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Introducción

Morris, J. K., Wellesley, D. G., Barisic, I., Addor, M. C., Bergman, J. E. H., Braz, P., Cavero-Carbonell, C., Draper, E. S., Gatt, M., Haeusler, M., Klungsoyr, K., Kurinczuk, J. J., Lelong, N., Luyt, K., 

Lynch, C., O’Mahony, M. T., Mokoroa, O., Nelen, V., Neville, A. J., Garne, E. (2019). Epidemiologyof congenitalcerebral anomaliesin Europe: A multicentre, population-basedEUROCAT study. 

Archives of Diseasein Childhood, 104(12), 1181–1187.

Las malformaciones del SNC son una de los cuadros 

mas frecuentes.
Aprox: 1 en 1000 RNV

EUROCAT 2019

En los últimos años ha existido 

un aumento de la prevalencia 

del diagnostico de Malf. Del 

SNC

Mejora en técnica ecográfica

• Más Precoz

• Mas Acabada



Embriología

3 fases secuenciales durante las primeras 6 

semanas de vida

Gastrulación

• Formación de las 3 principales capas germinales

• Ectodermo – Mesodermo - Endodermo

Inducción 
Dorsal

• Formación del tubo neural con 3 vesículas primitivas

• Proscencéfalo – Mesencéfalo y rombencéfalo

Inducción 
Ventral

• Separación en 2 hemisferios cerebrales

• Vesículas Ópticas, bulbos olfatorios y estructuras 
faciales

Leibovitz Z, Lerman-SagieT, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and Related Malformations.Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 

2022 May 29.
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Inducción Ventral



Epidemiologia de DID

Grupo de enfermedades multifactoriales, con 

múltiples factores de riesgo.

Distintas prevalencias 

según población estudiada

USA: 1 en 1200 RNV

China: 3-5 en 1000 RNV

Medio Oriente: 2,2 en 1000 RNV

Hertrampf E, Cortés F. Folic acid fortification of wheat flour: Chile. Nutr Rev. 2004;62(6 Pt 2):S44-S49. doi:10.1111/j.1753-4887.2004.tb00074.x
Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on neural tube defects: From development to physical 
characteristics. Birth Defects Res. 2019;111(19):1455-1467



Epidemiologia de DID

FACTORES DE RIESGO

Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on neural tube defects: From development to physical 
characteristics. Birth Defects Res. 2019;111(19):1455-1467

Adquiridos

Condición Vía de Acción RR

Diabetes Pregestacional Apoptosis celular en el neuroepitelio 2-10

Obesidad Materna Hiperinsulinemia, daño oxidativo 15-3.5

Hipertermia Daño por calor 2

Medicamentos (FAE) Inhibidor de la histona desacetilasa, 

provocando falla en la neurulación

10

Alteración nutricional Baja ingesta de folato o metionina. Bajo Zinc, 

B12, Vit C. Alto Oh, cafeína, tabaquismo

?



Epidemiologia de DID

FACTORES DE RIESGO

Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on neural tube defects: From development to physical 
characteristics. Birth Defects Res. 2019;111(19):1455-1467

Genéticos



Clasificación

SAEA Iniencefalia Encefalocele

Craneoraquisquisis
Disrrafias 
espinales



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Es el defecto del tubo neural mas frecuente

3 a 10,000 RNV

Definición

Excencefalia: Es una etapa precursora de la anencefalia. Presencia de un embrión aparentemente 

normal con cerebro no protegido por la calota.

Anencefalia: Ausencia completa o parcial del cráneo, en donde las estructuras faciales y de base 

de cráneo están conservadas, pero el cerebro, cerebelo y ganglios basales se encuentran ausentes.

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020.



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Es el defecto del tubo neural mas frecuente

3 a 10,000 RNV

Etiología

Genéticas:

- Aneuploidías: Trisomías 2,9,13,18 ó 21, 

Mosaicismo T11

- SNP: Sd. Meckel-Gruber

- 2% Aneuploidías, triploidias, CNVs

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 3ra edición. 2013.

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020.

Principalmente Aislada

Carenciales

Bajos Niveles de acido fólico <200ug/l

Teratógenos

- FAE: Acido valproico, Carbamazepina

- Hipertermia, obesidad, diabetes



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Es el defecto del tubo neural mas frecuente

3 a 10,000 RNV

Malformaciones asociada

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 3ra edición. 2013.

Bijok, Julia et al. “Prenatal diagnosis of acrania/exencephaly/anencephaly sequence (AEAS): additional structural and genetic anomalies.” Archives of 

gynecology and obstetrics vol. 307,1 (2023): 293-299

Extra- Sistema Nervioso 

Central

• Cohorte de 139 casos de AEAS entre 2006 y 2020

• 39 fetos (28%) presentaron disrrafias espinales

• 36 fetos (26%) presentaron malformaciones no 
relacionadas con el cierre del tubo neural.

• Más comunes en pacientes con disrrafias (33% vs 
23%)

• 9,5% de anomalías genéticas (7 de 52 analizados)
• T18 (5); Triploidía (1); dup Xq (1).



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Diagnostico Ecográfico

Diagnostico precoz

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023.

Bijok, Julia et al. “Prenatal diagnosis of acrania/exencephaly/anencephaly sequence (AEAS): additional structural and genetic anomalies.” Archives of 

gynecology and obstetrics vol. 307,1 (2023): 293-299

Anomalía evaluada principalmente en el 

momento del screening de 1er 

trimestre.

• Polo cefálico irregular y sin calota

• En plano sagital se observa una 

cabeza plana e irregular.

• Signo de Mickey Mouse

• Área Cerebrovasculosa

• Polihidroamnios



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Diagnostico Ecográfico

Diagnostico precoz

Ultrasound Obstet Gynecol 2019; 54: 468–476.

Todos los casos diagnosticados en el 1er trimestre



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Diagnostico Diferencial

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Secuencia Banda 

Amniótica
Microcefalia Severa



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Pronóstico

Obeidi N, Russell N, Higgins JR, O’Donoghue K. The natural history of anencephaly. Prenat Diagn 2010;30:357–60.

Enfermedad candidata a Ley 

21030

Serie de 26 

casos

Óbitos RNV Sobrevida 1 

semana

58% 42% 0%



Iniencefalia

Epidemiología

1 a 100,000 RNV – Principalmente en mujeres

Definición

Malformación compleja con 3 componentes principales

1. Defecto occipital comprometiendo foramen magno

2. Retroflexión de la columna con mirada forzada hacia superior

3. Defecto de la columna en distintos niveles

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

BIRTH DEFECTS RESEARCH 110:128–133 (2018) 129.



Iniencefalia

Epidemiología

1 a 100,000 RNV – Principalmente en mujeres

Patogenia

Es una falla en la fusión cervical y torácica superior.

Provoca: Cuello corto, tronco corto, defectos vertebrales torácicos y cervicales, espina bífida 

anterior, defectos diafragmáticos e hipoplasia cardiaca y pulmonar.

Ocurre en el día 24 de concepción, levemente después de la patogenia de la anencefalia.

Puede ser: Abierta o cerrada

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023



Iniencefalia

Epidemiología

1 a 100,000 RNV – Principalmente en mujeres

Anomalías asociadas

Ocurren hasta en un 84% de los casos

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Anomalías

Espina Bífida Microcefalia

Anencefalia Atresia Ventricular

Hidrocefalia Holoprosencefalia

Polimicrogiria Agenesia de vermis

Encefalocele Fisura labio palatina

Hernia Diafragmática Malformaciones 

cardiacas

Pie BOT Onfalocele



Iniencefalia

Epidemiología

1 a 100,000 RNV – Principalmente en mujeres

Diagnostico ecográfico Se diagnostica en el tamizaje de 1er trimestre

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Plano sagital

- Cabeza grande

- Retroflexión cervical

- No se visualiza cuello

- Columna con lordosis marcada

- Cefalocele posterior

Plano transcerso

- Defecto de columna

Plano Axial

- Microcefalia



Iniencefalia

Epidemiología

1 a 100,000 RNV – Principalmente en mujeres

Diagnostico Diferencial

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Sd Klippel-Feil: Triada (<50%)

- Cuello corto

- Cabello de implantación baja

- Limitación al movimiento cefálico

Sd. Jarcho Levin

- Disostosis espondilocostal

Sd. Gorlin

- PTCH1 (9q22.3), regulador 

negativo de la vía Hedgehog.

Anencefalia con raquisquisis

Encefalocele cervical



Iniencefalia

Pronóstico

BIRTH DEFECTS RESEARCH 110:128–133 (2018) 129.
.

Enfermedad candidata a Ley 

21030

Durante 41 años (1972-2012), la vigilancia de 289.365 nacimientos identificó 

ocho fetos y recién nacidos con iniencefalia.



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV – 5-7% de los DTN

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Definición

Defectos craneales óseos, con herniación de las meninges o de tejido 

encefálico

Tipos:

- Contenido cerebral: encefalocele

- Cerebro y parte de los ventrículos laterales: meningoencefalocistocele

- Solo LCR: Meningocele (20%)

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Patogénesis

No está claramente dilucidada

Alteración del desarrollo del mesodermo craneal

Ocurre a los 24 días de gestación

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Etiología

Generalmente lesión asilada

Alt. Cromosómicas: Trisomía 13, 18, mosaico 30, 

Deleción 13q, Monosomía X, Duplicación (6)(q21-

>qter)

No cromosómicos: Meckel-Gruber, Walker-Walburg, 

Golrlin-Goldenhar



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Patogénesis

No está claramente dilucidada

Alteración del desarrollo del mesodermo craneal

Ocurre a los 24 días de gestación

Dąbkowska S, Kucińska-Chahwan A, Beneturska A, et al. Prenatal diagnosis and clinical significance of cephalocele—A single institution 
experience and literature review. Prenatal Diagnosis. 2020; 40: 612–617
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Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Patogénesis

No está claramente dilucidada

Alteración del desarrollo del mesodermo craneal

Ocurre a los 24 días de gestación

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Etiología

Generalmente lesión asilada

Alt. Cromosómicas: Trisomia 13, 18, mosaico 30, 

Deleción 13q, Monosomia X, Duplicación (6)(q21-

>qter)

No cromosómicos: Meckel-Gruber, Walker-Walburg, 

Golrlin-Goldenhar

Síndrome Otras características detectables por ecografía prenatal

Apert Craneosinostosis, base de cráneo corta, sindactilia de manos y pies, megalencefalia, encefalocele

Displasia craneotelencefálica
Craneosinostosis, encefalocele frontal en región metópica, microftalmia, displasia septo-óptica, agenesia del cuerpo calloso, 

lisencefalia, arhinencefalia

Cráneo bífido oculto Encefalocele occipital

Displasia dissegmentaria Hendiduras, encefalocele, micromelia, huesos engrosados y arqueados

Síndrome facio-aurículo-

vertebral
Hipoplasia facial, anomalías cardíacas y vertebrales, cefalocele posterior

Tipo Fried–Meckel Holoprosencefalia lobar, gran encefalocele occipital, microcefalia, cardiopatía congénita

Displasia fronto-facio-nasal Cráneo bífido oculto, cefalocele anterior, labio y/o paladar hendido

Displasia frontonasal Hipertelorismo, encefalocele frontonasal, fisura labial mediana

Meckel–Gruber Microcefalia, encefalocele, microftalmia, labio y paladar hendido, riñones displásicos quísticos, polidactilia

Síndrome óculo–encéfalo–

hepato–renal
Micrognatia, polidactilia postaxial, displasia renal quística, meningoncefalocele

Focomelia–encefalocele–

anomalías urogenitales

Aplasia radial bilateral, ausencia de pulgar derecho, riñón pélvico fusionado, corazón en dextroposición, pulmón hipoplásico, cuerpo 

calloso delgado, encefalocele

Focomelia tipo Roberts–SC Microbraquicefalia, restricción del crecimiento, labio y paladar hendido, encefalocele frontal

von Voss–Cherstvoy (defectos 

de extremidades, 

trombocitopenia)

Encefalocele occipital, ausencia del cuerpo calloso, pulgares hipoplásicos, agenesia renal

Walker–Warburg Lisencefalia tipo II, malformaciones cerebelosas, hipoplasia del vermis, microftalmia, encefalocele posterior

Embriopatía por warfarina Microftalmia, anomalías cardíacas, encefalocele occipital



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Anomalías asociadas

Un 65.6% de los fetos con encefalocele tienen al menos 1 malformación mayor.

Un 34,4% tiene un encefalocele aislado.

Wen S, Ethen M, Langlois PH, Mitchell LE. Prevalence of encephalocele in Texas, 1999-2002. Am J Med Genet. A 

2007;143A:2150–2155.

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Joo JG, Papp Z, Berkes E, Papp C, Rigo J. Non-syndromic encephalocele: A 26-year experience. Dev Med Child Neurol. 

2008;50:958–960.

Sistema Comprometido Malformaciones

Cardiovascular CIV, CoA, AUU

Urogenital Pielectasia agenesia uretral

Extremidades Pie Bot

Torax Malformaciones costales

Abdominales Gastrosquisis, Hernia diafragmática



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Diagnostico

Estructura sacular adyacente a la cabeza fetal, puede variar de milímetros hasta 

una masa más grande que el cráneo fetal.

Wen S, Ethen M, Langlois PH, Mitchell LE. Prevalence of encephalocele in Texas, 1999-2002. Am J Med Genet. A 

2007;143A:2150–2155.

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Joo JG, Papp Z, Berkes E, Papp C, Rigo J. Non-syndromic encephalocele: A 26-year experience. Dev Med Child Neurol. 

2008;50:958–960.

Tamaño (cm) Porcentaje

> 20 cm 16 %

15 – 20 cm 14 %

10 – 15 cm 12 %

5 – 10 cm 30 %

< 5 cm 28 %



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Diagnostico

Estructura sacular adyacente a la cabeza fetal, puede variar de milímetros hasta 

una masa más grande que el cráneo fetal.

Wen S, Ethen M, Langlois PH, Mitchell LE. Prevalence of encephalocele in Texas, 1999-2002. Am J Med Genet. A 2007;143A:2150–2155.

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

Joo JG, Papp Z, Berkes E, Papp C, Rigo J. Non-syndromic encephalocele: A 26-year experience. Dev Med Child Neurol. 2008;50:958–960.

Microcefalia Ventriculomegalia ACC

DWs Holoprosencefalia ACII



Cefalocele/ Encefalocele

Diagnostico Ecográfico

Diagnostico precoz

Ultrasound Obstet Gynecol 2019; 54: 468–476.

Todos los casos diagnosticados en el 1er trimestre



Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 

2023



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Riesgo de Recurrencia

Si no son sindrómicos: 1-3%

Si asociado a síndrome AR: (WW, Meckel Gruber): 25%

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

.

Diagnostico diferencial

Quistes 
interhemisféricos

Hemangiomas Tumores nucales Cefalohematoma

Edema de Scalp Higroma Qusitico



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Pronóstico

Depende principalmente de la 

localización, tamaño y continente de 

la lesión. Así como de la presencia de 

malformaciones asociadas.

- 15% mortalidad in útero

- 30% mortalidad entre los 

sobrevivientes (76% en el 1er día 

de vida)

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

.

No aparece textualmente en la 

Ley 21030



Cefalocele / Encefalocele

Epidemiología

1 a 12,000 RNV

Occipitales (80%) – Frontales - Parietales

Cirugía Fetal

Cavalheiro S, Silva da Costa MD, Nicácio JM, et al. Fetal surgery for occipital encephalocele. J Neurosurg Pediatr. 2020;26(6):605-612. Published 2020 Sep 11

Criterios de Inclusión
• Entre 18 y 27 semanas
• Encefalocele >10cc <20% tejido neural
• Cariograma normal
• Presencia de microcefalia

9 Reparaciones Fetales y 12 postnatales

- Todos los fetales revirtieron la 

microcefalia

Escalas de Desarrollo Infantil de 

Bayley.

- Puntaje mediano grupo fetal: 98,7

- Puntaje mediano grupo postnatal: 27,8

No aparece textualmente en la 

Ley 21030



Espina Bífida

Epidemiología

3-4 por 10,000 RNV

80% son lumbares

Alteración del SNC compatible con la vida mas 

frecuente

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

.

Mielomeningocele Mielocele Mielosquisis

Se caracteriza por la extrusión de los tejidos neurales a través de la columna 

hacia un saco con LCR



Espina Bífida

Teoría de los 2 HITS

1er HIT
Neurulación anormal producida en el 1er trimestre 

de gestación

2do HIT 

(modificable)

Daño realizado por la exposición del tejido neural 

a el ambiente intrauterino durante la gestación

La medula espinal  es dañada de forma 

mecánica y química por la exposición al LA y la 

presión hidrodinámica

Obstet Gynecol 2023;141:505–21

- Degeneración

- Hemorragia

- Abrasión

- Inflamación



Historia Natural de Espina Bífida

MANEJO EXPECTANTE

- Se realiza la reparación neuroquirúrgica a las 72 horas, del nacimiento

- Tiene como objetivo reconstruir el tubo neural aproximando  los bordes laterales 

de la placoda neural

- Disminuye la pedida de LCR

RESULTADOS

66-75%

Sobrevida a la adultez

Causas de Fallecimiento

- Disfunción de tronco encéfalo

- Complicaciones neurológicas

- Complicaciones de la derivación

- Cardio-respiratorio

- Causa Urológica

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Historia Natural de Espina Bífida

RESULTADOS

Complicaciones asociadas

- Hidrocefalia

- Necesidad de DVP

- Médula Anclada

- Convulsiones

- Deterioro cognitivo

- Complicaciones G-U

- Incontinencia fecal

- Paraplejia

- Complicaciones Sexual - Psicosocial

Obstet Gynecol 2023;141:505–21

Factores Pronósticos
- Nivel de lesión

- Severidad de Arnold-Chiari II

- Presencia de hidrocefalia

Deambulación

Lesión bajo L5 90%

Lesión L4 57%



Historia Natural de Espina Bífida

RESULTADOS

Obstet Gynecol 2023;141:505–21

Complicación cirugía postnatal Porcentaje

Uso de Silla de Ruedas 40%

Derivación ventriculoperitoneal 85%

Cateterización vesical intermitente 85%

Incontinencia fecal 50%

Necesidad de escuela especial o 

asistencia

33%



Diagnostico Prenatal

• Alfa Feto Proteína
– Examen utilizado como pesquisa precoz de DTN
– Globulina que se sintetiza en saco vitelino, hígado y 

tracto GI
– Valor sobre:

• >2.0 MoMs 
• >2.5 MoMs

– Aumento de pesquisa ecográfica
– ffDNA

• Examen casi sin valor actual 

TD: 65-80% FP 1-3%

TD: 75-90% FP 2-5%



Diagnostico Prenatal

Ecografía Precoz

Translucencia Intracraneal

Sugerente de disrrafia 

espinal si:

TI no visible

TI bajo p 5

J Ultrasound Med 2021; 40:1155–1162



Diagnostico Prenatal

Ecografía Precoz

Bran Stem/Brean Stem to 

Occipital bone Ratio (BS/BSOB)

Sospechar EB si la 

distancia entre el tronco 

encefálico y el hueso 

occipital esta disminuida

BS/BSOB >1.0

J Ultrasound Med 2021; 40:1155–1162



Diagnostico Prenatal
Ecografía Precoz

Angulo Frontomaxilar

Disminución de este ángulo se asocia a ACII y 

desarrollo anormal  de huesos frontales

J Ultrasound Med 2021; 40:1155–1162

Diámetro Biparietal

Menor DBP por menor presión intracranena

Relación Plexos coroideos/DFO

VC: 0.662



Espina Bífida

Diagnostico Ecográfico

Diagnostico precoz

Ultrasound Obstet Gynecol 2019; 54: 468–476.



Diagnostico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Signo de la banana:

Compresión cerebelar 

producida por el Chiari II y 

la obliteración de la 

cisterna magna

Obstet Gynecol 2023;141:505–21

TD: 97% FP 0%

Signo del limón:

Hipotensión produce una 

indentación en los huesos 

frontales

TD: 88% FP 1-2%



Diagnostico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Malformación Arnold-

Chiari II:

Herniación del vermis y las 

tonsilas cerebelares a 

través del forámen magno

Provoca compresión del 

sistema ventricular y la 

obliteración de la cisterna 

magna.

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Diagnostico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Ventriculomegalia:

Evaluación de 

ventriculomegalia es 

importante ya que predice 

pronóstico.

Atrio >15mm: Mayor 

probabilidad de necesitar 

derivación ventrículo 

amniotico

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Diagnostico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Se debe identificar:

- Nivel de la lesión (Evaluar planos axiales, coronales y sagitales)

- Evaluar naturaleza de la lesión (Abierta vs cerrada)

- En MMC, evaluar tamaño de saco, medir la placoda neural e identificar 

la raíz nerviosa

- Evaluar presencia de cifosis, escoliosis u otras alteraciones (disgenesia 

caudal)



Diagnostico Prenatal

RM

Objetivo: Evaluación de RNM en pacientes candidatos a cirugía fetal por Espina Bifida

Pacientes: 115 fetos (91 MMC – 24 mielosquisis)

Ultrasound Obstet Gynecol 2022; 59: 804–812



Diagnostico Prenatal

RM

Objetivo: Evaluación de RNM en pacientes candidatos a cirugía fetal por Espina Bifida

Pacientes: 115 fetos (91 MMC – 24 mielosquisis)

Ultrasound Obstet Gynecol 2022; 59: 804–812

52,7% con 

anomalia SNC

50,4% Alteración del cuerpo 

calloso

19,1% Alteración de la pared 

ventricular

4.3% Heterotopia nodular



Diagnostico Prenatal

RM

Objetivo: Evaluación del pronostico de hemorragia intraventricular prenatal en defectos 

abiertos del tubo neural.

Pacientes: 504 fetos

AJNR Am J Neuroradiol 2020, 41 (10) 1923-1929

HIV prenatal se asocia a herniación 

del cerebro posterior y a hemorragia 

postnatal

16,5% en 

Ecografía

22,4% en 

RNM



Estudios complementarios

Ecocardiografía

- 5% de los fetos con espina bífida tienen cardiopatías congénitas

- Se recomienda solicitar ecocardiografía a todas las pacientes con EB

Pediatr Cardiol 2021;42:1026–32

Evaluación de función motora

- Es importante evaluar la función motora o determinar el nivel neuromotor de la 

lesión

- Útil en predecir la función motora luego de la cirugía postnatal

- Presencia de pie en mecedora o pie bot

S1 L4



Estudios complementarios

Estudio Genético

- <10% debido a síndromes genéticos o aneuploidías

- Sd: Geneticos (1%): Jarcho-Levin, Cerebrocostomantibular, Neu-Laxova, 

PHAVER, DiGeorge, SDAM, Czeizel-Losonci, Weissenbacher-Zweymuller

- Pentalogia de Cantrel

- OEIS

- T18-T13-Triplodia

- Defectos genéticos del metabolismo del folato: MTHFR, DHFR

- CNVs  3,5%

Si la causa es genética, rara vez es un hallazgo aislado

25% de las EB con malformaciones asociadas tienen aneuploidías.



Terapia Fetal



Terapia Fetal

Historia

- Primeros casos reportados en EEUU en 1990-2000’s

- Primeros resultados describían mejora en resultados neuromotores y reversión 

de Chiari II

Anestesia general con altas dosis de fármacos inhalatorios

Necesidad de anestesista especializado y relajación 

uterina

Riesgo de alteración del neurodesarrollo

Riesgo de dehiscencia uterina y parto prematuro

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004

Objetivo: Comparar la eficacia y seguridad de la reparación prenatal del MMC 

con la reparación postnatal

Método: Multicéntrico en 3 hospitales EEUU (Filadelfia, Vanderbilt, California)

Criterios de Inclusión:

- Embarazos únicos

- Lesión entre T1 y S1

- Arnold-Chiari II

- Entre 19-25+6 semanas

- Cariograma normal

Criterios de Exclusión

- Anomalía fetal extra MMC

- Cifosis severa

- Riesgo de parto pretérmino (Cx Corto, PPT previo)

- DPPNI

- IMC >35



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004

- 183 pacientes aleatorizados

- 91 Prenatal

- 92 Post natal



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004

- Cirugía Prenatal asociada a riesgos maternos

- Más parto prematuro, más RPO, mas OHA y DPPNI



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004

- Cirugía Prenatal asociada a riesgos maternos

- Más parto prematuro, más RPO, mas OHA y DPPNI



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004

- Resultado neonatales

- Disminución de la necesidad de 

DVP (40 vs 82%)

- Disminución de ACII (20 vs 48%)

- Normalización del 4to ventrículo



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004

- Seguimiento 30 meses

- Mejor marcha independiente (42 

vs 21%)

- Mejor nivel de lesión

- Mejores resultados en BMDI



MoMs II

Pediatrics (2020) 145 (2): e20191544.

- Edad Escolar

- Mejor deambulación

- Menos cirugías  (DVP, o 

revisión).

- Menos ACII



Terapia Fetoscópica

• Pfannensteil, luego puertos al útero

• Permite la plicación de las membranas a los sitios de puerto

Fetoscopía asistida por laparotomía

• Menor dosis de agentes anestésicos

• Puertos colocados directamente vía percutánea

• No permite plicación de membranas

Fetoscopía percutánea

• Combinación de ambas tecnicas

Mini laparotomía percutánea – Fetoscópica



Terapia Fetoscópica

Am J Obstet Gynecol 2021;225:678.e1–11. doi: 10.1016/j.ajog. 2021.05.044



Terapia Fetoscópica

Objetivo: Evaluar los resultados obstétricos, perinatales y neuroquirúrgicos a 

las 12 meses de los fetos operados con espina bífida por vía fetoscópica

Método: Enrolamiento de todos los fetos candidatos a terapia fetal y 

compararlo con el MOMS y Post-MOMS

Am J Obstet Gynecol 2021;225:678.e1–11. doi: 10.1016/j.ajog. 2021.05.044
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