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ABSTRACT

Iniencephaly is a rare malformation of the base of
the skull and prognosis is almost invariably lethal.
This entity belongs to the group of neural tube closu-
re defects. To date, 2000 reports have been published
in the literature. Diagnosis can now be made using ul-
trasound morphology examination, allowing preg-
nancy termination to be proposed. We report 3 cases
of iniencephaly diagnosed between 1990 and 2000
and review the literature on this malformation.

We describe the case of a patient in whom early ul-
trasonographic diagnosis of iniencephaly at 13 weeks
of gestation allowed induced abortion at 14 weeks.

INTRODUCCION

Se conceptiia como iniencefalia la herniacién de la
masa cerebral y las meninges a través de un defecto
de fusién de las vértebras iniciales de la columna. Por
otra parte, suele faltar también parte de la escama del
occipital con agrandamiento del agujero occipital. De
ahi que muchos autores incluyan ya este proceso den-
tro de los encefaloceles'. Campbell? la define como
una gran hiperextensién de la cabeza fetal, con el oc-
cipucio fundiéndose con la columna vertebral.

La iniencefalia es una malformacién rara de la
charnela (bisagra) cervicooccipital, de prondstico gra-
ve, que implica principalmente al occipucio (del grie-
go inion) y al cuello. Pertenece al espectro de anoma-
lfas de cierre del tubo neural, de ahi que participe de
un determinismo multifactorial.

El pronéstico, dicho estd, es grave, y segin la ma-
yor parte de los autores, la supervivencia es imposi-
ble. Ademas, en el 50-85% de los casos se asocian
otras malformaciones. La ecografia antenatal modifi-
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ca por completo el futuro de los fetos iniencefélicos,
puesto que la gravedad de las anomalias cervicoocci-
pitales y su asociacion frecuente con otras malfor-
maciones justifica que se proponga a la pareja una
interrupcidon médica de la gestacién y un control eco-
gréfico atento en gestaciones posteriores.

Desde las descripciones de Saint-Hilarie en 1836,
de Lewis en 1887 y de Ballantyne en 1904, en la li-
teratura cientifica se han documentado poco mds de
200 casos de iniencefalia, y algunos autores sugieren
que un mejor conocimiento de la malformacién ca-
racteristica por parte de los ecografistas podria per-
mitir establecer el diagndstico entre las semanas 11
y 14 de amenorrea’. La presentacién macroscOpica
del feto iniencefdlico, como veremos, es caracteris-
tica.

En este trabajo presentamos tres casos de inience-
falia y describimos la observaciéon de una paciente
cuyo diagnéstico ecogréfico temprano de iniencefalia
se hizo a las 13 semanas de amenorrea.

MATERIAL Y METODOS

Se trata de un estudio retrospectivo a propésito de
tres casos de iniencefalia recogidos en el curso de 10
afios (1990-2000). Posteriormente se presenta el diag-
néstico ecografico temprano de un caso de inience-
falia.

En los tres casos referidos la autopsia de los fetos
se realiz6 con una metodologia similar, con la realiza-
cién de fotografias, radiografias del esqueleto, un
examen macroscopico con la descripcién concreta y
precisa de las anomalias externas e internas y un exa-
men neuropatolégico (en la medida de lo posible). Se
hizo el examen histolégico de todos los 6rganos ana-
lizados. En todos los casos se envié la placenta al la-
boratorio para que se pudiera realizar un examen ma-
croscépico e histoldgico.

Se registraron los datos siguientes cuando estaban
disponibles: edad maternal, origen étnico, término de
la gestacion, motivo de la interrupcién y cariotipo.
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TABLA I. Resumen de los casos

| FETO | FETO 2 FETO 3
Interrupcién Parto pretérmino IVG-SAE Aborto espontdneo
Término 31 SA 19 SA 16 SA
Cariotipo 46, xx 46, xx 46, xx
Sexo Mujer Mujer Mujer
RCIU + - +
Anomalias radiculares Vértebras Vértebras Vértebras costales
Malformacién cervicocefélica + + +
Dismorfia facial + + +
Raquisquisis Espina bifida dorsal Espina bifida dorsal Espina bifida cervicodorsal

y anencefalia

Extremidades Pliegue palmar G tnico Sin particularidades Sin particularidades

Rifién en herradura
CIv

Hipoplasia pulmonar
Meédula corta posterior
Dilatacién ventricular
Cerebelo hipoplasico

Anomalias viscerales

Anomalias del SNC

Otros 6rganos Sin particularidades

Rifiones esféricos
Suprarrenales hipoplasicas
Anomalia lobulacién pulmonar

Anomalia lobulacién pulmonar

Médula corta

Dilatacion ventricular lateral
Agenesia del vermis

Atresia del acueducto

Sin particularidades Sin particularidades

CIV: comunicacién interventricular; IVG: interrupcion voluntaria del embarazo; RCIU: retardo del crecimiento intrauterino;
SA: semanas de amenorrea; SAE: signos de alarma ecogréficos; SNC: sistema nervioso central.

RESULTADOS DE LOS TRES CASOS
DE INIENCEFALIA

Las observaciones se resumen en la tabla I. Corres-
ponden a los tres embarazos, cuyas edades de gesta-
cién eran 31, 19 y 16 semanas de amenorrea, gesta-
ciones provenientes, respectivamente, de mujeres con
edades de 25, 40 y 39 afios (es decir, dos mujeres en
la proximidad de los 40 afios).

El origen étnico pudo ser conocido en los tres ca-
sos. La primera paciente (31 semanas de amenorrea y
25 afios) era espafola de etnia gitana; la segunda (19
semanas de amenorrea y 40 afios) era de origen fran-
cés, y la tercera (16 semanas de amenorrea) era de
origen magrebi.

Cada uno de los fetos tenfa un fenotipo externo e
interno femenino: el resultado del cariotipo era en los
tres casos de 46xx.

Dos de las tres gestaciones que documentamos (se-
gundo y tercer caso) no evolucionaron mas alld del
término de las 20 semanas de amenorrea. Las gesta-
ciones finalizaron de la siguiente manera: la primera
paciente, cuya gestacion evolucion6 hasta el término
de las 31 semanas, dio a luz espontineamente, sin
signos de sospecha ecograficos, simplemente porque
no habia controlado su embarazo; la segunda, basin-
dose en los signos de sospecha ecograficos, solicité la
interrupcion voluntaria del embarazo (19 semanas de
amenorrea); la tercera termind su gestacion por abor-
to espontdneo a las 16 semanas de amenorrea.

La primera paciente, como se ha sefialado, no con-
trol6 su embarazo. El diagnéstico de malformacion de
Dandy-Walker fue sugerido en el feto del segundo
caso al término de la semana 19. La tercera paciente,
de 16 semanas de amenorrea, expulsé espontianea-
mente el feto, pero no se habia realizado una ecogra-
fia previa. Este feto presentaba anencefalia asociada a
la iniencefalia.

La malformacién postural era caracteristica en los
tres fetos descritos, con hiperextension cefélica irre-
ductible, orientacion de la cara hacia arriba, ausencia
de cuello y raquisquisis (figs. 1 y 2). En los tres fetos
habia diversas anomalias viscerales, especialmente re-
nales en los fetos del primer y tercer caso, cardiacas
en el feto del primer caso y pulmonares en los tres.
Los fetos de los casos 2 y 3 presentaban retraso en el
crecimiento intrauterino; esto no observo en el feto
del primer caso.

Las anomalias radiograficas vertebrales cervicales
y tordcicas altas eran constantes (fig. 3).

CASO CLINICO DE ECOGRAFIA PRECOZ

Se trata de una gestacion al término de la semana
12, en una mujer de 24 afos de edad en su tercera
gestacion, con dos gestaciones precedentes completa-
mente normales. Los cdnyuges son primos hermanos.

En los antecedentes familiares destaca, por parte
materna, una trisomfa 21 en una prima carnal y un
sindrome polimalformativo no precisado (feto nacido
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Fig. 2. Hiperlordosis cervicotoracica. Ausencia de cuello.

muerto a las 37 semanas de amenorrea) en una her-
mana. Del lado paterno, figura una gastrosquisis en
un hermano.

En una primera ecografia se establece que se trata
de una gestacion tnica y evolutiva, cuyo término co-
rresponde mds concretamente a 7 semanas y media de
amenorrea.

La ecografia del primer trimestre se realiz6 al tér-
mino de la semana 12 de amenorrea, y se observé una
exencefalia asociada a una disrafia grave con angula-
cién pronunciada de la columna cervical, evocadora
de una iniencefalia (figs. 4 y 5).

No se realiz6 amniocentesis debido a la ausencia
de riesgo de anomalia cromosémica.

La paciente solicitd la interrupcion voluntaria de la
gestacion por grave enfermedad fetal, y se llevé a cabo
en un centro autorizado en la semana 13 de amenorrea.

El aspecto macroscépico del feto era caracteristico
de una malformacién de la charnela cervicooccipital,

Fig. 3. Anomalias vertebrales y costales.

=g N

Fig. 4. Ecografia (12 semanas). Anomalia raquidea cervical (asterisco),
onfalocele y anencefalia.

Fig. 5. Ecografia (12 semanas). Iniencefalia, anencefalia y onfalocele.

con una masa facial orientada hacia arriba por una de-
flexion irreductible de la cabeza con continuidad en-
tre la regién occipital, los hombros y el dorso; sin
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Fig. 6. Iniencefalia (hiperlordosis cervicotoracica y ausencia de cuello) y
anencefalia.

cuello identificable (fig. 6). La columna vertebral era
corta por la hiperextension de la regién cervicotoraci-
ca y de la lordosis exagerada. Los hombros estaban
claramente desplazados hacia delante. La ausencia de
béveda craneana, de cuero cabelludo y la «facies de
batracio» corresponden a la anencefalia asociada; no
habia sefales de espina bifida dorsal o lumbar. Se
asocié un onfalocele con asas intestinales.

Las unicas anomalias histolégicas que se observa-
ron estaban relacionadas con el parénquima renal, con
formaciones microquisticas bilaterales y marcada des-
organizacion arquitectonica. Los 6rganos genitales in-
ternos eran femeninos y normales.

En las radiografias de perfil se confirmé la hiperex-
tensién de la cabeza sobre el raquis, con anomalias en
el nimero y la forma de las vértebras cervicales y to-
racicas altas, como anomalias asociadas de los costa-
dos.

COMENTARIOS Y DISCUSION

La iniencefalia pertenece al espectro de anomalias
de cierre del tubo neural: su prondstico es casi siem-
pre letal®. Las anomalias malformativas del sistema
nervioso central (SNC) se reparten en cuatro grupos
principales: microcefalias, hidrocefalias, holoprosen-
cefdlias y anomalias del cierre del tubo neural.

El término disrafia (del griego dys- y raphé, forma-
cién de una sutura defectuosa), con el que frecuente-
mente se engloban los defectos del tubo neural se uti-
liza para designar malformaciones prenatales que
implican un defecto de neurulacién y/o un defecto de
recubrimiento esquelético del tubo neural. Este tras-
torno en la formacion de la «sutura» medial (rafe),
neural o esquelética, que generalmente asegura el ais-
lamiento del SNC de la superficie puede afectar a la
region cerebral, la medular o ambas*. Las malforma-

ciones del SNC se producen en 80-100 de cada
10.000 nacimientos y constituyen el 10% del total de
malformaciones y al menos la mitad son evidentes al
nacimiento. Los defectos del tubo neural son mucho
mds frecuentes en embriones que en neonatos y se
cree que mas del 90% de los embriones afectados se
pierde durante el periodo embrionario?.

La triada diagndstica caracteristica de la iniencefa-
lia fue definida por Ballantyne en 1904%: anomalia del
desarrollo de la base del craneo con ensanchamiento
del orificio occipital, disrafismo cervical e hiperex-
tension de la cabeza con hiperlordosis cervicotoricica
extrema y ausencia caracteristica del cuello.

La ecografia morfol6gica de la 22 semanas de ame-
norrea permitia establecer el diagndstico de iniencefa-
lia, facilitada por la sondas endovaginales. En este
momento, las observaciones ecograficas caracteristi-
cas de la iniencefalia son la extensién mayor de la ca-
beza, la continuidad de la cabeza y el tronco, sin cue-
llo visible, el acortamiento del raquis y vértebras
cervicales mal individualizadas, junto con la falta de
cierre del arco posterior®’. Los mismos signos de
«alarma» ecograficos permiten sugerir el diagndstico
en las semanas 12-13 de amenorrea®.

Nuestra observacion es similar a otras documenta-
das en la literatura cientifica. Se trata de un feto de
sexo femenino (hay una preponderancia femenina de
la malformacién), con presentacién macroscépica y
radiogréfica caracteristicas. Las malformaciones aso-
ciadas (anencefelia, onfalocele) y las anomalias histo-
l6gicas observadas (rifiones multiquistiscos) estdn
entre las mas frecuentes descritas en la literatura cien-
tificad’.

Es interesante e importante que el diagndstico de
este tipo de malformaciones sea temprano (en nuestro
caso, al término de la semana 12). Un mejor conoci-
miento de la malformacion por parte de los ecografis-
tas ayuda a que la pareja pueda tomar una decision
debido a la incompatibilidad de la malformacién con
la vida.

Las anomalias del cierre del tubo neural constitu-
yen un conjunto de malformaciones en los limites
«confusos» de las malformaciones estructurales que
afectan al cuello y/o a la médula, en las cuales inter-
vienen factores genéticos y/o ambientales!®!!. Entre
las malformaciones congénitas humanas mds frecuen-
tes*!! figuran, inmediatamente después de las malfor-
maciones cardiacas, anencefalia, meningocele, mielo-
meningocele, encefalocele e iniencefalia. Anencefalia
y mielomenigocele son las dos formas mas frecuen-
tes, ya que suponen el 95% del conjunto, con un mi-
nimo de 300.000 nuevos casos por afio en el mundo'®.
La anencefalia es el tipo mds grave de disrafia cere-
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bral y se presenta como ausencia parcial del cerebro y
de la calota craneal que recubre la zona. El mielome-
ningocele es un grave tipo de espina bifida quistica
que incluye el tejido neural y las meninges®.

La iniencefalia es mucho mds rara. Su frecuencia
aun no se ha evaluado correctamente, ya que, como
hemos sefnalado, son poco mas de 200 observaciones
las que se han documentado en la literatura cientifi-
ca, aunque parece ser que su incidencia global esta
estimada entre 1 de cada 1.000 y 1 de cada 100.000
nacimientos segin los paises y regiones®!2. Su distri-
bucién geografica es heterogénea, posiblemente su-
perponible a la de la anencefalia, por lo que hay me-
canismos fisiopatogénicos multifactoriales comunes.
O’Rahilly y Miiller* comentan que el cuidadoso exa-
men de los embriones disraficos (futuros anencéfalos
e ininencéfalos) revela que existe mds independencia
de la esperada entre el crdneo y el cerebro. Por ejem-
plo, un condrocraneo tipico en un craneo anencefali-
co «holocraneo» puede contener un cerebro bien de-
sarrollado al igual que un iniencéfalo, mientras que
un condrocrdneo mds cercano a la normalidad puede
estar asociado con un cerebro alterado. Parece pro-
bable, por lo tanto, que el componente esquelético
tenga un papel primario en la produccién de estas
malformaciones.

Las diferentes publicaciones estan de acuerdo en
que, al igual que ocurre en la anencefalia, existe una
preponderancia de la iniencefalia en los fetos de
sexo femenino; no obstante, las cifras varian segun
los autores: (sex ratio de 1/3 a 1/9). La hipétesis de
una penetrancia incompleta y/o de una mortalidad
masculina acrecentada se han insinuado, pero no
confirmado®!>13.

La iniencefalia resulta de una anomalia de desarro-
llo de la base del craneo y de la columna vertebral
cervicotordcica, anterior al cierre del neuroporo cefa-
lico hacia los 24-30 dias de la gestacién'* (el neuro-
poro caudal alrededor de los 31 dias"). El cierre del
neuroporo rostral o cerebral es badsicamente bidirec-
cional, es decir, se produce en ambas direcciones, ros-
tral y caudal. El neuroporo rostral se sitia probable-
mente en la futura placa comisural, en medio de la
lamina terminal embrionaria’. Los esclerotomas para-
vertebrales, de origen mesodérmico, se diferencian
precozmente en una masa ventral (cuerpos vertebrales
y pediculos) y una masa dorsal (arcos posteriores y
béveda craneana®!?. La hipoplasia de las masas meso-
dérmicas ventrales y/o dorsales determinarian la mal-
formacion caracteristica de la iniencefalia, con un de-
fecto complejo que permite la comunicacién directa
entre la fosa posterior y la porcidn cervical del canal
medular.

Como sefaldbamos al inicio del trabajo, las prime-
ras observaciones son las de Geoffroy Saint-Hilaire
en 1836 (tres casos), Lewis en 1887 y Ballantyne en
1904313, Nishimura y Okamoto’ recogieron hasta el
afio 1976 una serie de 147 observaciones. Desde 1977
se han publicado cerca de 60 observaciones.

Ballantyne, como ya hemos comentado, defini6 en
1904 los tres criterios diagndsticos bdsicos de la
iniencefalia: ensanchamiento del agujero occipital, ra-
quisquisis de grado variable por ausencia parcial o to-
tal de la columna cervical, de la cabeza en particular,
con hiperlordosis cervicotordcica extrema y ausencia
caracteristica del cuello®.

El aspecto macroscépico del feto iniencefélico es
caracteristico®>!6-1%: la masa facial aparece aplastada,
orientada hacia arriba, con los ojos exorbitados. La
implantaciéon de los pabellones auditivos es bajo.
Existe boveda craneana y cuero cabelludo; el limite
de implantacién de los cabellos alcanza las escdpulas.
La cabeza estd reflexionada y la regién occipital en
continuidad con las escépulas y el dorso, sin el cuello
identificable; la piel que recubre el ment6n estd sepa-
rada de la del térax por un surco delgado. La columna
vertebral es corta debido a la hiperextension de la re-
gién cervicotoracica y la lordosis exagerada. Se ob-
serva también una espina bifida acompafiando a la
inicefalia en el 75% de los casos®. Las vértebras cer-
vicales y tordcicas altas son anormales, poco numero-
sas, a menuda fusionadas, con los arcos incompleta-
mente cerrados. El occipital retroflexionado puede
estar fusionado con las vértebras mds bajas o, como
dicen Carrera et al' el occipucio parece fusionado con
la parte alta del raquis, por lo que los fetos adoptan
una actitud en hiperextensién permanente.

En el 80% de los casos la iniencefalia se acompaiia
de otras anomalias. Puede tratarse de malformaciones
del SNC, anomalias faciales u otras malformaciones
viscerales'?!?2, Otros autores apuntan porcentajes va-
riables: alrededor del 50% para Hrgovic et al®, del
84% para Scherrer et al'® y del 85% para David y Ni-
xon en una serie importante y amplia de 50 casos®. En
su revision de la literatura médica, publicada en 1977,
Nishimura y Okamoto® describen las malformaciones
asociadas a la iniencefalia (tabla II).

La ecografia, de la cual es buena muestra el caso
clinico presentado con anterioridad, permite desde
ahora el diagnéstico antenatal de la iniencefalia o al
menos de la anomalia malformativa grave de la regién
cervicooccipital’”?'. En 1987, casi una época arcaica
en ecografia, Carrera et al' sefialaban que ecogrifica-
mente, la imagen en un primer momento es muy se-
mejante a la propia del encefalocele occipital (la pro-
fusién del cerebro y las meninges a través de un
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TABLA II. Iniencefalia y malformaciones

ANOMALIAS DEL SNC

ANOMALIAS FACIALES

ANOMALIAS EXTERNAS

Anencefalia Fisura labial
Encefalocele Fisura palatina
Hidrocefalia Uviila bifida
Microcefalia Anteversion palatina
Holoprosencefalia Orejas malformadas
Espina bifida Ciclopia
Raquisquisis Microstomia
Meningocele Agenesia mandibular

Atresia del sistema ventricular Persistencia
Hiploplasia de los 16bulos frontales
Agenesia de los nervios pticos
Agenesia/hipoplasia del vermis
Malformacion del talamo central
Quiste cerebeloso
Dandy-Walker
Agenesia del cuerpo calloso
Médula corta
Diastematomielia
Heterotopia neuronal, glial
Polimicroglia
No diferenciaciéon SG/SB
Otras anomalias
Arteria umbilical tnica
Retardo del crecimiento intrauterino
Hidramnios

Tracto urinario:
Hidronefrosis
Rifién en herradura
Rifén multiquistico
Estenosis uretral
Hiploplasia renal
Corazén y vasos:
Hipoplasia arco adrtico
VCSI
CIvV
Hipoplasia cardiaca
Pulmones:
Hipoplasia
Anomalias de lobulacion
Otros:
Agenesia diafragmatica
Onfalocele
Hernia umbilical
Situs inversus
Utero unicorne
Atresia anorrectal
Atresia gastrointestinal
Malrotacion
Gastrosquisis
Agenesia costal
Fistula oseotraqueal
Ectopia testicular, timo

SNC: sistema nervioso central; CIV: comunicacion interventricular; VCSI: vena cava superior izquierda. Tomada de Nishimura

y Okamoto’

agujero anormal del craneo se produce mds frecuente-
mente en la regién occipital o en la frontal). Se trata-
ba de una tumoracién ecopositiva de tamafio variable
adherida al occipucio. Su interior puede ser quistico
(lleno de liquido cefalorraquideo) o semisdlido (con
estructuras encefalicas en su interior). Pero en los
cortes transversales cuidadosos se observa un arco
vertebral posterior en forma de «V» en la region alta
del raquis. Este signo es la clave de su diagnéstico di-
ferencial con el encefalocele. Dada la localizacion de
la disrafia, se suelen producir anomalias en la charne-
la occipitovertebral'. Hoy dia, las cosas han cambia-
do, sobre todo en relacién con la precocidad del diag-
nostico. La sugerencia o afirmacién del diagndstico
es posible en el momento de la ecografia morfolégica
de la semana 22 de amenorrea'?, facilitada por las
sondas endovaginales. Hoy se sabe que el diagnéstico
puede ser mucho mas precoz?®. Las observaciones eco-
gréficas caracteristicas de la iniencefalia son la hipe-
rextension maxima de la cabeza, la continuidad entre
la cabeza y el tronco, sin cuello visible, el acorta-
miento del raquis y las vértebras cervicales mal in-
dividualizadas, junto con la falta de cierre del arco
posterior®’2*, El didmetro biparietal puede estar au-

mentado si existe una dilatacion ventricular. La eco-
graffa confirma eventualmente el hidramnios y el re-
traso del crecimiento intrauterino y participa en el
prondstico de gravedad en la bisqueda de malforma-
ciones asociadas’.

La exploracién radioldgica del contenido uterino
pudo estar indicada antes de la llegada de la ecografia
antenatal, en el contexto de un hidramnios, y el diag-
néstico de iniencefalia se sospechaba ante la hiperex-
tensién de la cabeza sobre el raquis (la iniencefalia
caracterizada por una gran hiperextensién de la cabe-
za fetal, con el occipucio fundiéndose en la columna
vertebral?>26,

La resonancia magnética puede completar even-
tualmente la exploracion ecogréfica de una anomalia
del SNC. Alguna publicacion reciente sugiere los as-
pectos que pueden presentar este defecto con este mé-
todo de investigacion.

Las concentraciones de alfafetoproteina en el liquido
amnidtico pueden estar aumentadas, en consonancia
con el defecto de cierre del tubo neural®”*. No se debe
olvidar que, en la actualidad, la alfafetoproteina en sue-
ro materno se considera el método de cribado mds im-
portante para detectar defectos del tubo neural*'.
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Un problema dificil de dirimir es la discusion del
diagnéstico diferencial de la iniencefalia, al menos
desde el punto de vista tedrico, debido a cierta ambi-
giiedad de la nosologia, a la confusién entre entidades
distintas o que aparentan el mismo espectro lesional y
a la presencia de diferentes formas clinicas a las cua-
les puede estar asociada dentro del espectro del SNC.
Desde un punto de vista nosolégico, conviene discutir
el sindrome de Klipper-Feil, la anencefalia con retro-
version espinal, y mencionar el mielomeningocele
cervical y la malformacién de Dando-Walker.

El sindrome de Klippel-Feil es caracteristico por la
brevedad del cuello (brevicollis congénito), secunda-
rio a la fusion de las vértebras cervicales y eventual-
mente las vértebras tordcicas altas, con retroversion
de la cara, la posicién alta de los omdplatos, el aspec-
to fusionado de los costados, la deformacion del ra-
quis (cifosis o escoliosis) y la ausencia de anomalia
medular mayor subyacente®*>**, Para algunos autores,
el sindrome de Klippel-Feil es una forma poco grave
de iniencefalia, compatible con la supervivencia'?;
para otros, se trata de una entidad distinta. En esencia,
el sindrome o secuencia de Klippel-Feil es la ausencia
de segmentacion de dos vértebras cervicales o mds,
que se asocia con cuello corto, baja implantacién del
cabello y limitada movilidad de la cabeza y el cuello.
Se produce en alrededor de 1 de cada 42.000 naci-
mientos y el 65% del sexo femenino (otra concomi-
tancia con la iniencefalia). Esta anomalia se considera
un defecto de segmentacion. Un desarrollo alterado
de las zonas mesenquimatosas densas y menos densas
alrededor de las 5 semanas postovulacion darfa lugar
a un tipo de fusién vertebral, aunque también se ha
propuesto un origen posterior. Asimismo, se han su-
gerido defectos notocordales. Tanto los factores gené-
ticos como los ambientales deben desempear su pa-
pel y su causa es heterogénea®. La descripcién
reciente de las anomalias disraficas menores, cervica-
les y dorsales, en cientos de nifios, ha conducido a la
nocién de un espectro malformativo en el que la
iniencefalia, tal y como estd descrita en la actualidad,
representaria la forma mds grave, que puede afectar a
las estructuras de la fosa posterior. El sindrome de
Klippel-Feil constituiria una forma intermedia entre
los dos extremos del espectro.

La anencefalia se caracteriza por la ausencia de la
béveda craneana y de las estructuras cutdneas subya-
centes. Es el tipo mds grave de disrafia cerebral, ya
que se presenta como una ausencia parcial del cerebro
y de la calota craneal que recubre la zona’. Las partes
ausentes son generalmente el prosencéfalo, el mesen-
céfalo y la parte rostral del romboencéfalo. La anen-
cefalia comporta eventualmente una raquisquisis (cra-

neorraquisquisis) que puede extenderse hasta la re-
gién sacra. La anencefalia con raquisquisis se acom-
pafia de una hipertension cervical con retroflexion de
la cabeza'®3%, La anencefalia estd descrita entre las
anomalias del SNC posiblemente asociadas a la inien-
cefalia, y la literatura cientifica es prudente en cuanto
al vinculo entre las dos malformaciones, que compar-
ten la misma preponderancia femenina, la misma dis-
tribucién geografica y pueden ir acompafiadas de las
mismas anomalias viscerales'”. La anencefalia produ-
cida experimentalmente en animales se produce en
tres fases:

1. Fallo en el cierre de la parte rostral de la placa
neural (encefalosquisis).

2. Protrusién del cerebro altamente desarrollado y
diferenciado (exencefalia).

3. Degeneracion de las partes expuestas que produ-
ce el aspecto tipico de la anencefalia.

Se ha documentado una disrafia preeliminar en un
embrién humano de unas 4 semanas y media®’, posi-
blemente una iniencefalia, y se cree que la anencefa-
lia, tal y como se observa al nacer, generalmente se
produce mediante una sucesiéon mds o menos parecida
de las tres fases en la vida prenatal. La anencefalia y
otros defectos disraficos asociados son complejas
malformaciones del desarrollo que pueden afectar pri-
mariamente la incipiente produccién de mesénquima,
lo que produce una fusion imperfecta de los pliegues
neurales y defectos esqueléticos®.

La malformaciéon de Dandy-Walker se encuentra
entre las anomalias del SNC asociadas a la iniencefa-
lia. El sindrome de Dandy-Walker, conjunto de ano-
malias poco entendido, se caracteriza por una dilata-
ciéon quistica del cuarto ventriculo, hipoplasia o
aplasia del vermis del cerebelo e hidrocefalia. Con
frecuencia se presenta con ausencia de permeabilidad
de uno o mds de los agujeros del techo del cuarto ven-
triculo. Se cree que el desarrollo definitivo de la parte
rostral del techo ventricular es un importante factor en
el origen de esta anomal{a®.

Otra malformacidn, el mielomeningocele cervical,
también se ha descrito entre las anomalias del SNC
asociadas a la iniencefalia'®. El mielomeningocele es
un grave tipo de espina bifida quistica que incluye el
tejido neural y las meninges. El tejido neural estd en
el extremo del quiste, es decir, fuera del canal verte-
bral. En esta localizacién quizd no exista mas que
placa neural, mientras que en una situacién mas ros-
tral y caudal existe médula. El lugar mas frecuente
es la regién lumbar, aunque puede aparecer en la re-
gién cervical*'.
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La iniencefalia es habitualmente de aparicion espo-
rddica. Se puede presentar en un contexto familiar de
anomalia de cierre otro segmento del tubo neural, con
un riesgo de recurrencia estimado de entre el 1 y el
5% segin los distintos autores*?. Esta malformacién
puede integrarse en diferentes sindromes o en el feno-
tipo de ciertas aberraciones cromosdémicas (trisomia
18, triploidia, monosomia X) y justifica, pues, la indi-
cacion sistemética del cariotipo!®!**3. No se ha podi-
do establecer ninguna anomalia cromosdmica especi-
ficamente asociada o ligada a la iniencefalia; esto
confirma la hipétesis de un determinismo multifacto-
rial, genético y ambiental, de la malformacién y de
los defectos de cierre del tubo neural en general'®!!,
Si en lo sucesivo se establece claramente que la toma
de folatos preconcepcionales por parte de la madre re-
duce el riesgo de aparicién de defectos del tubo neu-
ral en general, ningin articulo menciona especial-
mente la iniencefalia y el eventual impacto de los
folatos sobre la incidencia de esta malformacién con-
siderada aisladamente!®!1:44,

El prondstico de la iniencefalia es particularmente
grave y la supervivencia es considerada como imposi-
ble por la mayoria de los autores®19-21:3342,

Estas gestaciones, normalmente, se interrumpen es-
pontdneamente de forma prematura, o bien, en raros
casos, evoluciona justo hasta su término, con el naci-
miento del feto muerto o que sobrevive desde algunas
horas a algunos dias. Estos embarazos se acompafian
frecuentemente de un hidramnios y, a veces, de un re-
traso del crecimiento intrauterino!>!7845 La inience-
falia se complica, a veces, por la hipertension arterial
materna, y frecuentemente por una presentacién de
nalgas’, causante de una distocia que agrava ain mas
la malformacidn cervicooccipital irreductible®.

Entre las 147 observaciones aportadas en la serie
de Nishismura y Okamoto’, s6lo tres nifios sobrevi-
vieron®?*, pues la revisién a posteriori haria suponer
que se trataba de malformaciones de gravedad inter-
media, dentro de las disrafias cervicales*. Katz et al*®
documentan la Unica observacién conocida de ges-
taciéon gemelar dicigdtica con supervivencia en una
gestacion a término, en la cual uno de los fetos era
iniencefalico. Los dos nifios sobrevivieron; al nifio
iniencefdlico se le practicaron numerosas intervencio-
nes neuroquirdrgicas, con secuelas del tipo de defor-
macién postural residual, hidrocefalia secundaria y
retardo motor, sin déficit intelectual.

La ecografia antenatal, como ya se ha indicado, ha
modificado radicalmente el devenir de los fetos inien-
cefélicos, puesto que la gravedad de las anomalias
cérvico-occipitales y su asociacidn frecuente a otras
malformaciones graves justifica proponer a la pareja

una interrupcién voluntaria del embarazo y una vigi-
lancia ecografica minuciosa en gestaciones posterio-
res, en el marco de un adecuado consejo genético.

El examen fetopatoldgico se centrard sobre todo en
la observacién precisa de la charnela occipitocervical
y del orificio occipital y debera comportar los preci-
sos cortes horizontales de la columna vertebral cervi-
cal para objetivar las anomalias vertebrales (nimero y
forma)?#. Se deben realizar radiografias del feto, ya
que con éstas se pueden confirmar la malformacién
occipital y la retroflexién grave de la cabeza sobre el
raquis, las anomalias vertebrales cervicales y tordci-
cas altas y advertir de la eventualidad de anomalias
costales (aspecto delgado, bifidad).

Nuestras pacientes pertenecian a grupos étnicos
distintos, por lo que no es posible confirmar o invali-
dar la nocién de una posible distribucién geogrifica
hetereogénea de la inicencefalia.

Entre nuestros pacientes no hay ningin caso de
feto inicencefdlico de sexo vardn, de acuerdo con la
nocién de una preponderancia femenina documentada
profusamente por diversos autores. Algunos de ellos,
no obstante, no han podido precisar el cariotipo de
sus casos. Entre las anomalias genitales potencial-
mente asociadas a la inicencefalia, en la literatura
cientifica no se ha descrito ninguna anomalia de la
masculinizacién o ambigiiedad sexual.

CONCLUSION

La iniencefalia es una malformacion rara, con un
pronostico peyorativo, en la cual el diagnéstico eco-
grafico antenatal es posible en el momento del exa-
men morfoldgico hacia la semana 22 de amenorrea, y
probablemente desde la primera ecografia.

La actitud actual consiste en informar adecuada-
mente a la pareja sobre la malformacion del feto, gra-
ve y de muy mal prondstico, para que tome una deci-
sion al respecto.

El examen fetopatolégico es importante para con-
firmar el diagndstico, precisar las malformaciones
asociadas y catalogarlas para progresar en la com-
prension de la fisiopatologia de la iniencefalia, y a
poder ser de las anomalias de cierre del tubo neural
en general.

El consejo genético consiste en proponer a la pare-
ja un control ecografico exhaustivo en eventuales ges-
taciones posteriores.

RESUMEN

La iniencefalia es una malformacién rara de la
charnela cervicooccipital, de prondstico grave. Perte-
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