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Holoprosencefalia

CERPO

 Malformacion cerebral en que el prosencéfalo
no se divide completa o parcialmente en 2

lobulos

* Ocurre entre las semanas 3y 5 de desarrollo
fetal

* Resulta en diferentes grados de falta de
division de los hemisferios cerebrales



Holoprosencefalia

* Prevalencia
— 1/10.000 recién nacidos

— Abortos =2 1/250

— Malformacioén del cerebro y cara mas
frecuente



Holoprosencefalia

* Etiologia
— Esporadica
— Aneuploidias 25 —50%: T13 (25-45%), T18,
triploidias
— Monogénica
— Diabetes mal controlada 1%
— Teratogenos: alcohol, TBQ, acido retinoico



Embriologia

— La porcion cefalica del tubo neural forma
tres vesiculas primarias:

Prosencéfalo — mesencéfalo - romboencéfalo

prosencéfalo

mesencéfalo

rombencéfalo



Embriologia

— El prosencéfalo se forma en el proceso de
induccion ventral que consta de 3 procesos:

1. Formacion
2. Clivaje

3. Formacion de la linea media



Embriologia

CERPO

— Alteraciones del proceso de formacion son
raras, resultan en aprosencefalia (ausencia
de prosencéfalo), atelencefalia (ausencia de
telencéfalo)

— Alteraciones del clivaje resultan en el
espectro de la Holoprosencefalia

— Alteraciones de la formacion de la linea
media resultan en agenesia del cuerpo
calloso, displasia septo optica



Embriologia

CERPO

— En la semana 5 el prosencéfalo se cliva a dos
vesiculas secundarias:

— Telencéfalo hacia anterior = da origen a:
hemisferios cerebrales, putamen, nucleo
caudado

— Diencéfalo hacia posterior = da origen a:
talamos, hipotalamo, globo palido, vesicula
optica

prosencéfalo
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Holoprosencefalia

e Clasificacion

NORMAL SEMILOBAR



Holoprosencefalia

* Alobar
— Ventriculo unico primitivo

— No hay estructuras en la linea medias: cisura
interhemisférmica, tercer ventriculo, cuerpo calloso,
bulbo olfatorio, hoz del cerebro

— Ganglios basales y talamos fusionados

— Los nervios opticos pueden estar normal, fusionados
0 ausentes

— La arteria cerebral anterior y media pueden estar
ausente siendo reemplazadas por una red de vasos
gue provienen de la carotida interna y basilar



Holoprosencefalia
alobar

Talamos fusionados Talamos fusionados
Monoventriculo Monoventriculo



Holoprosencefalia
alobar




Holoprosencefalia

e Semilobar

— Presencia de ventriculos rudimentarios con
astas posteriores

— Cisura interhemisférica parcial en segmento
posterior y hoz del cerebro

— Fusién de los talamos
— Agenesia parcial del cuerpo calloso

— Septum pellucidum ausente



Holoprosencefalia
semilobar




Holoprosencefalia
semilobar

Monoventriculo Dos lébulos occipitales
Fusion parcial de los talamos Hoz del cerebro



Holoprosencefalia

e [obar

— Fusion parcial de los cuernos anteriores,
comunicados con el tercer ventriculo

— Agenesia parcial o normalidad del cuerpo
calloso

— Ausencia de septum pellucidum



Holoprosencefalia
lobar

— Se observa cisura interhemisférica en toda la linea media
— Talamos separados
— CSP siempre ausente



Holoprosencefalia

* Variante interhemisférica
media

— Falta de separacion en |la
zona posterior de l6bulos
frontales y l6bulos parietales

— Rodilla y esplenio del C.
Calloso se forman
normalmente

— El cuerpo del C. Callosos esta
ausente



Diagnostico

— 100% diagnostico ecografico
— 12 trimestre: ausencia del sigho de |la
mariposa — plexos coroideos (alobar)

— 22 trimestre: alteracion del cavum septum
pellucidum



Asociacion con malformaciones
faciales

Fisura labio
palatina

Etmocefalia

Cebocefalia




Asociacion con malformaciones
faciales

— Alteraciones de la linea media

Ciclopia: Fusion de las orbitas, arrinia con
proboscide que generalmente es superior a la
orbita

Etmocefalia: Hipotelorismo extremo, arrinia
con proboscide

Cebocefalia: Hipotelorismo, nariz rudimentaria
gue puede tener una coana

Fisura labio palatina



 Malformaciones no craneofaciales asociadas:
— Defectos genitales 24%
— Polidactilia postaxial 8%
— Alteraciones de la columna vertebral 5%
— Alteraciones de las extremidades 4%
— Trasposicion de grandes arterias 4%

No indican presencia de aneuploidia
1/3 euploides



Pronostico

* Holoprosencefalia Alobar

— En Chile se considera dentro de la Ley IVE
causal 2

— 50% fallece dentro de los primeros 5 meses
de vida



Agenesia del cuerpo calloso



Cuerpo calloso

CERPO

* Principal comisura
cerebral (tracto de células
nerviosas que cruza la
linea media)

e Conecta ambos
hemisferios

e Se divide en 4 segmentos:
rostro, rodilla, cuerpo vy
esplenio




* Prevalencia 0,5/10.000
* Etiologias
— 10% anomalias cromosémicas (T13, T18, mosaico 8)
* ACC completa aneuploidias en 4,8% de los casos
* ACC parcial aneuploidias en 7,5% de los casos
— 20-35% sindromes genéticos
— Sindrome alcoholico fetal
— Infeccion: CMV, toxoplasma, rubeola, influenza



e Alteraciones estructurales del cuerpo calloso
— Agenesia total

— Agenesia parcial (generalmente ausencia de
cuerpo y esplenio)

— Hipoplasia del cuerpo calloso
— Disgenesia del cuerpo calloso



Diagnostico

CERPO

* No visualizacidon del cuerpo calloso después de
las 18-20 sem por ultrasonografia

* Ultrasonografia tiene un 20% de falsos
positivos
e Complementar con RM

— Deteccion de 22,5% anomalias de SNC
adicionales



* Ecografia
Signos que permiten sospechar ACC

— Ausencia del cavum septum pellucidum
(habitualmente presente en ACC parcial -
forma anormal, se observa mas corto y mas
ancho)

— Ventriculos laterales en forma de gota,
colpocefalia (ensanchamiento de los
cuernos posteriores)






— Curso anormal de la arteria pericallosa
— Fisura interhemisférica prominente

— Disposicion radial de los surcos alrededor
del tercer ventriculo

O —_ —




e Asociacion con otras alteraciones del SNC en
45%

— Defectos de fosa posterior
— Quistes interhemisféricos
— Alteraciones de la migracion neuronal

e Asociacion con malformaciones de otros
sistemas en hasta 60%

— Principalmente cardiacas y genitourinarias



Pronostico

CERPO

ACC ya sea parcial o total aislados se asocia en
un 25% a alteraciones del neurodesarrollo

75% de los casos con neurodesarrollo normal o
casi normal

Epilepsia

— ACC total 6,8%

— ACC parcial 16,1%

Depende de las alteraciones asociadas
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