen una tasa de exactitud de 95% en la
deteccion de estos defectos. En este estudio, el diagnéstico prenatal se realiz6 en 212
pacientes, que representan el 77% del total de casos evaluados; en estos pacientes se
utilizé con mayor frecuencia el ultrasonido obstétrico (63%), complementado en algunos
casos con niveles de a-fetoproteina en suero materno (11%), encontrando en estos casos

niveles por encima de 2.5 MoM. En el periodo posnatal, la herramienta mas empleada en
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el diagnoéstico fue la evaluacién clinica (100%), ya que los pacientes presentaban
hallazgos evidentes al examen fisico, por lo que los estudios de imagen se utilizaron para
planificar el tratamiento quirdrgico a realizar y documentar la severidad de la anomalia y/o
descartar la coexistencia de otras anomalias congénitas. Se utilizaron rayos x (craneo,
columna vertebral) en un 70% de los pacientes, seguido de ultrasonido transfontanelar en

67%, tomografia axial computarizada en 54% y resonancia magnética nuclear en 38% de

los casos.

La anomalia del tubo neural mas frecuentemente encontrada fue la hidrocefalia,
documentandose en 45% de los neonatos (124 casos) y estando asociada a anomalias
como el mielomeningocele. ElI mielomeningocele se presentd en 105 pacientes (38%),
meningocele en 11 pacientes y médula anclada en 30 pacientes. Menos frecuentemente
se encontré al lipomielomeningocele (5 casos) y otras, entre las que cabe mencionar a la
malformacién de Arnold Chiari y formas de espina bifida oculta (19 casos). Los datos
obtenidos se relacionan con lo encontrado en la literatura, ya que se ha descrito al
mielomeningocele como el defecto del tubo neural mas frecuente, reportandose
incidencias de 1 por cada 1000 nacidos vivos.'"® Por otro lado, la hidrocefalia, esta
presente en aproximadamente el 80 a 90% de los pacientes con mielomeningocele y si no
esta presente desde el nacimiento, un 90% de los pacientes con defectos del tubo neural
la desarrollara, por lo que la alta frecuencia encontrada en la serie de pacientes
estudiados esta acorde a lo encontrado en otras latitudes.

Se realizé6 como tratamiento quirdrgico mas frecuente, la colocacion de sistemas de
derivacion ventricular en 45% de los pacientes, seguido de mielomeningoplastia en 38% y
liberacion de médula anclada en un 11%. El tratamiento se efectué en su mayoria (81
pacientes) entre el segundo y séptimo dia de vida en el caso de los pacientes con
mielomeningocele; esto con la finalidad de mejorar el prondstico de estos nifios, ya que
esta bien descrito en la literatura que las primeras 72 horas posteriores al nacimiento
constituyen el periodo ideal para realizar este tipo de reparaciones, ya que se disminuye
el riesgo de neuroinfeccién y la severidad de las secuelas neuroldgicas.; en estos nifios
ademas se valoré inicialmente la presencia de hidrocefalia, ya que muchos ameritaron la
colocacion de un sistema de derivacion ventricular previo a la mielomeningoplastia o la
realizacion de ambos procedimientos en el mismo tiempo quirdrgico. De los pacientes
con diagnéstico de hidrocefalia (45%) es importante mencionar, que en algunos casos (24

pacientes) los nifilos ameritaron la colocacién del sistema de derivacién ventricular
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posterior al periodo neonatal, ya que en la evaluacién inicial no presentaron indicios de
hidrocefalia, sino que fue desarrollada posterior al séptimo dia de vida, lo que explica que
el rango de edad de los pacientes intervenidos quirdrgicamente sea tan amplio como de 0
a 2 meses e incluso hasta mas de 24 meses en el caso de pacientes con patologias como

médula anclada.

La literatura reporta como complicaciones posteriores al tratamiento quirdrgico, a las
infecciones, tanto del sitio quirdrgico, como del sistema nervioso central; dehiscencia de
herida operatoria, sobre todo en pacientes con defectos extensos de piel, en los cuales se
realizan rotaciones de colgajos, también fistulas de liquido cefalorraquideo;® 2 disfuncion
de los sistemas de derivaciéon ventricular, principaimente por oclusiones parciales del
catéter ventricular, catéter distal corto o rupturas del catéter distal y la infecciéon del
sistema de derivacion. " ' En este estudio se desarrollaron complicaciones
postoperatorias en 31 pacientes (11%), 15 pacientes con disfuncién del sistema de
derivacion ventricular (5%), infecciones de herida operatoria 5 casos (2%), dehiscencia de
herida operatoria 4 casos (3%), fistulas de liquido cefalorraquideo 4 casos (2%) e
infecciones del sistema nervioso central 3 pacientes (1%), es importante mencionar que
los pacientes que presentaron infecciones tanto del sitio quirdrgico, como del sistema
nervioso, fueron neonatos que presentaban factores de riesgo, como lesiones ulceradas
(mielomeningocele ulcerado), edad mayor a 3 dias, sin diagnéstico prenatal previo, en su
mayoria procedentes de unidades del interior de la republica, todos estos factores se
consideran incrementaron el riesgo de infecciébn y la evoluciébn desfavorable del
tratamiento quirargico ya que el tratamiento se dio de manera tardia por cuestiones

relacionadas al traslado de los pacientes desde el lugar de origen.

La mortalidad fue del 3% (9 pacientes) asociada con mayor frecuencia a pacientes con
infecciones del sistema nervioso (5 pacientes), anomalias severas del tubo neural
(mielomeningocele) asociadas a otras malformaciones congénitas como malformacion de
Arnold Chiari Il y encefalocele (2 pacientes) y condiciones generales del paciente como la

presencia.de otras comorbilidades, prematurez y bajo peso al nacer (2 casos).
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6.1.1

6.1.2

6.1.3

6.1.4

6.1.5

6.1.6

6.1 CONCLUSIONES

El 67% de los pacientes con defectos del tubo neural corresponden al sexo
femenino, con una relacion 2.05:1 sobre el sexo masculino y la mayoria de
pacientes se encontraba en el rango de edad de 0 a 2 meses, con una media de

1.7 meses.

El diagnéstico de defectos del tubo neural se realizo en el periodo prenatal en 77%
de los pacientes, utilizandose en ellos, en primer lugar el ultrasonido obstétrico
(63%) vy los niveles de a-fetoproteina en suero materno (11%). En la etapa
posnatal se utilizaron como medios diagndsticos la evaluacién clinica (100%),
rayos x en 70% de los pacientes, ultrasonido transfontanelar en 67%, tomografia

axial computarizada en 54% y resonancia magnética nuclear en 38% de los casos.

El tipo de defecto del tubo neural mas frecuentemente encontrado fue Ila
hidrocefalia y el mielomeningocele, documentandose en 124 y 105 pacientes

respectivamente.

El procedimiento quirtrgico mas frecuentemente realizado a estos pacientes fue la
colocacién de sistemas de derivaciéon ventricular (45%) y la mielomeningoplastia

(38%).

Se presentaron complicaciones postoperatorias en 31 pacientes: 15 pacientes con
disfuncion del sistema de derivacion ventricular (5%), infecciones de herida
operatoria 5 casos (2%), dehiscencia de herida operatoria 4 casos (1.5%), fistulas
de liquido cefalorraquideo 4 casos (1.5%) e infecciones del sistema nervioso

central en 3 pacientes (1%).

De la muestra en estudio la mortalidad fue del 3% que corresponde a 9 pacientes.
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6.2.1

6.2.2

6.2.3

6.2.4

6.2.5

6.2.6

6.2.7

6.2 RECOMENDACIONES

Implementar un protocolo sobre manejo de pacientes con defectos del tubo neural
para sistematizar el manejo de los pacientes.

Documentar adecuadamente en el expediente clinico del paciente porqué se
decide el tratamiento médico / quirtrgico en cada caso.

Mejorar el diagnéstico prenatal de estos pacientes, ya que esto contribuye a dar
tratamiento médico quirargico de forma mas expedita, disminuyendo asi la
mortalidad, complicaciones y mejorando el prondstico y calidad de vida de estos
nifios. v

Debido a que las unidades de referencia para el tratamiento especializado de
estos pacientes se encuentran en la Ciudad Capital y en ocasiones en Escuintia,
se recomienda mejorar la educacion del personal médico y paramédico de las
unidades departamentales del Seguro Social, para que puedan realizar
diagnésticos tempranos, iniciar el manejo médico adecuado posterior al nacimiento
y realizar el traslado de estos pacientes a la brevedad posible y de la forma mas
adecuada a las unidades de referencia mencionadas, todo enfocado a mejorar el
prondstico de estos pacientes.

Mejorar en las unidades del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social la atencion
dada a los pacientes con defectos del tubo neural, esto mediante la contratacion
de especialistas en neurocirugia y neonatologia en dichas unidades, con el fin de
poder dar atencién médica especializada y expedita a estos pacientes en su lugar
de origen, mejorar su pronéstico, reducir la morbimortalidad y evitar las
complicaciones que se puedan presentarse en estos nifios en el caso de tener que
realizarse traslados a otras unidades.

Implementar campafas dirigidas a mujeres en edad fértil en las unidades del
Instituto Guatemalteco de Seguridad Social, en las cuales se les eduque sobre los
factores de riesgo asociados al desarrollo de defectos del tubo neural durante la
gestacion y como evitarlos y sobre la ingesta de acido félico desde el periodo
periconcepcional y durante el embarazo, con el fin de disminuir la incidencia de
neonatos con este tipo de malformaciones.

Realizar estudios a largo plazo de estos pacientes, esto con la finalidad de
determinar el impacto que tuvo el tratamiento dado en el periodo neonatal en su

calidad de vida.
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Viil. ANEXOS
8.1 ANEXO No. 1: BOLETA DE RECOLECCION DE DATOS

Universidad de San Carlos de Guatemala
Facultad de Ciencias Médicas
Posgrado de Cirugia General

Instituto Guatemalteco de Seguridad Social — IGSS-

“Caracterizacion y tratamiento quirargico de los pacientes con defectos del tubo neural en
el Instituto Guatemalteco de Seguridad Social’.
Estudio retrospectivo descriptivo transversal en el Hospital General de Enfermedad
Comun — HGEC — durante el periodo de 2003 al 2013.

DATOS GENERALES
Nombre:
Edad:
Afiliacion: Sexo: [J Femenino
[1 Masculino

TIPO DE ANOMALIA DEL TUBO NEURAL

METODO DIAGNOSTICO

Diagnostico Prenatal:
O AFP en suero matemo

1 AFP liquido amniético (amniocentesis)
O Uitrasonido

Diagnéstico Posnatal:
O Evaluacién clinica

[J Rayos x

O Ultrasonido

O Tomografia axial computarizada
[0 Resonancia magnética nuclear

TRATAMIENTO QUIRURGICO
[J Colocacion de sistema de derivacion ventricular

1 Mielomeningoplastia
O Meningoplastia

J Desanclaje medular
O Otro:
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COMPLICACIONES POSTOPERATORIAS
[0 Infeccién herida operatoria

O Dehiscencia de herida operatoria

[0 Infeccion del sistema nervioso central
O Fistula de liquido cefalorraquideo

[0 Disfuncion de sistema valvular
OOtras:

MORTALIDAD
Si: No

Causa:
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PERMISO DEL AUTOR PARA COPIAR EL TRABAJO

El autor concede permiso para reproducir total o parcialmente y por cualquier medio la tesis
titulada: CARACTERIZACION Y TRATAMIENTO QUIRURGICO DE LOS PACIENTES CON
DEFECTOS DEL TUBO NEURAL. Para propositos de consulta académica. Sin embargo,
quedan reservados los derechos de autor que confiere la ley, cuando sea cualquier otro
motivo diferente al que se sefala lo que conduzca a su reproduccion o comercializacién total

o parcial.
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