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Diagnéstico por imagens

HOLOPROSENCEFALIA ALOBAR ASOCIADA A ANOMALIAS FACIALES
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INTRODUCCION

La holoprosencefalia es una entidad que eng-
loba un amplio espectro de anormalidades del de-
sarrollo intracraneal y de la region media de la cara
qgue derivan de un fallo en la diverticulizacién del
prosencéfalo embrionario. La incidencia varia entre
1/15.000 a 20.000 nacidos vivos, aunque en etapas
iniciales de la gestacidon es mucho mayor (1/243,
0,4%), lo que sugiere una alta tasa de letalidad in-
trauterina.

La mayor parte de los casos son esporadicos
y de causa desconocida. En ocasiones se asocian a
trisomias 7, 13 y 18; sindrome de Meckel-Gruber
y triploidias. Otras causas que han sido relaciona-
das son: infecciones virales intrauterinas, diabetes,
ingestion de alcaloides, aspirina. Algunos pueden
tener una presentacidon autosémica dominante o
recesiva.

Nuestra paciente se trata de una secundiges-
ta de 35 afos, con gestacion y parto anterior nor-
mal. Niega antecedentes personales y familiares de
interés. Gestacion actual controlada en consulta
ambulatoria y de evolucidon normal. Durante la rea-
lizacion de la ecografia morfoldgica a las 20 sema-
nas y 2 dias se evidencia una ausencia de la cisura
interhemisférica y ventriculo Unico, talamos fusio-
nados en la linea media (fig. 1) y alteraciones facia-
les: ausencia de nariz y exoftalmus (fig. 2). El resto
de la exploracion morfoldgica resulto normal. Ante
los hallazgos descritos se establece el diagndstico
de Holoprosencefalia alobar. Se realiza amniocen-
tesis diagnostica, objetivandose un cariotipo nor-
mal (46XX). Finalmente se realizé una interrupcién
legal del embarazo a las 21 semanas y 3 dias por
malformacion fetal grave que curso sin incidencias.

DISCUSION

La holoprosencefalia se clasifica en 3 tipos:
Alobar, que es la forma mas grave, (éste es el tipo
gue se ha encontrado y expuesto anteriormente

Fig. 1. Plano axial cabeza fetal. Corte transcerebeloso Ausencia de

cisura interhemisferica.

Fig. 2 Ecografia obstétrica 3D que evidencia ausencia de nariz y exof-

talmus

en este caso clinico); la semilobar, que es la forma
intermedia, cavidad ventricular Unica aunque en la
zona posterior ambos hemisferios se encuentran
parcialmente separados y la lobar, que es la forma
menos grave en la que hay signos considerables
de separacién del cerebro. Es necesario realizar un
diagndstico diferencial con la hidrocefalia, la hidra-
nencefalia y otras anomalias
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El prondstico de la holoprosencefalia es nefasto, de ahi la importancia del diagndstico prenatal,
donde el papel de la ecografia es fundamental. Es necesario recalcar también la importancia del diag-
nostico prenatal precoz, para asi tomar rapidamente la decisidn del curso del embarazo, ya que en oca-
siones puede estar asociado a hidrocefalia grave, aumentando el riesgo de distocia en el parto vaginal.
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