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RESUMEN

Fundamento: La hidranencefalia es una enfermedad rara y se asocia a multiples factores causales;
su pronéstico es en extremo desalentador.

Objetivo: Describir las caracteristicas clinico-imagenolégicas de un paciente con diagndstico de
hidranencefalia.

Presentacion de caso: Lactante masculino de 5 meses de edad, fue traido al hospital por su madre,
quien refirié crecimiento progresivo del craneo. Comenzo6 con manifestaciones clinicas a los 40 dias
de nacido, con movimientos involuntarios anormales y crecimiento cefalico. En el examen de
transiluminacion, se observd escaso o nulo manto cortical con iluminacién de todo el contenido
liquido intracraneal. En la tomografia computarizada, se evidencié hemisferios cerebrales ausentes,
con islotes de parénquima cerebral con meninges y estructuras de linea media en relacién a
hidranencefalia. Se propuso a la familia la posibilidad de colocacién de sistema derivativo
permanente. Los padres rechazaron la propuesta quirdrgica. A los 2 meses el paciente fallecié.
Conclusiones: La hidranencefalia es una enfermedad infrecuente. La colocacién de un shunt en
pacientes con signos de hipertensién intracraneal persigue objetivos paliativos sin mejoria en el
neurodesarrollo. La cauterizacién de los plexos coroides puede ser una opcidon en pacientes
seleccionados.

DeCS: HIDRANENCEFALIA; MALFORMACIONES DEL SISTEMA NERVIOSO; RECIEN NACIDO:;
LACTANTE.

Palabras clave: Hidranencefalia; malformacioén del sistema nervioso; macrocraneo; recién nacido;
lactante.

ABSTRACT

Background: Hydranencephaly is a rare disease and is associated with multiple causative factors;
its prognosis is extremely discouraging.

Objective: To describe the clinical-imaging characteristics for a diagnosed patient with
hydranencephaly.

Case presentation: A 5 month old male infant was brought into the hospital by his mother, who
reported progressive skull expansion. He began with clinical manifestations when he was 40 days
old, with abnormal involuntary movements and cephalic expansion. By transillumination examination,
little or no cortical mantle was observed with illumination of the whole intracranial fluid contents.
Computed tomography showed absent cerebral hemispheres, with brain parenchymal islets with
meninges and midline structures in relation to hydranencephaly. The possibility of a permanent
derivative system was proposed to the family. The parents refused the surgical proposal. After 2
months the patient died.

Conclusions: Hydranencephaly is an infrequent disease. The placement of a shunt in patients with
signs of intracranial hypertension aims at palliative goals without improvement in neurodevelopment.
Cauterization of the choroid plexus may be an option in selected patients.

MeSH: HYDRANENCEPHALY; NERVOUS SYSTEM MALFORMATIONS; INFANT NEWBORN;
INFANT.
Keywords: Hydranencephaly; nervous system malformation; macrocranium; newborn; infant.
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INTRODUCCION

La hidranencefalia, término introducido en 1904 por Spielmeye, es una rara malformacion cerebral
con prevalencia estimada de 1/10 000 nacimientos a nivel mundial, se diagnostica con frecuencia en
el segundo o tercer trimestre de la gestacion. Es una forma severa de porencefalia y se asocia a
multiples factores causales. (V) Caracterizada principalmente por la ausencia, total o parcial, de los
hemisferios cerebrales, producto de la necrosis masiva y la dilatacién ventricular, los cuales son
remplazados por sacos membranosos llenos de liquido cerebroespinal. 23 La mayoria de reportes,
son casos aislados o series pequefias. 47

Existen muchos aspectos polémicos de esta enfermedad, en torno a su patogénesis,
manifestaciones clinicas y el prondstico. Las lesiones intrauterinas de las carétidas supraclinoideas
bilaterales es la teoria fisiopatolégica mas aceptada, lo que produciria la reabsorcion del tejido
cerebral irrigado por la circulacion anterior. @ Las infecciones intrauterinas y la exposicién a toxinas
han sido sugeridas como posibles causas de estas lesiones vasculares. En cohortes retrospectivas,
la macrocefalia fue la manifestacion clinica mas reportada, seguida de las convulsiones, los
movimientos mioclénicos y los signos de hipertension intracraneal. 29

Las opciones de tratamiento incluyen la derivacién de liquido cerebroespinal (LCE), ) no obstante el
pronostico es en extremo desalentador. Casi el 90 % de las muertes sucede antes del primer afio de
vida. ©)

El caso presentado fue diagnosticado mediante transiluminacion, una técnica semioldgica antigua
que adquiere alto valor en entornos de recurso limitados, lo cual junto a la baja frecuencia de esta
enfermedad son los motivos de presentar el mismo, de acuerdo con las CARE Guidelines. 19 Se
cumplieron los principios éticos de acuerdo con la Declaracion de Helsinki.

PRESENTACION DEL CASO

Lactante masculino de 5 meses de edad, que es traido por su madre quien refiere crecimiento
progresivo del craneo. No se recogen antecedentes familiares de consanguinidad, madre de 22 afios,
primipara y padre de 37 afios, al momento del nacimiento. Ninguno de los padres presentaba
enfermedades crénico-degenerativas concomitantes. El paciente no se sometié a control prenatal,
por razones culturales y de accesibilidad a los servicios sanitarios, y fue obtenido producto de parto
normal, extrahospitalario.

Comienza con manifestaciones clinicas a los 40 dias de nacido con movimientos involuntarios
anormales y crecimiento cefélico.

Al examen fisico se observd estupor marcado con atonia,no control cefalico ni del tronco, baja
respuesta a estimulos dolorosos. A la inspeccién facial existia limitacion a la mirada vertical (signo
de Parinaud) y retraccion palpebral (signo de Collier). Con macrocraneo (circunferencia cefalica 66
cm) con visibilidad de ingurgitacién de circulacion epicraneal y fontanela bregmética amplia (didmetro
de 6 cm). Fontanela posterior presente con diametro de 3 cm, diastasis sutura metoépica (2 cm).
(Figura 1)
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Figura 1. Imagen de lactante de 5 meses con hidranencefalia. Obsérvese limitacion a
la mirada vertical (signo de Parinaud) y macrocraneo.

Al examen general, cuello simétrico, con térax normolineo, sin anomalias cardiorespiratorias, con
abdomen excavado, depresible, no doloroso y peristalsis presente. Signos de deshidratacion ligera
y malnutricién, con retraso pondo-estatural. Hipogonadismo.

A la exploracion neurologica, reflejo de Monro y Babinski ausentes. Reflejo fotomotor ausente
bilateral, con pupilas isocdricas.

En el examen de transiluminacidn, se observé escaso o nulo manto cortical con iluminacién de todo
el contenido liquido intracraneal y dilatacion de estructuras arteriovenosas epicraneales. (Figura 2)
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Fuente de luz incide en
sentido occipito-frontal

Figura 2. Examen de transiluminacion, se observé escaso o nulo manto cortical con
iluminacién de todo el contenido liquido intracraneal y dilatacién de estructuras
arteriovenosas epicraneales.

Valores hematolégicos relacionados con la anemia nutricional (Hemoglobina 7.2 mg/dl) con

normocitosis e hipocromia, el resto de exdmenes humorales normales.

En la tomografia computarizada, se evidencia hemisferios cerebrales ausentes, con islotes de
parénguima cerebral con meninges y estructuras de linea media, formando sacos 0 quistes con
contenido de intensidad liquida. Estructuras de fosa posterior con mayor grado de diferenciacion,
con marcada dilatacién del cuarto ventriculo. Hallazgos en relacion al diagndstico de hidranencefalia.

(Figura 3)
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Figura 3. Hallazgos en relacion a diagnéstico de hidranencefalia.

Ante la evidencia de marcados signos de hipertensién intracraneal, se procedié a proponer a la
familia la posibilidad de colocacién de sistema derivativo permanente, con el peritoneo como posible
reservorio. Se le explico el caracter paliativo de la cirugia, y las escasas o nulas posibilidades de
recuperacion funcional. Sobre la base de esta informacion los padres rechazaron la propuesta
quirdrgica. A los 2 meses el paciente fallecio.

DISCUSION

La hidranencefalia es una enfermedad rara en la cual no existe tejido cerebral, porque la mayor parte
del cerebro sufrié una necrosis y licuefaccion. Los hemisferios cerebrales son ocupados por delgadas
membranas leptomeningeas que forman sacos ocupados de LCE. Se preserva total o parcialmente
la hoz del cerebro, con atrofia del tronco encefalico y preservacion en cierto grado del cerebelo,
distinguiéndose de la holoprosencefalia. (')

La teoria mas aceptada para la desaparicion de los hemisferios cerebrales fetales en la
hidranencefalia, es la oclusion del segmento supraclinoideo de ambas arterias carétidas (aunque en
estudios post-natales se observan patrones de arterias hipoplasicas o aplasia bilateral), con la
consiguiente destruccion hemorragica del parénquima cerebral. (12.13)

Datos publicados por Sepulveda W, et al. ('3 muestran estadios precoces de la hidranencefalia, en
los cuales el cerebro sufre cambios hemorragicos y luego progresivamente es reemplazado por LCE,
evidenciando en la mayoria de casos la ausencia de circulaciéon en la base del cerebro.
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Pero la oclusidon de las arterias carétidas internas puede ser temporal, con recanalizacion posterior
de las mismas luego de producida la lesidn al parénquima cerebral en desarrollo. Esto es sugerido
por la persistencia de la circulacién en el poligono de Willis, en algunos casos reportados, donde
existen arterias carétidas internas normales. (14
La causa de la oclusiéon carotidea aun esta en estudio. Se proponen como alternativas la
hipoperfusion fetal, fendmenos inflamatorios con arteritis relacionados a estados autoinmunes
maternos o infecciones fetales (toxoplasmosis, citomegalovirus, herpes virus, rubéola, Listeria
monocitogenes o Treponema pallidum) y vasoconstriccion aguda por exposicion a toxinas. También
se han descrito casos en gestaciones multiples con muerte fetal unica y liberacion de material
tromboembdlico. (19
El momento en el que se produce esta lesion también sigue en debate. La mayoria de autores se
refieren al segundo trimestre del embarazo, entre las semanas 13 y 26, después de que se formen
los hemisferios, los ventriculos y el falx cerebri, seguido por el dafio isquémico que se produce en el
tercer trimestre, que suele causar encefalomalacia multiquistica. 371 Sin embargo, también hay
algunos informes de casos de hidranencefalia diagnosticados antes de la semana 12 de gestacion,
por lo que al parecer, puede producirse en el primer trimestre del embarazo. (16)
Existe también una forma genética, el sindrome de Fowler, un trastorno autosémico recesivo que
produce una vasculopatia proliferativa con hidrocefalia-hidranencefalia, artrogriposis y aquinesia
fetal. Este trastorno puede ser letal en el periodo prenatal. (')
Los estudios ecograficos muestran la ausencia de parénquima cerebral supratentorial, el cual es
reemplazado por liquido cefalorraquideo, que se visualiza como una imagen hipoecogénica, puede
observarse el falx cerebri en algunos casos. ('8) El tercer ventriculo y el plexo coroideo son a menudo
visibles y la ausencia del septum pellucidum puede dar lugar a un Unico ventriculo en la linea media.
)
En el diagndstico diferencial ultrasonografico debe considerarse holoprosencefalia, formas extremas
de porencefalia o esquisencefalia y ventriculomegalia severa obstructiva. En estas enfermedades,
las estructuras antes mencionadas, estaran todavia rodeadas por un manto cortical. En casos
extremos de ventriculomegalia, la capa cortical fina puede ser dificil de visualizar durante la
ecografia, por lo que se pueden utilizar imagenes de resonancia magnética intrauterina. 4
La mayoria de los bebés con hidranencefalia mueren antes de nacer. Los bebés que sobreviven no
suelen mostrar signos neuroldgicos o clinicos visibles al principio. Los reflejos primitivos, como los
de succién y deglucién, y los movimientos de las piernas y los brazos, suelen estar presentes al
nacer. También pueden presentarse sintomas mas especificos, como gemidos, dificultad para comer,
hipotonia o una fontanela dilatada. Al cabo de unos dias, sintomas como la hipotonia grave, la
irritabilidad y las convulsiones se hacen mas evidentes. ©)
Ante la ausencia de la mayor parte de la corteza cerebral, puede existir microcefalia. Sin embargo,
en algunos casos, el diametro cefélico es normal o mayor, debido a que los plexos coroides en los
ventriculos laterales siguen produciendo LCE que no puede ser absorvido, causando un aumento de
la presion, que puede afectar la integridad de los ventriculos y otras estructuras intracraneales. )
Cuando se evidencian las alteraciones se debe confirmar con la prueba de la transiluminacién, donde
se detectara claramente la presencia de sacos de iluminacién. Habitualmente el
electroencefalograma es isoeléctrico y los potenciales evocados de tallo cerebral son normales. ®
En el caso presentado no estuvieron disponibles estas pruebas por razones logisticas.
El tratamiento de la hidranencefalia es solo de apoyo y sintomatico. La colocacién de un shunt ha
sido propuesto con el objetivo de la estabilizacién del aumento de la PIC y del tamafio de la cabeza.
La eleccion de la terapia debe discutirse con la familia en detalle, en particular el fracaso de la cirugia
para mejorar la funcién cognitiva. 28
Se ha demostrado que el riesgo de complicaciones de una derivacion ventriculo-peritoneal (DVP) en
bebés con macrocefalia extrema es mayor, debido al adelgazamiento y fragilidad del cuero cabelludo,
la desnutricion y las Ulceras infectadas en el cuero cabelludo.
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En cuanto a la eficacia de la cauterizacién de los plexos coroides (CPC) en el control de la
circunferencia cefalica en pacientes con hidranencefalia, varios grupos han informado una tasa de
éxito superior al 50 %. Malheiros JA, et al. ("9 realizaron un estudio prospectivo aleatorizado
comparando CPC con DVP en 17 pacientes con hidranencefalia e hidrocefalia maxima, ("9 donde la
tasa de éxito fue del 80 % en 10 pacientes a los que se les realizé la CPC. Sin embargo, el pequefio
numero de pacientes y el corto seguimiento (mediana, 10.5 meses; rango, 3-17 meses) fueron
limitaciones notables. Pedrosa HASR, et al. 20 continuaron el seguimiento de los pacientes del
estudio de Malheiros JA, et al. ("9 e incorporaron nuevos pacientes con hidranencefalia e hidrocefalia
maxima para evaluar el éxito a largo plazo tasa de la CPC. Durante un periodo de seguimiento de
32 meses, la tasa de éxito fue del 68.2 %. No hubo diferencia en la eficacia con respecto a la edad
de los pacientes en el momento de la cirugia.

Shitsama S, et al. @") realizaron la CPC a 5 pacientes con hidranencefalia e hidrocefalia severa. Estos
autores enfatizaron que la tasa de éxito (50 %) fue lo suficientemente alta para evitar las
complicaciones de la derivacién en pacientes con hidranencefalia.

Zhu X, et al. @2 revisaron la literatura sobre la CPC en casos de hidrocefalia no atribuible a la
sobreproduccion de LCR y llegaron a la conclusion de que el papel de la CPC necesita una mayor
evaluacion, en particular el desarrollo neurocognitivo en comparaciéon con el tratamiento tradicional
de la derivacion de LCR.

Consideramos que existen limitaciones de acceso a procederes neuroendoscépicos en paises en
vias de desarrollo como el nuestro.

La hidranencefalia suele tener un mal pronéstico, aunque hay varios informes que muestran que los
pacientes con hidranencefalia pueden sobrevivir mas de 5 afios. ©)

Por lo tanto, el principal argumento de apoyo para la toma de conducta debe basarse en la falta de
conciencia desde el nacimiento y la incapacidad de nunca adquirirla, que es Unico para los bebés
con estas condiciones. La supervivencia del paciente depende de la integridad de la funcién del
tronco cerebral, que controla la funcion cardiorrespiratoria y la regulacion de la temperatura. Esta
supervivencia prolongada es mas probable que esté asociada a una preservacion del tronco
encefalico, unos cuidados de enfermeria agresivos o una combinacion de ambos. 23)

Pueden ocurrir ciertos comportamientos como el giro de la cabeza ante estimulos sonoros y
dolorosos, y se presume gue estan relacionados con la funcién del tronco cerebral/diencefalico, mas
que con la cortical. Otras manifestaciones conductuales, como el bostezo, el llanto y la sonrisa,
pueden ocurrir. @ El asesoramiento de los padres es esencial sobre estos comportamientos para
prevenir cualquier falsa esperanza sobre la mejora de los resultados del neurodesarrollo. 23)

CONCLUSIONES

La hidranencefalia es una enfermedad infrecuente, el tratamiento es sintomético. La colocacion de
un shunt en pacientes con signos de hipertension intracraneal persigue objetivos paliativos sin
mejoria en el neurodesarrollo. La cauterizacion de los plexos coroides puede ser una opcién en
pacientes seleccionados.
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