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defecto cerebrocraneal — cerebrocranial defect

Defecto Craneocerebral

Primary Disciplinary Field(s): Neurociencia, Embriologia, Teratologia, Pediatria

1. Definicion Central

El defecto craneocerebral, o disrafismo craneal, se refiere a un grupo heterogéneo de anomalias
congénitas que resultan de una falla en el cierre normal del tubo neural durante las primeras
etapas del desarrollo embrionario, especificamente afectando las estructuras del craneo y el
cerebro. Estas malformaciones representan una manifestacién critica de los defectos del tubo
neural (DTN), los cuales se caracterizan por la ausencia o el cierre incompleto de las estructuras
O0seas que deberian proteger el sistema nervioso central. La severidad de estos defectos varia
dramaticamente, oscilando desde condiciones relativamente manejables que solo involucran el
hueso, hasta malformaciones incompatibles con la vida que implican la exposicion y destruccién
del tejido cerebral. La comprensién de esta patologia es fundamental en la medicina perinatal y la
neurocirugia pediatrica, ya que su presencia tiene profundas implicaciones para el prondstico
neuroldgico y la calidad de vida del individuo afectado.

La naturaleza esencial de un defecto craneocerebral radica en la disrupcion embrioldgica de la
neurulacion primaria, el proceso mediante el cual la placa neural se pliega y fusiona para formar el
tubo neural. Cuando esta fusion falla en la region cefalica, el mesénquima subyacente no migra
adecuadamente para formar la béveda craneal (neurocraneo), dejando una brecha 6sea a través
de la cual el tejido meningeo o cerebral puede protruir, o en los casos mas graves, resultando en
la completa falta de desarrollo del cerebro superior. Es crucial diferenciar estos defectos de otras
malformaciones craneales que no implican directamente la falta de cierre del tubo neural, como
las craneosinostosis, aunque ambos afectan la morfologia del craneo. La identificacion temprana y
precisa de la extension del dafo es vital para determinar el curso de accién terapéutica, que a
menudo requiere intervenciones neuroquirdrgicas complejas poco después del nacimiento.

2. Etimologia y Desarrollo Historico

El término cerebrocranial defect es descriptivo, combinando el prefijo latino cerebro- (relativo al
cerebro) con cranium (craneo), y defectus (falla o deficiencia), denotando una anomalia estructural
gue involucra ambas partes. Si bien las malformaciones congénitas severas han sido reconocidas
y documentadas desde la antigiiedad, a menudo interpretadas a través de lentes mitoldgicos o
religiosos, la comprension cientifica moderna de los defectos craneocerebrales se consolid6 con el
avance de la embriologia en los siglos XIX y XX. Los primeros estudios detallados sobre el
desarrollo del embrién permitieron a los investigadores, como Wilhelm His, describir el proceso de
la neurulacion y postular que la falla en este proceso era la causa subyacente de estas anomalias.
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Un punto de inflexidn histérico ocurrié6 a mediados del siglo XX con la epidemiologia de los
defectos del tubo neural (DTN). Se observo una correlacion geografica y socioeconémica en la
incidencia, lo que sugirié fuertemente la participacién de factores ambientales o nutricionales. El
descubrimiento seminal en la década de 1980 y principios de 1990, que vinculé la deficiencia de
acido folico (vitamina B9) en la dieta materna con un riesgo significativamente mayor de DTN,
revoluciond la salud publica. Este hallazgo transformé la perspectiva de los defectos
craneocerebrales de ser meras fatalidades genéticas a condiciones prevenibles mediante la
fortificacion alimentaria y la suplementacién prenatal, marcando uno de los mayores éxitos de la
medicina preventiva moderna en el campo de las malformaciones congénitas.

3. Clasificacion y Tipologias Principales

Los defectos craneocerebrales son clasificados basdndose en la extension de la falla de cierre y
las estructuras que protruyen o estan ausentes. La clasificacion es esencial para el diagndstico y
la planificacion quirlrgica, ya que el prondstico esta intimamente ligado al tipo especifico de
malformacion. La forma mas grave y comdn de DTN craneal es la anencefalia, mientras que el
encefalocele representa una protuberancia que puede variar mucho en contenido y ubicacion. La
presencia o ausencia de tejido neural funcional dentro del saco herniario es el factor prondstico
mas relevante para los defectos que permiten la supervivencia posnatal.

La nomenclatura detallada permite a los especialistas comunicar la gravedad y la anatomia de la
lesion. Por ejemplo, los encefaloceles se clasifican segun su ubicacion (frontal, parietal, occipital) y
contenido (meningocele si solo contiene meninges y liquido cefalorraquideo, o encefalocele si
contiene tejido cerebral). La craniosquisis, que es la fisura del craneo sin protrusion de tejido, a
menudo precede a las formas mas graves. Comprender esta jerarquia de defectos permite a los
equipos médicos anticipar las secuelas neuroldgicas y planificar la intervencién adecuada,
reconociendo que la etiologia subyacente (falla de neurulacién) es comun, pero la manifestacién
clinica es variada.

Anencefalia: Es la ausencia de gran parte del cerebro, craneo y cuero cabelludo. Es una
condicién letal que resulta de la falla del cierre del tubo neural anterior (rostral) al dia 24 de
gestacion.

Encefalocele (Cranium Bifidum): Protrusién de meninges y, a menudo, tejido cerebral a través
de un defecto en el crdneo. Los encefaloceles occipitales son los mas comunes, pero los frontales
o nasofrontales también ocurren.

Iniencefalia: Un defecto raro caracterizado por una marcada retroflexiéon de la cabeza, asociada
con defectos severos de las vértebras cervicales y el tubo neural.

Exencefalia: Una condicion donde el cerebro se desarrolla fuera del craneo, sin cobertura 6ésea o
cutdnea; a menudo progresa a anencefalia debido a la degeneracion del tejido neural expuesto.

Spanish Psychological Databases spanish.arabpsychology.com



https://spanish.arabpsychology.com/?p=4307
https://spanish.arabpsychology.com
https://spanish.arabpsychology.com

defecto cerebrocraneal — cerebrocranial defect

4. Etiologia y Factores de Riesgo

La etiologia de los defectos craneocerebrales es tipicamente multifactorial, involucrando una
compleja interaccion entre la predisposicién genética y la exposicibn ambiental durante el periodo
critico de la embriogénesis. Se estima que menos del 10% de los casos son atribuibles a
sindromes genéticos mendelianos claros, lo que subraya la importancia de los factores no
genéticos. La investigacion ha identificado varios genes que, cuando mutan, estan asociados con
un mayor riesgo de DTN, muchos de los cuales estan involucrados en el metabolismo del folato o
en la sefializacion celular necesaria para el cierre del tubo neural. El polimorfismo del gen MTHFR
(metilentetrahidrofolato reductasa), que afecta la capacidad del cuerpo para metabolizar el folato,
es uno de los factores genéticos mas estudiados en este contexto.

Entre los factores ambientales, la deficiencia materna de folato es, con diferencia, el factor de
riesgo modificable més significativo. La ingesta adecuada de &cido folico antes y durante el
embarazo temprano ha demostrado reducir la incidencia de DTN en un 50% a 70%. Otros
teratbgenos ambientales incluyen ciertos medicamentos anticonvulsivos (como el valproato de
sodio y la carbamazepina), que interfieren con el metabolismo del folato o afectan directamente la
neurulacion. Ademas, la hipertermia materna durante el primer trimestre (debido a fiebre alta o uso
de saunas) también se ha correlacionado con un aumento del riesgo. La diabetes mellitus mal
controlada en la madre antes de la concepcion y durante las primeras semanas también
constituye un factor de riesgo importante, posiblemente debido a la generacion de especies
reactivas de oxigeno que dafan el desarrollo embrionario.

Finalmente, factores demograficos y socioeconémicos, como la paridad, la edad materna extrema
y un bajo nivel socioeconémico (que a menudo se correlaciona con una nutricién deficiente),
contribuyen indirectamente al riesgo. La recurrencia familiar es un factor conocido; si una pareja
ya ha tenido un hijo con un defecto craneocerebral, el riesgo de tener otro hijo afectado aumenta
significativamente, lo que justifica la prescripcidon de dosis mucho mas altas de suplementos de
acido félico en embarazos posteriores para mitigar este riesgo genético subyacente.

5. Fisiopatologia y Desarrollo Embrionario

La fisiopatologia del defecto craneocerebral se centra en la falla de la neurulacion primaria, un
proceso que tiene lugar entre la tercera y la cuarta semana de gestacion. Inicialmente, la placa
neural se forma a partir del ectodermo dorsal. Esta placa se pliega para crear los pliegues
neurales, que se elevan y se fusionan en la linea media, cerrando el tubo neural. Este cierre
comienza en la region cervical y avanza bidireccionalmente hacia la region cefalica (anterior) y
caudal (posterior), dejando aberturas temporales llamadas neuréporo anterior y neuréporo
posterior. El cierre del neurdporo anterior, que da origen al encéfalo, debe completarse alrededor
del dia 24-25 de gestacion.
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Un defecto craneocerebral ocurre cuando la fusién del neur6poro anterior es incompleta o
inexistente. Esta falla impide la induccion de la formacién 6sea craneal por parte del tejido neural
subyacente, lo que resulta en la ausencia de la bdéveda craneal (craniosquisis). En los casos de
anencefalia, la exposicion del tejido neural al liguido amnidtico provoca su degeneracién o
destruccion (exencefalia), ya que el tejido neural no esta disefiado para soportar ese entorno. En
contraste, en el encefalocele, aunque hay una falla en el cierre 6éseo, la magnitud del defecto es
menor y permite que el tejido meningeo o cerebral se hernie, pero no se destruya por completo, lo
gue confiere cierto potencial de supervivencia.

Los mecanismos moleculares exactos que causan la falla en la fusion son complejos e implican la
interrupcién de las vias de sefializacion celular (como la via Wnt o Shh), la adhesién celular
defectuosa y problemas en la migracion de las células de la cresta neural que forman los
componentes 6seos y meningeos. El folato es vital porque actlia como cofactor en la sintesis de
nucledtidos y la metilacion del ADN, procesos esenciales para la divisién celular rapida y la
diferenciacion tisular requerida durante la neurulacién. Por lo tanto, cualquier deficiencia o
alteracion metabdlica en estas vias puede desincronizar el proceso de cierre, llevando a la
manifestacion del defecto.

6. Manifestaciones Clinicas y Diagndstico

El diagnostico de un defecto craneocerebral se realiza predominantemente en la etapa prenatal,
aunque la confirmacion definitiva y la evaluacion de la extension ocurren después del nacimiento.
El cribado prenatal de DTN es una parte estandar de la atencién obstétrica. El método inicial es
la deteccion de niveles elevados de alfa-fetoproteina (AFP) en el suero materno, lo cual sugiere la
presencia de un defecto abierto que permite la fuga de proteinas fetales al torrente sanguineo
materno. Sin embargo, la herramienta diagndstica mas especifica y crucial es la ecografia fetal de
alta resolucién, generalmente realizada entre la semana 18 y 20 de gestacion.

La ecografia permite la visualizacion directa de la anatomia fetal, revelando la ausencia de la
boveda craneal (signo de anencefalia), la presencia de una masa quistica herniada a través del
craneo (encefalocele), o signos indirectos como la deformidad del cerebelo (signo de platano) y la
compresion del cerebro medio (signo de limoén), que a menudo indican hidrocefalia secundaria o
defectos espinales asociados. Si el diagnéstico ecogréafico no es concluyente, se puede recurrir a
la resonancia magnética fetal (RMF), que ofrece una mejor resolucion de los tejidos blandos y
permite una evaluaciéon mas precisa del contenido neural dentro de un encefalocele y de la
extension del dafio cerebral.

Tras el nacimiento, la manifestacion clinica es inmediata y evidente. Los nifios con anencefalia
carecen de la parte superior del craneo y el cerebro y suelen fallecer poco después del parto. Los
pacientes con encefalocele presentan una masa visible que protruye de la cabeza, tipicamente
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cubierta por piel o solo por meninges delgadas. La evaluacion posnatal incluye tomografia
computarizada (TC) y resonancia magnética (RM) para mapear con precision el defecto 6seo,
determinar la cantidad de tejido cerebral funcional dentro del saco herniario y planificar la
reparacion quirurgica, ademas de evaluar la presencia de otras anomalias asociadas, como la
hidrocefalia.

7. Manejo Terapéutico y Prondstico

El manejo terapéutico de los defectos craneocerebrales depende criticamente del tipo y la
gravedad de la malformacion. Para la anencefalia y otras formas letales, el manejo se centra en el
cuidado paliativo y el apoyo emocional a la familia. Sin embargo, para los encefaloceles, el
tratamiento primario es la correccion neuroquirdrgica, que debe realizarse idealmente poco
después del nacimiento para prevenir la infeccion, proteger el tejido neural expuesto y restaurar la
integridad del sistema nervioso central. La cirugia consiste en reducir el tejido cerebral herniado (si
es viable), remover el saco herniario, cerrar las meninges y reparar el defecto 6seo, a menudo
utilizando injertos o materiales sintéticos.

El prondstico a largo plazo es altamente variable. En el caso de los encefaloceles, si el saco
herniario contiene poco o ningun tejido cerebral y esta ubicado en la region frontal, el prondéstico
neuroldgico puede ser relativamente bueno, con déficits minimos. Sin embargo, si el encefalocele
es grande, contiene tejido cerebral significativo o esta ubicado en la regién occipital (donde suele
haber mas contenido neural), el paciente a menudo sufre de retraso mental, convulsiones,
microcefalia y, frecuentemente, hidrocefalia, que requiere la colocacién de una valvula de
derivacion ventriculoperitoneal. EI manejo posquirtrgico es multidisciplinario, involucrando
neurélogos, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales y genetistas, para abordar las secuelas
neuroldgicas y motoras.

La prevencion sigue siendo la estrategia mas impactante. La suplementacion con acido félico
antes de la concepcion y durante el primer trimestre ha demostrado ser altamente efectiva. Para
las mujeres con un historial previo de DTN o aquellas que toman medicamentos anticonvulsivos
teratogénicos, se recomiendan dosis mas altas de folato (generalmente 4.0 mg/dia) para
maximizar la proteccion. A pesar de los avances quirargicos, la morbilidad asociada con defectos
craneocerebrales significativos sigue siendo alta, enfatizando la importancia de la prevencién
primaria como el pilar fundamental en la lucha contra estas devastadoras malformaciones.

8. Implicaciones Eticas y Sociales

El diagndstico prenatal de un defecto craneocerebral plantea profundas implicaciones éticas y
sociales, particularmente en el contexto de la anencefalia y los encefaloceles graves. La
capacidad de diagnosticar estas condiciones con certeza en el segundo trimestre obliga a los

Spanish Psychological Databases spanish.arabpsychology.com



https://es.wikipedia.org/wiki/Hidrocefalia
https://spanish.arabpsychology.com/?p=4307
https://spanish.arabpsychology.com
https://spanish.arabpsychology.com

defecto cerebrocraneal — cerebrocranial defect

padres a tomar decisiones dificiles respecto a la continuacion del embarazo. En muchos sistemas
de salud, la anencefalia, al ser una condicidn incompatible con la vida, es una indicacién
reconocida para la interrupcion legal del embarazo, aunque esta decision esta profundamente
influenciada por factores religiosos, culturales y personales.

Desde una perspectiva social, la existencia de nifios con secuelas neurolégicas graves debido a
encefaloceles o defectos asociados exige un compromiso significativo de los sistemas de salud y
apoyo. Esto incluye la necesidad de recursos especializados para la rehabilitacion, educacién
especial y apoyo a largo plazo para los cuidadores. Las familias de nifios con DTN a menudo
enfrentan una carga emocional y financiera considerable, y la sociedad tiene la responsabilidad
ética de garantizar que estos individuos tengan acceso a la mejor calidad de vida posible a través
de programas de apoyo integral y la eliminacién de barreras fisicas y sociales.

9. Lecturas Adicionales

Wikipedia: Acido Félico y Defectos del Tubo Neural

CDC: Datos sobre los Defectos del Tubo Neural

Wikipedia: Anencefalia

Wikipedia: Encefalocele
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