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• Smith-Lemli-Opitz syndrome

• Pallister-Hall síndrome

• Rubinstein-Taybi syndrome
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DIABETES • 200 OR

TÓXICOS

• Etanol

• Salicilatos

• Antiepilépticos

• Ácido retinoico

INFECCIOSO

• CMV

• Rubeola 

• Toxoplasma



EMBRIOLOGÍA

• El prosencencefalo a las 5s 
sufre el clivaje dividiéndose 
en el telencéfalo y el 
diencefalo

• El telencéfalo dara origen a 
los hemisferios cerebrales, 
putamen y nucleo caudados 
y el diencefalo dara origen 
al talamo , globus pallidus y 
vesículas ópticas 

Volpe P.,Campobasso G.,De Robertis V., Rembouskos G. Disorders of prosencephalic development. Prenat Diagn. 2009 Apr;29(4):340-54 
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LOBAR
SEMI

LOBAR ALOBAR

Kaliaperumal C.,Ndoro S.,Mandiwanza T.,Reidy F., McAuliffe F.,Caird J.,Crimmins D. Holoprosencephaly: antenatal and postnatal diagnosis and outcome. Childs Nerv Syst. 2016 May;32(5):801-9 



ALOBAR

• Ventrículo primitivo único 

• No hay estructuras línea media: falx cerebral, fisura 
interhemisferica, tercer ventrículo, bulbo olfatorio 
y CC 

• Ganglios basales y Talamos fusionados. 

• Los nervios ópticos pueden estar normal, 
fusionados o ausentes 

• ACA y ACM pueden estar ausentes siendo 
reemplazados por una red de vasos que provienen 
de la carótida interna y basilar 

Volpe P.,Campobasso G.,De Robertis V., Rembouskos G. Disorders of prosencephalic development. Prenat Diagn. 2009 Apr;29(4):340-54 
Winter TC, Kennedy AM, Woodward PJ. Holoprosencephaly: a survey of the entity, with embryology and fetal imaging. Radiographics. 2015 Jan-Feb;35(1):275-90 





SEMILOBAR

• Presencia de rudimentarios ventrículos 
con cuernos posteriores 

• Fisura interhemisférica parcial, solo del 
segmento posterior y falx cerebral 

• Fusión de los talamos y agenesia parcial 
del CC. 

• CSP siempre ausente

Volpe P.,Campobasso G.,De Robertis V., Rembouskos G. Disorders of prosencephalic development. Prenat Diagn. 2009 Apr;29(4):340-54 
Winter TC, Kennedy AM, Woodward PJ. Holoprosencephaly: a survey of the entity, with embryology and fetal imaging. Radiographics. 2015 Jan-Feb;35(1):275-90 





LOBAR

• Fusión parcial de los cuernos anteriores 
comunicados con el tercer ventrículo 

• Agenesia parcial o normalidad del CC 

• Ausencia de CSP

• Dg diferencial: agenesia septum pellucidum

Volpe P.,Campobasso G.,De Robertis V., Rembouskos G. Disorders of prosencephalic development. Prenat Diagn. 2009 Apr;29(4):340-54 
Winter TC, Kennedy AM, Woodward PJ. Holoprosencephaly: a survey of the entity, with embryology and fetal imaging. Radiographics. 2015 Jan-Feb;35(1):275-90 





VARIANTE INTERHEMISFERICA

• Descrita en 1993 por Barkovich

• Zona posterior frontal y parietal fallan en dividirse 

• Rodilla y Esplenio del CC normales, cuerpo ausente. 

• Cisura de Silvio es vertical y conectadas en la parte 
superior 

• 65 % presentan displasias corticales o focos 
heterotópicos sustancia gris subcorticales 

Volpe P.,Campobasso G.,De Robertis V., Rembouskos G. Disorders of prosencephalic development. Prenat Diagn. 2009 Apr;29(4):340-54 
Winter TC, Kennedy AM, Woodward PJ. Holoprosencephaly: a survey of the entity, with embryology and fetal imaging. Radiographics. 2015 Jan-Feb;35(1):275-90 



“THE FACE 
PREDICT THE 

BRAIN”



ALOBAR

• Ciclopía c/s probóscide 

• Etmocefalia

• Cebocefalia

• Hipotelorismo

• Anoftalmia o microftalmia

• Fisura labiopalatina bilateral

Solomon BD, Gropman A, Muenke M. Holoprosencephaly Overview Definition of Holoprosencephaly. 2014;1–19. 





SEMILOBAR

• Hipotelorismo

• Anoftalmia, microftalmia

• Depresión del puente nasal

• Ausencia del tabique nasal

• Punta nasal plana

• Fisura labiopalatina bilateral

• Fisura labiopalatina media

Solomon BD, Gropman A, Muenke M. Holoprosencephaly Overview Definition of Holoprosencephaly. 2014;1–19. 





LOBAR

• Hipotelorismo

• Fisura labiopalatina bilateral

• Depresión del puente nasal

• Fascie relativamente normal

• Incisivo central único

Solomon BD, Gropman A, Muenke M. Holoprosencephaly Overview Definition of Holoprosencephaly. 2014;1–19. 





VARIANTE INTERHEMISFERICA

• Hipotelorismo

• Depresión del puente nasal

• Puente nasal delgado

• Fascie relativamente normal

• Incisivo central único

Solomon BD, Gropman A, Muenke M. Holoprosencephaly Overview Definition of Holoprosencephaly. 2014;1–19. 





MALFORMACIONES NO 
CRANEOFASCIALES

• Genitales 24 % 

• Polidactilia post axial 8 % 

• Vertebrales 5 % 

• extremidades 4 % 

• TGA 4 % 

1. Nazer J., Cifuentes L Cortez A. ECLAMC: 41 años de vigilancia de la holoprosencefalia en Chile. Período 1972-2012. Rev Med Chile 2015; 

143: 874-879 





Wenghoefer M, Ettema AM, Sina F, Geipel A, Kuijpers-Jagtman AM, Hansmann H, et al. Prenatal ultrasound diagnosis in 51 cases of holoprosencephaly: 

craniofacial anatomy, associated malformations, and genetics. Cleft Palate Craniofac J. 2010; 47:15–21.



DG: ALOBAR - SEMILOBAR

Hahn JS, Barnes PD. Neuroimaging advances in holoprosencephaly: refining the spectrum of the midline malformation. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2010; 154C:120–32.

Joó GJ, Beke A, Papp C, Tóth-Pál E, Szigeti Z, Bán Z, et al. Prenatal diagnosis, phenotypic and obstetric characteristics of holoprosencephaly. Fetal Diagn Ther. 2005; 20:161–6.













DIAGNÓSTICO POST NATAL

• RM

• Eco cerebral

• TAC

Hahn JS, Barnes PD. Neuroimaging advances in holoprosencephaly: refining the spectrum of the midline malformation. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 

2010; 154C:120–32.



Se confirmó en 80,9%

Wenghoefer M, Ettema AM, Sina F, Geipel A, Kuijpers-Jagtman AM, Hansmann H, et al. Prenatal ultrasound diagnosis in 51 cases of 

holoprosencephaly: craniofacial anatomy, associated malformations, and genetics. Cleft Palate Craniofac J. 2010; 47:15–21

9,5% sin diagnóstico preciso

9,5% otra malformación 



• Ciclopía o Etmocefalia: Mueren la primera 
semana

• Alobar: 50% fallece antes 4-5 meses

– 20% sobrevive el primer año

• Semilobar o lobar: > 50% sobrevida al año

• Variante interhemisférica: Depende de otras 
malformaciones

Winter TC, Kennedy AM, Woodward PJ. Holoprosencephaly: a survey of the entity, with embryology and fetal imaging. Radiographics. 2015 Jan-Feb;35(1):275-90 
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