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Introducción

• Espectro de malformaciones del 
prosencéfalo caracterizado por una falla en 
la separación de ambos hemisferios 
cerebrales y estructuras diencefálicas.

• Frecuentemente se asocia a malformaciones 
craneofaciales. 



Epidemiología

• Malformación cerebral mas común en 
humanos.

• Prevalencia en RNV 1 en 10.000.
• Prevalencia en abortos 1 en 250.



Embriología

• Posterior al periodo de neurulación (dia 25) el polo 
cefálico forma 3 vesículas primarias:
– Prosencéfalo
– Mesencéfalo
– Rombencéfalo

• Prosencéfalo → Inducción ventral
– Formación
– División 
– Desarrollo de línea media



Embriología

Dia 49: Subdivisión en 5 vesículas.
• Prosencefalo

– Telencefalo
– Diencefalo

• Mesencéfalo

• Rombencéfalo
– Metencéfalo
– Mielencéfalo

HPE resulta de la falla 
en la división del 
prosencéfalo entre el dia
18 y 28 del periodo 
emrbionario



Embriología







Tipos

Holoprosencefalia

Alobar

Semilobar

Lobar
Variante 

interhemisferica 
media

Variante 
Septo preoptica



HPE Alobar
• Es el tipo mas frecuente (40-75% de los casos).

• Prosencéfalo único en línea media con un único ventrículo primitivo. 

• Quiste dorsal grande. 

• 3 diferentes formas de las estructuras fusionadas:
– Pancake-like
– Cup-like
– Ball-like (más común)

• Arteria cerebral anterior tiene su trayecto bajo el hueso frontal. 

• Asociado a malformaciones craneofaciales severas. 



HPE Semilobar

• La fisura interhemisférica y el falx cerebri pueden estar presentes 
posteriormente.

• Mas del 50% de los lóbulos frontales están fusionados. 

• Cuerpo calloso conservado en su parte posterior (esplenio).

• Tálamo e hipotálamo pueden permanecer fusionados. 

• Malformaciones faciales leves o ausentes.

• El único signo puede ser la ausencia de septum pellucidum. 



HPE Lobar

• La fisura interhemisférica esta presente a lo largo de casi toda la 
línea media, excepto la parte mas inferior de los lóbulos frontales. 

• La rodilla del cuerpo calloso es levemente hipoplasica o displasica. 

• Fornix fusionado. 

• Septum pellucidum ausente. 

• Astas anteriores rudimentarias. 



Variante interhemisférica media 

• 2-15% de los casos. Subtipo leve. 

• La parte posterior de los lóbulos frontales y los lóbulos parietales 
fallan en dividirse. 

• Núcleo caudado y talamos están incompletamente separados. 

• Esplenio y rodilla del cuerpo calloso están presentes pero el cuerpo 
está ausente. 

• Cisura de Silvio orientada verticalmente y conectada por la línea 
media. 



Variante Septo preoptica

• Forma leve de HPE. 

• La no-separación esta restringida sólo a la corteza subcallosa y/o la 
región preoptica. 

• El rostrum del cuerpo calloso puede estar ausente o hipoplasico. El 
cuerpo y el esplenio están presentes pero pueden estar engrosados 
y mas cortos. 

• Tálamo e hipotálamo pueden aparecer fusionados. 

• Anomalias craneofaciales leves. 

















































Variante Septo preoptica







HPE Lobar vs Septo preoptica



Anomalías asociadas



Diagnostico diferencial

• Hidranencefalia
• Hidrocefalia severa
• Esquizencefalia
• Quiste aracnoideo
• Ausencia de septum pellucidum
• Displasia septo-óptica





Manejo

• Evaluación anatómica (evaluación dirigida anomalías faciales).
• Neurosonografía
• Ecocardiografía fetal
• Considerar RNM

• Estudio genético (Cariotipo / CMA)

• Evaluación multidisciplinaria (Neonatología, Neurología pediátrica, 
Genética).

• Ofrecer interrupción del embarazo.
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