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ABSTRACT

Schizencephaly is a pathology of unknown etiology characterized by clefts that
communicate the subarachnoidal space with the lateral ventricles. Two types have
been described since the first paper published in 1941: Type | schizencephaly (closed-
lip), where the edges of the cleft (lips) come into contact; Type Il schizencephaly (open-
lip) presents cleft edges (lips) that are widely open and filled by cephalo-spinal fluid.
The latter has a worse prognosis and may be diagnosed antenatally. We present the
case of a fetus with prenatal ultrasonographic findings of Type 2 schizencephaly.
Key words: Schizencephaly, Prenatal diagnosis, Ultrasonography.

RESUMEN

La esquizencefalia es una patologia de etiologia desconocida que se caracteriza
ecograficamente por presentar hendiduras que comunican el espacio subaracnoideo
con los ventriculos laterales. Desde la primera publicaciéon en 1941, se describe dos tipos:
la esquizencefalia tipo | (labio cerrado), en la cual los bordes de la hendidura (labios)
entran en contacto; y la esquizencefalia tipo Il (labio abierto), cuyos bordes (labios) estan
ampliamente separados por liquido cefalorraquideo, que es de peor prondstico y la
Unica diagnosticable antenatalmente. Se presenta el caso de diagndstico prenatal de un
feto con hallazgos ultrasonograficos de esquizencefalia tipo 2.
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INTRODUCCION

La esquizencefalia es una malformacién poco
comun del sistema nervioso central, en la cual
existe un defecto encefalico en forma de hendi-
dura que compromete el espacio subaracnoideo
hasta los ventriculos laterales; esta rodeada de
materia gris con aspecto de microgiria®.

Existen multiples teorias sobre el origen de esta
alteracion. La teoria genética resalta la impor-
tancia del gen regulador del desarrollo estruc
tural del prosencéfalo EMX2; sin embargo, no
todos los nifios con esquizencefalia tienen mu-
tado este gen. Otra teoria es la del proceso infla-
matorio intradtero, por infecciones que causan
gran respuesta inflamatoria, como el citomega-
lovirus. La teoria mas aceptada al momento es
la alteracién en la migracion neuronal que forma
hendiduras en la corteza cerebral en desarro-
llo>4., Algunos eventos asociados a la génesis de
la esquizencefalia son el uso de warfarina, dro-
gas recreacionales, exposicion a solventes or-
ganicos, muerte de cogemelo, trombocitopenia
aloinmune e injuria cerebral por traumatismo o
amniocentesis®.

El diagnostico prenatal se realiza mediante ul-
trasonido a partir de la semana 24 de gestacion,
aunque la mayoria lo describe a partir de la se-
mana 28, cuando se evidencia una lesién tipo
cufia que se proyecta desde el ventriculo lateral
hacia el espacio subaracnoideo, entrando o no
en comunicacion los bordes de estas hendidu-
ras. La cavidad del septo pelucido y el cuerpo
calloso pueden estar ausentes hasta en 75% de
los casos. Tipicamente, los talamos no estan fu-
sionados y los ventriculos pueden estar dilata-
dos. También puede existir hipoplasia del nervio
Optico®.

Se publica el caso de un feto con esquizencefalia
de labio abierto diagnosticado prenatalmente,
ademas de realizar una revision bibliografica, y
discusidn clinica y ultrasonografica.

CAso cLiNIco

Multigesta de 24 afios, con gestacion Unica de
38 semanas 6 dias por fecha de ultima mens-
truacion, con antecedentes de un aborto y un
parto vaginal. Fue referida del Hospital Regional
Guillermo Diaz de la Vega (Apurimac) al Servicio
de Medicina Fetal del Instituto Nacional Materno
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Perinatal (INMP) por presentar feto con diagnds-
tico ecografico de esquizencefalia de labio abier-
to. La evaluacién ultrasonografica mostré una
imagen anecoica de 44 x 47 mm que ocupaba la
porcién central del hemisferio cerebral izquier-
do y comunicaba la cavidad ventricular con el
espacio subaracnoideo, en relacién a esquizen-
cefalia de labio abierto. El peso fetal se estimé
en el percentil 5. La velocimetria Doppler de la
arteria umbilical fue normal, a considerarse una
restriccion de crecimiento intrauterina (RCIU) de
tipo malformativa (figuras 1y 2). La resonancia
magnética (RM) fetal informd amplio defecto
de 30 x 35 mm en el parénquima cerebral del
hemisferio izquierdo (fronto-parieto-temporal),
que comunicaba el espacio subaracnoideo con
el ventriculo lateral izquierdo, y cuyos bordes
mostraban sustancia gris definida; colpocefalia
de los ventriculos laterales con dilatacion de la
asta occipitotemporal izquierda. Tercer y cuar-

FIGURA 1. CORTE ULTRASONOGRAFICO TRANSVERSAL DE LA CABEZA

FETAL, EN EL CUAL SE PUEDE APRECIAR LA LOCALIZACION Y EL TAMANO
DE LA LESION.

ESQUIZENCEFALIA
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FIGURA 2. CORTE ULTRASONOGRAFICO TRANSVERSAL DE CABEZA FETAL
A DIFERENTE NIVEL, QUE PERMITE UNA MEJOR VISUALIZACION DE LA
HENDIDURA, CUYOS BORDES (LABIOS) ESTAN AMPLIAMENTE SEPARADOS
POR LIQUIDO CEFALORRAQUIDEO.
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to ventriculos de configuracién normal. Cuerpo
calloso y septo pellcido ausentes. Ganglios ba-
sales, tronco encefalico y cerebelo de caracteres
normales. La conclusién fue de esquizencefalia
de labio abierto, agenesia del cuerpo calloso (fi-
guras 3y 4). Dos semanas después (41 semanas)
fue hospitalizada para culminar la gestacion,
procediéndose a inducir el parto, que ocurrié
por via vaginal.

El recién nacido pesoé 3 660 g, talla 50 cm, peri-
metro cefalico 34,7 cm, Apgar 3 al minutoy 8 a
los 5 minutos. Fue hospitalizado en la unidad de
cuidados intensivos para soporte ventilatorio,
manejo hidroelectrolitico y estudio por hallaz-
gos ecograficos prenatales. Al examen fisico, el
recién nacido estaba despierto, alerta, postura
en flexion de extremidades, hipertonico. Tenia
succion débil, facies simétrica, reflejo fotopalpe-
bral presente, pupilas isocoricas. Mediante eco-
grafia transfontanelar, neurologia confirmé los
hallazgos de la resonancia; oftalmologia agregé

FIGURA 3. ECOGRAFiIA TRANSFONTANELAR REALIZADA AL RECIEN
NACIDO, QUE DEMUESTRA SOLUCION DE CONTINUIDAD ENTRE EL ESPACIO
SUBARACNOIDEO A NIVEL FRONTO-TEMPORAL DERECHO.

FIGURA 4. RESONANCIA MAGNETICA FETAL (CORTE TRANSVERSAL),
DONDE SE APRECIA CLARAMENTE LA COMUNICACION ENTRE EL ESPACIO
SUBARACNOIDEO Y LOS VENTRICULOS LATERALES.

literatura

el diagnostico de hipoplasia del nervio éptico bi-
lateral. En el primer dia de vida se hall6 hiperbi-
lirrubinemia en rango de fototerapia, y vomitos
lacteos que cedieron sin ingesta oral por un dia.
Al tercer dia se le retird de fototerapia, con bue-
na tolerancia oral, siendo dado de alta al sexto
dia. Reingreso dos dias después con cuadro con-
vulsivo, falleciendo dos horas después. No se
pudo realizar la necropsia por falta de consenti-
miento de los padres.

DiscusioN

El hallazgo ecografico prenatal de esquizence-
falia es el de lesion tipo cufia que comunica el
espacio subaracnoideo con el ventriculo lateral.
Su prevalencia en estudios poblacionales es 1,5
por cada 100 000 nacidos vivos, segun estimado
en cuatro millones de nacimientos en California
y 1,48 por 100 000 nv en poblacién de mas de
2,5 millones, en el Reino Unido®”#). Puede estar
asociado a otras malformaciones evidenciables
mediante ultrasonografia, como agenesia de la
cavidad del septo pelucido, agenesia del cuer-
po calloso, alteraciones del nervio éptico, entre
otros® (tabla 1). En nuestro paciente, la RM de-
mostré agenesia del cuerpo calloso e hipoplasia
de nervio Optico. El examen posnatal con eco-
grafia transfontanelar confirmo los hallazgos.

El diagnostico prenatal de esta patologia es por
ultrasonografia. La edad gestacional promedio
de sospecha es a partir de las 24 semanas. En
el caso presentado, el diagnostico fue recién a
la 32¢ semana, con referencia tardia a nuestra
institucion. La esquizencefalia es una entidad
evolutiva, en la cual la injuria sobre el sistema
nervioso central puede establecerse desde el
primer trimestre, pero las alteraciones produ-
cidas son visibles después de las 20 semanas.
No existen reportes de identificacién de esqui-
zencefalia por ultrasonido antes de las 20 sema-

TABLA 1. ALTERACIONES ESTRUCTURALES ASOCIADAS A ESQUIZENCE-
FALIA.

Agenesia del cuerpo calloso + +
Ventriculomegalia +

Displasia septo 6ptica - +
Hipoplasia de cerebelo +

Heterotopias ? ?

Polimicrogiria - +

Restriccion de crecimiento intrauterino ? ?
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nas®, yla revision de la literatura inglesa hasta el
afio 2012 da un total de 52 casos diagnosticados
prenatalmente en 24 publicaciones. La revision
de las bases de datos latinoamericanas (Scielo,
Redalyc, Alicia, Latindex), hasta el afio 2018, solo
muestra 3 publicaciones de diagnostico prena-
tal1%12, que afiaden 8 casos a la literatura mun-
dial. No hemos encontrado caso o serie de casos
publicados en el Peru.

La sensibilidad del diagnostico prenatal depen-
de de la calidad de la evaluacion ultrasonografi-
ca. Pero, en lineas generales, ha mejorado en la
Ultima década, de 1 en 63 casos segun Curry®,
en el afio 2005, a 12 en 19 casos segun Howe®,
en el afio 2012, gracias a la introduccion de la
resonancia magnética fetal. En el diagndstico
prenatal, la RM durante el segundo trimestre y
ultrasonido 3D permiten mejorar la evaluacion
cerebral™), permitiendo el diagnostico diferen-
cial con otras patologias, como la holoprosen-
cefalia, hidranencefalia, quiste aracnoideo y po-
rencefalia.

Se ha identificado como factor asociado a esta
patologia la edad materna menor de 24 afios®®),
dato que coincide con la edad de nuestra pacien-
te. El uso de medicamentos o drogas recreacio-
nales como la cocaina, también asociadas a la
génesis de esta patologia, no estuvieron presen-
tes en la paciente.

El manejo obstétrico debe contemplar exame-
nes complementarios como la RM fetal y TORCH.
En el caso presentado, se desconoce su exposi-
cion al CMV. Se recomienda el parto por via vagi-
nal si la paciente presenta condiciones obstétri-
cas. El pronéstico neonatal dependera del tipo y
ubicacion de la lesion, siendo de mejor pronds-
tico las lesiones unilaterales y de labio cerrado.
Segun Halabuda®™, las esquizencefalias bilatera-
les son las mas frecuentes, y 60% de ellas son a
labio abierto, mientras que, en las unilaterales,
60% son a labio cerrado. El paciente presentado
fue diagnosticado con esquizencefalia unilateral
de labio abierto, cuyo prondstico es reservado
y que al nacer se acompafia de convulsiones
y/o retardo psicomotor. Un tratamiento precoz
y control adecuado, juntos con estimulacion y
rehabilitacién, pueden dar una buena calidad
de vida"®. El tratamiento quirdrgico se realiza
Unicamente en casos complicados con hidroce-
falia o hipertensién endocraneana®. El hallaz-
go adicional de signos de displasia septo Optica

92 Rev Peru Ginecol Obstet. 2020;66(1)

(ausencia del septo peltcido mas hipoplasia del
nervio Optico) se asocia a peor prondstico, por la
posibilidad de hipopituitarismo y consecuentes
trastornos hidroelectroliticos que podrian ser la
causa del desenlace fatal del presente caso.

Concluyendo, se comunica un caso de esquizen-
cefalia de labio abierto diagnosticado prenatal-
mente mediante ultrasonografia, resaltando
su baja prevalencia y mal pronoéstico perinatal.
Se recomienda complementar los estudios con
resonancia magnética fetal y serologia para
TORCH.
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