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bifida craneal — cranial bifida

Bifida Craneal (Encefalocele)

Primary Disciplinary Field(s): Neurologia Pediatrica, Neurocirugia, Embriologia.

1. Definicion Central y Clasificacion

La bifida craneal, conocida en la nomenclatura médica formal como encefalocele o hernia
cerebral, es una severa malformacion congénita que se origina a partir de un defecto de cierre del
tubo neural que afecta especificamente la béveda craneal. Esta condicién se caracteriza por la
protrusion o herniacion del contenido intracraneal a través de una abertura anémala en el craneo,
usualmente localizada en la linea media. El saco herniario resultante puede contener Unicamente
las meninges y liquido cefalorraquideo (LCR), en cuyo caso se denomina meningocele craneal; o
puede incluir tejido cerebral, clasificAndose entonces como encefalocele o, mas frecuentemente,
como meningoencefalocele. La complejidad y la morbilidad asociada a esta patologia estan
intimamente correlacionadas con la localizacion precisa del defecto 6seo, el tamafio de la abertura
y, crucialmente, la cantidad y calidad del tejido neural que ha protruido fuera de la cavidad
protectora del craneo. Es fundamental para la practica clinica y la investigacion clasificar el
encefalocele dentro del espectro mas amplio de las disrafias craneales.

Desde una perspectiva embrioldgica, el encefalocele se clasifica dentro de los defectos del tubo
neural (DTN), siendo el resultado de una falla en la neurulacion primaria, especificamente en el
cierre del neuroporo anterior. Este proceso debe completarse aproximadamente entre el dia 24 y
28 de gestacion. La interrupcion de este cierre conduce no solo a la herniacién del tejido, sino
también a un defecto de osificacion de los huesos craneales adyacentes. La clasificacién
etioldgica de la bifida craneal es tipicamente multifactorial, involucrando una compleja interaccion
entre factores genéticos de susceptibilidad y exposiciones ambientales, siendo la deficiencia de
folato uno de los contribuyentes ambientales mas prominentes. La variabilidad clinica es
extraordinaria, abarcando desde lesiones pequefias y cubiertas de piel que pasan desapercibidas
inicialmente, hasta grandes masas que comprometen estructuras cerebrales vitales y requieren
una intervencion neuroquirdrgica inmediata y de alta complejidad técnica.

La clasificacion anatémica es indispensable para el manejo clinico y la prediccién del prondstico
neurologico. Los encefaloceles se agrupan en tres categorias principales basadas en su
ubicacién: occipitales (posteriores), que son los mas prevalentes en la mayoria de las
poblaciones occidentales; frontoetmoidales o anteriores (nasofrontales, nasoetmoidales,
nasoorbitales), que son mas comunes en el sudeste asiatico y presentan desafios reconstructivos
faciales; y parietales (superiores), que son menos frecuentes y a menudo se asocian con
anomalias vasculares del seno sagital superior. La localizacion occipital frecuentemente coexiste
con otras anomalias cerebrales, como la hidrocefalia o malformaciones del tronco encefélico,
mientras que los anteriores suelen estar asociados con déficits visuales y deformidades
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craneofaciales, lo que dicta protocolos terapéuticos y de rehabilitacion altamente diferenciados.

2. Etiologia y Factores de Riesgo

La etiologia de la bifida craneal es inherentemente compleja, reflejando la naturaleza
multifactorial de la mayoria de los defectos congénitos del tubo neural. Aunque se han
identificado multiples genes candidatos implicados en las vias de sefializacion celular y el
metabolismo del folato que podrian conferir susceptibilidad, la mayoria de los casos no se explican
por una herencia mendeliana simple, sugiriendo que la penetrancia de los factores genéticos es
modulada fuertemente por el entorno. La historia familiar de cualquier tipo de DTN, ya sea espina
bifida o anencefalia, es un indicador de riesgo elevado, lo que justifica el asesoramiento genético
intensivo y la implementacién de medidas preventivas especificas en embarazos subsiguientes.
La investigacién gendémica actual se enfoca en mapear las interacciones gen-ambiente que
desencadenan el fallo de la neurulacion.

El factor de riesgo ambiental y nutricional mejor establecido y mas significativo es la deficiencia
materna de folato (acido félico) durante el periodo crucial de la organogénesis, que abarca desde
la preconcepcion hasta las primeras semanas del embarazo. El folato desempefia un papel vital
como coenzima en la transferencia de unidades de carbono, esenciales para la sintesis de purinas
y pirimidinas, y por ende, para la replicacion del ADN y el crecimiento celular rapido requerido para
el cierre del tubo neural. La suplementacion adecuada, comenzando antes de la concepcion, ha
demostrado ser la medida preventiva mas efectiva. Otros factores metabdlicos y sistémicos que
aumentan el riesgo incluyen la presencia de diabetes mellitus pregestacional mal controlada, la
obesidad materna (indice de masa corporal superior a 30) y la exposicién a ciertos agentes
teratogénicos, como los farmacos anticonvulsivos (ej. valproato, carbamazepina), que interfieren
con el metabolismo del folato.

Ademads de los factores nutricionales y farmacoldgicos, la bifida craneal puede manifestarse como
un componente de sindromes genéticos mas amplios, lo cual agrava significativamente el
prondstico. Un ejemplo notable es el sindrome de Meckel-Gruber, una condicién autosémica
recesiva caracterizada por la triada de encefalocele occipital, rifiones poliquisticos y polidactilia.
En estos contextos sindrémicos, la malformacién cerebral es solo una de las multiples anomalias
gue afectan la viabilidad del feto. La identificaciéon temprana de un encefalocele como parte de un
sindrome requiere una evaluacién diagndéstica exhaustiva, incluyendo cariotipo y pruebas
genéticas especificas, para proporcionar un asesoramiento preciso a los padres. La hipertermia
materna durante el primer trimestre, ya sea por fiebre o0 uso de saunas, también ha sido
correlacionada en algunos estudios con un riesgo aumentado de DTN, aunque el mecanismo
exacto sigue siendo objeto de investigacion.
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3. Fisiopatologia y Mecanismos de Formacion

La fisiopatologia de la bifida craneal se centra en el fracaso de la neurulacién primaria, lo que
resulta en un defecto del mesodermo circundante y, consecuentemente, en la falta de formacién
Osea adecuada de la calota craneal. Cuando el neuroporo anterior no se fusiona correctamente
alrededor del dia 24, el tejido neural y las meninges quedan expuestos y, bajo la presién del LCR
dentro del sistema ventricular, se produce la herniacion. Este proceso no solo implica la creacion
de un defecto 6seo (cranium bifidum), sino también la deformacion y el dafio secundario del tejido
cerebral herniado. El tejido neural que protruye esta sujeto a compresion, isquemia y potencial
inflamacién, lo que contribuye a los déficits neuroldgicos observados.

El contenido herniado es el determinante clave de la morbilidad. Un meningocele puro, que solo
contiene meninges y LCR, implica un riesgo neuroldgico bajo si se repara quirdrgicamente sin
complicaciones. Sin embargo, si la herniacion es un meningoencefalocele, la presencia de
parénquima cerebral, a menudo tejido disgenético o porciones del I6bulo occipital o cerebelo, tiene
consecuencias funcionales directas. La masa herniada puede actuar como un "sumidero” de tejido
cerebral, reduciendo el volumen intracraneal efectivo y alterando la arquitectura cerebral. Ademas,
la ubicacion del defecto puede obstaculizar el flujo normal del LCR, llevando a la complicacién
mas frecuente en los encefaloceles occipitales: la hidrocefalia. La hidrocefalia requiere una
vigilancia estricta y a menudo una intervencion neuroquirargica adicional (derivacion) para
prevenir el dafio cerebral progresivo debido al aumento de la presion intracraneal.

La integridad de la cubierta del saco herniario es un factor critico en la fisiopatologia posnatal. Si
el saco estéa cubierto por piel intacta, el riesgo de infeccién es bajo. Sin embargo, si la cubierta es
una membrana delgada y transparente o si ha habido ruptura (encefalocele abierto), existe un
riesgo inminente de meningitis y encefalitis, lo que transforma la condicion en una emergencia
quirdrgica. Esta exposicidn no solo introduce patdgenos, sino que también expone el tejido neural
al ambiente externo, acelerando el dafio. La comprension de estos mecanismos patofisiolégicos
subraya la necesidad de un manejo multidisciplinario que aborde tanto la reparacién estructural
como el control de la presion intracraneal y la prevencion de infecciones.

4. Manifestaciones Clinicas y Diagndéstico

La manifestacion clinica cardinal de la bifida craneal es la presencia de una masa tumoral blanda
y pulsétil en la linea media del craneo, cuya ubicacion define la sintomatologia asociada. En los
encefaloceles occipitales, la masa se proyecta posteriormente. Estos casos a menudo se
presentan con microcefalia o, paradéjicamente, con macrocefalia si hay hidrocefalia concomitante.
Los déficits neuroldgicos comunes incluyen retraso global del desarrollo, ataxia (si el cerebelo esta
involucrado) y severas alteraciones visuales, como la ceguera cortical, debido a la afectacion de
las areas visuales primarias. La palpacién de la masa puede revelar un anillo 6seo defectuoso vy,
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en ocasiones, la masa puede aumentar de tamafo con el llanto o la maniobra de Valsalva debido
al incremento de la presion intracraneal.

Los encefaloceles frontoetmoidales presentan un reto diagnéstico diferente, ya que la masa
puede ser menos obvia o estar oculta. Pueden protruir externamente en la regiéon nasofrontal,
causando una nariz ancha o hipertelorismo, o internamente en la cavidad nasal o la oOrbita.
Cuando la herniacion se extiende hacia la nariz, puede simular un pdlipo nasal, un tumor benigno
o maligno, o una rinitis crénica, llevando a diagnésticos erréneos y a intervenciones inadecuadas
gue pueden ser catastroficas. Los sintomas en estos casos incluyen obstruccion nasal crénica,
rinorrea de LCR y deformidades faciales. Por ello, cualquier masa en la regién nasofrontal de un
neonato debe ser investigada con imagenes de alta resolucion para descartar un defecto de la
base del craneo.

El diagnéstico de la bifida craneal es cada vez mas frecuente en el periodo prenatal mediante
ecografia obstétrica de rutina. La visualizacién de un defecto 6seo en el craneo con una masa
quistica o sélida que protruye es altamente sugerente. Los niveles elevados de alfa-fetoproteina

(AEP) en el suero materno o el liqguido amniético pueden indicar la presencia de un DTN, aunque
la sensibilidad para los defectos craneales cerrados es menor que para la espina bifida abierta. La
resonancia magnética fetal (RMF) se ha convertido en la herramienta diagnostica definitiva, ya
gue permite una caracterizacion detallada del contenido del saco, la extension del defecto éseo y
la identificacion de anomalias cerebrales asociadas, lo cual es crucial para el asesoramiento
parental y la planificacion del parto en un centro terciario.

5. Tipos Especificos y Clasificacion Anatémica Detallada

La clasificacion anatomica es esencial para determinar la técnica quirargica y el potencial de
resultado funcional. Los encefaloceles occipitales, que constituyen la mayoria de los casos en
muchas geografias, se localizan entre el hueso occipital y el foramen magno. Estos se asocian
frecuentemente con la malformacion de Chiari tipo 1ll, una forma rara y grave donde el cerebelo
y parte del tronco encefélico se desplazan hacia el saco herniario, resultando en disfuncién de los
pares craneales y alta morbilidad neuroldgica. El manejo de estos defectos exige una evaluacién
exhaustiva de las estructuras de la fosa posterior y, a menudo, la descompresién temprana.

Los encefaloceles frontales o anteriores (10-15% de los casos) se clasifican en funcion del punto
de salida a través de la base del craneo:

Nasofrontales: Salen a través de la sutura frontonasal.

Nasoetmoidales: Se extienden a través del hueso etmoides, protruyendo en la cavidad nasal
superior.

Nasoorbitales: La herniacién se dirige hacia la 6rbita.
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Estos tipos requieren una correccién quirtrgica compleja que debe abordar simultaneamente el
cierre del defecto dural y 6seo de la base del craneo (abordaje neuroquirdrgico) y la
reconstruccion estética y funcional de la nariz y la 6rbita (abordaje craneofacial). A pesar de que el
prondstico neuroldgico intrinseco suele ser mejor que el de los grandes encefaloceles occipitales,
la morbilidad quirdrgica y estética es significativa.

Los tipos menos comunes incluyen los encefaloceles parietales, que se localizan cerca del
vértex y a menudo se asocian con anomalias del drenaje venoso cerebral, y los encefaloceles
basales (transesfenoidales o transetmoidales). Los encefaloceles basales son los mas dificiles de
diagnosticar debido a su ubicacién oculta y pueden manifestarse tardiamente con rinorrea de LCR
recurrente, infecciones meningeas o disfuncién endocrina (hipofisaria). Su reparacion requiere un
acceso quirdrgico extremadamente delicado, a menudo a través de enfoques endoscoépicos 0
microquirargicos que acceden a la base del craneo. La precision en la clasificacion anatomica
mediante TC y RM es crucial para la planificacion quirtrgica y la seleccién del equipo
multidisciplinario adecuado.

6. Manejo Terapéutico y Quirurgico

El tratamiento de la bifida craneal es primariamente neuroquirutrgico. La decision sobre el
momento de la cirugia depende de la condicién del neonato y del estado del saco herniario. La
cirugia urgente esta indicada si hay riesgo inminente de infeccion (saco roto, cobertura deficiente)
o si el saco esta creciendo rapidamente. El objetivo central de la intervencion es la reduccion del
contenido herniado, la escision del tejido cerebral disgenético no funcional, el cierre hermético de
la duramadre para prevenir fugas de LCR y la reconstruccion del defecto 6seo. La viabilidad del
tejido cerebral herniado es evaluada meticulosamente mediante imagenes preoperatorias y
confirmacién intraoperatoria.

Durante la cirugia, se realiza una craneotomia para acceder al defecto. En el caso de los
encefaloceles occipitales, la identificacién de los senos venosos y la preservacion del tejido
cortical funcional son pasos criticos. El tejido disgenético o necrdtico se reseca con cautela para
minimizar el riesgo de dafio neuroldgico adicional. El cierre primario de la duramadre es el factor
mas importante para prevenir complicaciones posoperatorias. Si el defecto 6seo es grande, puede
reguerirse una craneoplastia inmediata o diferida, aunque en neonatos se prefiere un cierre de
tejidos blandos que permita la expansion cerebral y la posterior remodelacion 6sea.

La gestion de las complicaciones asociadas, especialmente la hidrocefalia, es integral. Dado que
la mayoria de los encefaloceles occipitales se asocian con obstruccién del flujo de LCR, muchos
pacientes necesitaran la colocacion de una derivacion ventriculoperitoneal (DVP) antes, durante o
después de la reparaciéon del encefalocele. La rehabilitacion posquirirgica es extensa y
multidisciplinaria, involucrando neurdlogos pediatricos, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales y
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oftalmdlogos. El prondstico funcional a largo plazo depende de la severidad del dafio cerebral
preexistente y de la gestion eficaz de la hidrocefalia y la epilepsia posoperatoria.

7. Prondstico y Secuelas a Largo Plazo

El pronéstico de los nifios con bifida craneal varia drasticamente, siendo los principales
determinantes el volumen de tejido cerebral herniado y la presencia de otras anomalias
cerebrales. Los meningoceles puros (sin tejido neural) ofrecen un prondéstico excelente, con un
desarrollo neurolégico tipicamente normal. Por otro lado, los encefaloceles grandes,
especialmente los occipitales con implicacion del tronco encefalico o microcefalia severa,
conllevan una alta tasa de mortalidad (hasta el 50% en los casos mas graves) y una morbilidad
neuroldgica significativa en los supervivientes.

Las secuelas a largo plazo en los supervivientes incluyen una amplia gama de déficits. El retraso
en el desarrollo psicomotor y las discapacidades cognitivas son comunes, especialmente en los
casos con gran pérdida de parénquima. Las alteraciones visuales son particularmente frecuentes
en los encefaloceles occipitales, manifestandose como ceguera cortical, hemianopsia o
estrabismo. La epilepsia es una complicacion neurolégica frecuente, resultante de la disgenesia
cortical o el dafio cicatricial adyacente al defecto. Ademas, la necesidad de revisiones de DVP por
mal funcionamiento o infeccion persiste a lo largo de la vida.

En los casos de encefaloceles frontoetmoidales, aunque el resultado cognitivo puede ser mas
favorable, la morbilidad se relaciona con las deformidades faciales severas, que requieren
multiples cirugias reconstructivas a medida que el nifio crece. Es crucial que el seguimiento a
largo plazo sea manejado por un equipo multidisciplinario que aborde no solo los déficits
neurolégicos y motores, sino también las necesidades educativas, sociales y psicolégicas,
garantizando la maxima integracién posible del individuo en la sociedad.

8. Consideraciones Eticas y Prevencion

El diagnéstico prenatal de la bifida craneal impone importantes dilemas éticos a los padres y al
equipo médico. El asesoramiento debe ser completo, objetivo y no coercitivo, detallando el
prondstico probable, las opciones de intervencion quirdrgica y las secuelas a largo plazo. En los
casos mas graves, como aquellos asociados con sindromes letales o0 anencefalia, la discusion
sobre la interrupcion del embarazo o los cuidados paliativos es una necesidad ética. La calidad del
asesoramiento genético es fundamental, ya que permite a los padres tomar decisiones informadas
basadas en datos clinicos precisos y en sus valores personales.

La estrategia de prevencién primaria méas efectiva a nivel mundial es la suplementacion y la
fortificacion con acido folico. La ingesta diaria de 400 microgramos de acido félico antes de la
concepcién y durante el primer trimestre reduce significativamente la incidencia de DTN,
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incluyendo la bifida craneal. Para mujeres consideradas de alto riesgo (por antecedentes
familiares, uso de anticonvulsivos o diabetes), la dosis preventiva se aumenta a 4 mg/dia. La
implementacion de programas de fortificacion obligatoria de alimentos basicos ha demostrado ser
una de las intervenciones de salud publica mas exitosas para reducir la prevalencia de estos
defectos a nivel poblacional.

Las consideraciones preventivas también se extienden al manejo de comorbilidades maternas. El
control estricto de la glucemia en mujeres con diabetes pregestacional es esencial para reducir el
riesgo de DTN. Ademas, la identificacion y la modificacién de otros factores de riesgo ambientales,
como la exposicion a la hipertermia en las primeras semanas de gestacion, contribuyen a un
enfoque integral de la prevencion. La educacién continua de la poblacion sobre la importancia de
la nutricion periconcepcional sigue siendo un pilar fundamental en la lucha contra la bifida craneal.

9. Lecturas Adicionales

Encefalocele (Wikipedia en espaiiol)

Centros para el Control vy la Prevencién de Enfermedades (CDC) - Encefalocele

Neural Tube Defects (Revision Académica en inglés)
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