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anencefalia — anencephaly

Anencefalia

Campo(s) Disciplinario(s) Principal(es): Medicina Fetal, Neurologia Pediatrica, Embriologia
Clinica

1. Definicion Central

La anencefalia representa una de las malformaciones congénitas mas graves y prevalentes dentro
del grupo de los defectos del tubo neural (DTN). Se define fundamentalmente por la ausencia total
o parcial del cerebro (especificamente el prosencéfalo y el mesencéfalo), la béveda craneal
(calota) y el cuero cabelludo. Esta condicion resulta de un fallo en el cierre del neuroporo anterior
durante las primeras etapas del desarrollo embrionario, especificamente entre los dias 23 y 26
posteriores a la concepcion. Es crucial entender que, aunque el término significa literalmente "sin
cerebro", generalmente persisten estructuras encefélicas rudimentarias, como el tronco encefélico
y partes del cerebelo, lo que explica la posibilidad de funciones vitales basicas, aunque limitadas,
inmediatamente después del nacimiento.

Clinicamente, la anencefalia se clasifica como un defecto incompatible con la vida a largo plazo.
La ausencia de los hemisferios cerebrales y de la corteza impide el desarrollo de la conciencia, la
funcién cognitiva superior y la regulacién central de la homeostasis. Aunque los recién nacidos
anencefalicos pueden manifestar reflejos primitivos (como el reflejo de succién o movimientos
respiratorios esporadicos), estos son controlados por el tronco encefalico remanente. La
expectativa de vida es extremadamente corta; la mayoria de los fetos afectados fallecen in utero, y
aquellos que nacen vivos suelen sobrevivir solo horas o, en raras ocasiones, unos pocos dias,
debido a la incapacidad de mantener funciones cardiorrespiratorias y metabdlicas estables sin
soporte vital avanzado.

Es importante diferenciar la anencefalia de otras cefalocele o encefaloceles. Mientras que la
anencefalia implica la ausencia de estructuras encefalicas por un fallo en el cierre que lleva a la
degeneracion del tejido expuesto (exencefalia), un encefalocele implica la protrusion del tejido
cerebral y las meninges a través de un defecto 6seo en el crAneo, manteniendo generalmente el
tejido neural intacto pero mal posicionado. La gravedad de la anencefalia radica precisamente en
la pérdida irreversible y masiva del tejido cerebral esencial para la supervivencia y la funcién
humana, lo que la posiciona como la forma mas letal de los defectos del tubo neural. La
comprension de esta patologia es fundamental no solo desde una perspectiva meédica, sino
también ética y social, dada la necesidad de decisiones informadas sobre el manejo del
embarazo.

2. Etimologia y Desarrollo Historico
El término anencefalia proviene del griego antiguo: el prefijo "an-" que significa "sin", y
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"encephalos" que significa "cerebro”. Esta etimologia simple refleja la observacion clinica mas
evidente de la malformacién. Aunque la anencefalia ha sido reconocida como una malformacién
fatal desde la antigiedad (descrita en textos médicos histéricos y teratoldgicos), su comprension
profunda y etiolégica es relativamente reciente, ligada al avance de la embriologia y la genética
nutricional.

Durante siglos, las malformaciones congénitas graves, incluida la anencefalia, fueron
interpretadas a menudo bajo marcos supersticiosos o teoldgicos. No fue sino hasta el siglo XIX,
con el auge de la anatomia patoldgica y la embriologia comparada, que se comenzd a entender
gue estos defectos eran el resultado de fallos especificos durante el desarrollo embrionario
temprano. El trabajo pionero en la descripcion del desarrollo del tubo neural, la estructura
precursora del sistema nervioso central, permitié a los cientificos postular que la anencefalia era el
resultado de un fracaso en el proceso de neurulacion primaria. Este entendimiento senté las bases
para buscar causas biolégicas y ambientales subyacentes, alejAndose de las explicaciones
puramente morfolégicas.

El hito més significativo en la historia de la anencefalia ocurrié a finales del siglo XX, con la
identificacion de la etiologia nutricional. A partir de la década de 1980, estudios epidemioldgicos
robustos, seguidos por ensayos clinicos controlados, demostraron una correlacion inversa y
causal entre la ingesta materna adecuada de &cido félico (vitamina B9) y la incidencia de defectos
del tubo neural, incluida la anencefalia. Este descubrimiento transformé la anencefalia de una
fatalidad sin explicacién a una condicidn significativamente prevenible. La implementacion de la
suplementacién con folato y la fortificacién alimentaria a nivel global se convirtié en una de las
intervenciones de salud publica mas exitosas del siglo, demostrando que factores ambientales
modificables interactian con la predisposicion genética para determinar el riesgo de esta grave
malformacion.

3. Caracteristicas Clinicas y Diagnoéstico

Las caracteristicas clinicas de la anencefalia son dramaticas y generalmente evidentes. El feto o
neonato presenta una ausencia marcada de la boveda craneal por encima de las 6rbitas oculares,
exponiendo la base del crdneo y, en ocasiones, masas de tejido neural necrotico o vascularizado
(el area cerebrovasculosa), cubierto a veces por una membrana fina. Los ojos suelen estar
prominentes debido a la falta de estructuras éseas superiores. Aunque la cara y la mandibula
inferior generalmente se desarrollan con normalidad, la desproporcidén craneofacial es extrema.
Los neonatos pueden tener un cuello corto o inexistente, y a menudo presentan otras anomalias
asociadas, aunque la anencefalia es la caracteristica dominante.

El diagndéstico de la anencefalia se realiza predominantemente de forma prenatal, lo cual es
crucial para el manejo obstétrico y el asesoramiento parental. Los métodos de diagndstico
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incluyen tanto el cribado bioquimico como la visualizacion por imagen. El cribado bioquimico,
realizado entre las 15 y 20 semanas de gestacion, busca niveles significativamente elevados de
alfa-fetoproteina (AFP) en el suero materno. La AFP es una proteina producida por el higado
fetal que se filtra al liquido amniético y, en casos de DTN abiertos como la anencefalia, pasa en
grandes cantidades al torrente sanguineo materno. Aunque la AFP elevada no es especifica de la
anencefalia, si indica la necesidad de una evaluacion mas profunda.

El estandar de oro para el diagndstico es la ecografia prenatal de alta resolucién. A partir del final
del primer trimestre (alrededor de las 11-14 semanas), la anencefalia es visible. Los signos
ecograficos caracteristicos incluyen la ausencia de la béveda craneal visible (el "signo del hueso
ausente"), la ausencia de las estructuras cerebrales normales por encima de las Orbitas, y la
presencia de poli-hidramnios (exceso de liquido amnidtico). El poli-hidramnios ocurre porque el
feto anencefalico no puede tragar eficazmente el liquido amniético debido a la disfuncién
hipotaldmica o a la falta de coordinacién de los reflejos de deglucién. Un diagnéstico ecografico
positivo es altamente fiable y permite confirmar la condicidon con una certeza cercana al 100%,
informando asi a los padres sobre el prondstico letal.

4. Patogénesis y Mecanismos de Fallo

La patogénesis de la anencefalia se centra en el proceso de neurulacion, el cual es fundamental
para la formacion del sistema nervioso central. La neurulacion primaria es el proceso mediante el
cual la placa neural se pliega, se eleva y se fusiona dorsalmente para formar el tubo neural. Este
proceso comienza en la regiéon cervical y se propaga tanto cefalica (hacia la cabeza) como
caudalmente (hacia la cola). La anencefalia es el resultado directo del fracaso en el cierre del
neuroporo anterior, el extremo cefalico del tubo neural, que normalmente debe completarse
alrededor del dia 26 de gestacion.

La secuencia de eventos patolégicos comienza con el fallo de la fusion. Si el neuroporo anterior no
se cierra, la region del prosencéfalo y el mesencéfalo queda expuesta al liquido amniético. Esta
exposicion conduce a la condicién conocida inicialmente como exencefalia (cerebro expuesto).
Sin embargo, el tejido neural expuesto no puede sobrevivir en el ambiente amnidtico, que es
hostil. El tejido sufre un proceso de degeneracidn, necrosis y reabsorcion debido al trauma
mecanico, quimico y osmético. Con el tiempo, esta degeneracion resulta en la pérdida de la mayor
parte del tejido cerebral y la falta de desarrollo de los huesos suprayacentes del craneo,
culminando en el fenotipo de anencefalia.

Aunque el mecanismo final es un fallo mecanico en el cierre, la etiologia subyacente es
multifactorial, involucrando una compleja interaccién entre factores genéticos y ambientales. Se
han identificado numerosos genes que regulan la via del folato y el metabolismo de la
homocisteina, asi como genes involucrados en la morfogénesis del citoesqueleto y la adhesién
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celular, que pueden conferir susceptibilidad. Cuando esta predisposicion genética interactia con
factores ambientales desfavorables --siendo la deficiencia de folato el factor ambiental mas
conocido y prevenible--, el riesgo de que el proceso de neurulacion falle aumenta
exponencialmente. Otros factores de riesgo incluyen la exposicion materna a ciertos
medicamentos (como algunos anticonvulsivos), diabetes mellitus materna mal controlada v,
potencialmente, la hipertermia en el inicio del embarazo.

5. Implicaciones Eticas y Legales

El diagnéstico de anencefalia plantea dilemas éticos y legales profundos, principalmente
relacionados con la interrupcién voluntaria del embarazo (IVE) y el manejo neonatal. Desde una
perspectiva ética, el debate se centra en el prondstico letal de la condicién. Dado que la
anencefalia es universalmente incompatible con la vida consciente y la supervivencia a largo
plazo, muchas jurisdicciones y sistemas éticos consideran que la interrupcion del embarazo es
una opcion médicamente justificada y humanitaria para evitar el sufrimiento de los padres y el
curso inevitable de la enfermedad.

Legalmente, el estatus de la anencefalia varia significativamente a nivel mundial. En muchos
paises, la anencefalia se clasifica como una "malformacién fetal grave e incurable" que puede
constituir una causal legal especifica para la IVE, incluso donde las leyes de aborto son
restrictivas. Este reconocimiento legal se basa en la premisa de que el feto anencefalico nunca
alcanzara la personalidad legal ni la viabilidad extrauterina a largo plazo. Sin embargo, en
jurisdicciones donde la proteccion de la vida fetal es absoluta, el diagnostico de anencefalia puede
no alterar el marco legal, forzando a los padres a llevar el embarazo a término.

Otro aspecto ético controvertido es el manejo del neonato anencefélico que nace vivo. La mayoria
de los protocolos médicos recomiendan cuidados paliativos exclusivos, enfocados en el confort y
la dignidad, sin recurrir a medidas de soporte vital invasivas (como ventilacibn mecéanica o
reanimacion), ya que estas solo prolongarian un estado de sufrimiento sin posibilidad de
recuperacion funcional. Mas alla de los cuidados paliativos, ha habido debates sobre la posibilidad
de utilizar a los neonatos anencefalicos como donantes de 6rganos. Si bien es una posibilidad
tedrica debido a la presencia de 6rganos funcionales (rifiones, corazoén), las dificultades logisticas,
el marco legal de la muerte cerebral (que requiere la presencia de un cerebro funcional) y las
profundas objeciones éticas han limitado severamente esta practica, priorizando el respeto por la
vida del neonato, aunque sea breve.

6. Prevencion y Manejo

El manejo de la anencefalia se divide en dos areas principales: la prevencién primaria y la gestion
del diagnostico. La prevencion primaria es, con diferencia, la intervencion més efectiva y se basa
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en la estrategia de la suplementacién con &cido félico. La evidencia cientifica ha demostrado de
manera concluyente que la ingesta diaria adecuada de &cido félico antes de la concepcién y
durante las primeras 12 semanas de embarazo reduce el riesgo de defectos del tubo neural hasta
en un 70%. La dosis recomendada para mujeres en edad fértil sin antecedentes de DTN es de 0.4
mg (400 microgramos) diarios. Para mujeres con un embarazo previo afectado por anencefalia o
espina bifida (alto riesgo), la dosis terapéutica aumenta significativamente, tipicamente a 4.0 mg
diarios, comenzando al menos un mes antes de la concepcion.

A nivel de salud publica, la prevencion se ha reforzado mediante la fortificacion obligatoria de
alimentos béasicos, como harinas y cereales, con acido félico. Esta estrategia poblacional busca
asegurar que las mujeres alcancen niveles adecuados de folato incluso antes de saber que estan
embarazadas, dado que el cierre del tubo neural ocurre muy temprano en la gestacion. La
implementacion de programas de fortificacion ha resultado en una disminucion drastica de la
incidencia de anencefalia en muchos paises desarrollados y en desarrollo, demostrando la
eficacia de esta medida preventiva.

Una vez que se establece un diagndstico prenatal de anencefalia, el manejo se centra en el
asesoramiento y el apoyo a los padres. El asesoramiento genético es fundamental para explicar
la naturaleza de la condicién, el riesgo de recurrencia y las opciones de manejo. Las opciones
generalmente incluyen continuar el embarazo con un plan de cuidados paliativos al nacer, o la
interrupcion del embarazo (donde sea legalmente permitido). Si se opta por continuar, el manejo
obstétrico debe ser planificado cuidadosamente. El parto suele ser vaginal, y las intervenciones
deben limitarse para garantizar la comodidad de la madre y el neonato. El apoyo psicologico y
social a los padres es crucial, tanto para procesar el diagnéstico como para enfrentar el duelo
perinatal que inevitablemente acompafia a esta devastadora malformacion.

7. Lecturas Adicionales

Anencefalia (Wikipedia en espafiol)

Acido Félico (Wikipedia en espafiol)

Ecografia (Wikipedia en espaiiol)
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