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Resumen

La iniencefalia es una anomalia poco frecuente del tubo neural que se presenta con la triada caracterizada por
defecto del hueso occipital en la region del agujero magno, espina bifida e hiperlordosis cervical fija. Es
generalmente letal, de origen multifactorial, y frecuentemente se acompafnia de anomalias en otros 6rganos. Se
reporta feto mortinato femenino de 28 semanas con diagnostico de Iniencefalia y las anomalias asociadas
encontradas fueron: dismorfias faciales, térax asimétrico, hipoplasia pulmonar derecha, agenesia renal derecha,
agenesia ovdarica y mulleriana derecha, ano ectopico y arteria umbilical unica. Cariotipo 46, XX. La Iniencefalia
se origina en etapas muy tempranas del desarrollo. Para explicar las anomalias presentes en otros 6rganos, se
propone como embriopatogénesis, un defecto de campo del desarrollo que afecta los derivados mesodérmicos de
la linea media y selectivamente 6rganos ubicados en la misma region corporal.
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Abstract
Iniencephaly and associated anomalies: an embryo pathogenesis analysis. Case report.

Iniencephaly is an uncommoly neural tube defect characterized by imperfect formation of the occiput in the
foramen magnum region, spina bifida and severe fixed cervical lordosis. Generally is lethal, multifactor in origin
and frequently is associated with anomalies in others organs. We report a stillborn female fetus 28 weeks with
diagnosis of iniencephaly and the associated anomalies found were: facial dysmorphism, asymmetric thorax, right
pulmonary hypoplasia, agenesis of right kidney, agenesis ovarian and mullerian in the right side, ectopic anus and
single umbilical artery. Karyotype 46, XX. Iniencephaly occurs very early during development. The embryologic
pathogenesis of associated anomalies with iniencephaly could be related to a developmental field defect, with
affectation of axial mesodermal structures and others mesodermal derivates in the same side.
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INTRODUCCION. describi6 su triada caracterizada por defecto del
La iniencefalia es una anomalia poco frecuente y hueso occipital en la region del agujero magno,
severa del tubo neural, su incidencia varia entre 1 espina bifida e hiperlordosis cervical fija (Hayes
por 1000 y 1 por 100000 nacimientos (Jeanne- 1922) que trae como consecuencia la retroflexion de
Pasquier et al. 2002) y en el 90% de los casos se la cabeza sobre la columna vertebral.

presenta en el sexo femenino (Rousso et al. 2003). Frecuentemente se acompafia de anomalias
La primera descripcion fue realizada por Saint— cardiovasculares, urinarias, Oseas, y
Hilare en 1836 (Balci et al. 2001) y Ballantine gastrointestinales, entre otras (Phadke y Thakur
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2002). El objetivo del presente trabajo es reportar un
feto con diagnostico de iniencefalia y analizar la
embriopatogénesis de sus anomalias asociadas.

REPORTE DE CASO.

Feto femenino de 28 semanas de gestacion, producto
del embarazo de madre de 27 afios de edad, padres
aparentemente sanos, no consanguineos, sin
antecedentes de  anomalias  congénitas y
enfermedades  hereditarias, ni exposiciébn a
teratdgenos durante el embarazo, asi como, la falta
de ingesta de 4cido folico preconcepcional. El
ecograma obstétrico realizado a las 26 semanas de
gestacion evidenciod feto vivo con hiperextension fija
de la cabeza, acortamiento de columna vertebral y
deformidad en su tercio superior, concluyendo
iniencefalia, meningocele y polihidramnios (Figs. 1
y 2). A las 28 semanas de gestacion, se presenta
trabajo de parto prematuro y nace feto muerto de
sexo femenino.

El examen morfologico externo demostro feto de 23
cm de longitud (<P5), peso 640 gramos (<P10),
circunferencia cefalica 20 cm (<P10), circunferencia
toracica 22 cm (P50), circunferencia abdominal 22
cm (P5-P50). Microcefalia, cabeza en retroflexion
fija, con la cara hacia arriba, frente estrecha,
hendiduras palpebrales horizontalizadas, epicanto
bilateral, puente nasal ancho y deprimido, filtrum
bien dibujado, labios finos, micrognatia, paladar alto
integro. Pabellones auriculares con implantacion
normal, dismorficos con hélix poco plegado,
ausencia de antihélix, microtia, conductos auditivos
externos permeables. La implantacion posterior del
cabello se extiende hasta el 1/3 superior del torax
(Fig. 3).

Cuello muy corto, asimetria tordcica y evidente
acortamiento de la longitud del tronco.
Mielomeningocele toracico, que mide 3 x 2.7 cm y
ocupa parte superior y tercio medio de la columna
dorsal (Fig. 4). Miembros de aspecto y configuracion
normal, hipertricosis en los superiores. Abdomen
globuloso. Genitales externos femeninos. Ano
permeable y ectopico.

En el examen morfologico interno se observo
encéfalo ubicado en fosa posterior, sin encefalocele
(Fig. 5), agujero occipital amplio (Fig. 6), pulmén
derecho hipoplasico (Fig.7), agenesia renal, agenesia
miilleriana y ovarica derecha, con presencia de
hemiutero y trompa izquierda (Fig. 8).

El estudio radiolégico demuestra hiperlordosis
cervical, diferentes grados de fusion de vértebras
cervicales, con ausencia de varios arcos vertebrales

cervicales y toracicos y algunas costillas fusionadas
(Fig.9).
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Fig. 1. Ecograma del feto de 26 semanas con
Iniencefalia en el que se observa: Corte transversal

de la cabeza fetal (A) y meningocele cervical (B).
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Fig. 2. Ecograma del feto de 26 semanas con
iniencefalia en el que se observa: Defecto en tercio
superior de columna cervical (meningocele) y
acortamiento de columna (flechas).

DISCUSION.

La iniencefalia es una anomalia congénita del tubo
neural, generalmente letal, que se origina en etapas
muy tempranas del desarrollo, entre los dias 26 y 30
post fecundacion (Bianchi et al. 2000). Se
caracteriza por un defecto de cierre en la base del

124 MedULA, Revista de Facultad de Medicina, Universidad de Los Andes. Vol. 19. N° 2. 2010. Mérida. Venezuela.



Romero et al. 2010. Inincefalia y anomalias asociadas. Andlisis embrioldgico. MedULA 19:123-128.

craneo, asociado a disrafia de la columna
cervicotordcica, que trac como consecuencia la
retroflexion fija de la cabeza y una lordosis severa de
la columna vertebral en su tercio superior (Sahid et
al. 2000).

La mayoria de los casos son esporadicos y
probablemente  secundarios a una herencia
multifactorial (Csabay et al. 1998). Raramente se
encuentra asociada a cromosomopatias, se han
reportado monosomia del X, trisomia 2 y trisomia 13
en mosaico (Halder et al. 2005; Seller et al. 2004,
Sepulveda et al. 2004). En este caso, el cariotipo fue
normal a la resolucién alcanzada y no hay otros
afectados en la familia.

El diagnodstico prenatal se puede realizar por
ultrasonido abdominal durante las primeras semanas
del segundo trimestre del embarazo y por via
transvaginal a partir de las 9 semanas (Cuillier et al.
2003; Marton et al. 2001, Lee y Tan 2001, Jeanne-
Pasquier et al. 2002). Los principales criterios
diagnosticos incluyen: hiperextension fija de la
cabeza fetal que hace cuerpo con las vértebras
cervicales, cuello corto o ausente, lordosis de la
region cervicotoracica, acortamiento y deformidad
de columna vertebral y tronco, con la consiguiente
disminucion de la longitud craneo caudal. (Romero
et al. 1988; Joo et al. 2008).

Fig.. 3. Morfologia externa del feto con diagnostico
de iniencefalia.

En el feto que se reporta, se realizo el diagnostico
ecografico prenatal de la anomalia a las 26 semanas
de gestacion. A las 28 semanas se obtiene mortinato
femenino con retroflexion fija de la cabeza, agujero
occipital amplio, cuello corto y mielomeningocele
toracico. Estas caracteristicas permitieron verificar el
diagnostico intrauterino y son compatibles con
iniencefalia.
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Flg 4. Vista dorsal del feto con iniencefalia, se
observa  implantacion  baja  del  cabello,
mielomeningocele (A) y ano ectopico (B).

Fig. 5. Corte anatdmico sagital de feto con
iniencefalia. Se observa: encéfalo (A) ubicado en la
fosa posterior y la ausencia de encefalocele. Globo
ocular (B).

Se han descrito varias hipodtesis para explicar la
patogénesis de esta anomalia, relacionadas con una
falla en el cierre del tubo neural durante el periodo
embrionario (Bianchi et al. 2000), el desarrollo
anormal de la porcion rostral del notocordo y de los
somitas de la region occipitocervical del embrion,
que conducen a una imperfecta formacion de la base
del craneo, esta ultima representa la mas aceptada.
(Romero et al. 1988; Sosa 2002) Otras teorias,
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relacionan la iniencefalia con una falla en el
plegamiento cefalico del embrion durante la cuarta
semana, resultando en la persistencia de la lordosis
cervical embrionaria de la tercera semana, que
originaria el defecto del tubo neural (Bianchi et al.
2000; Romero et al. 1988). Asi mismo, se reporta
una hipétesis vascular, que se fundamenta en la
alteracion de la angiogénesis de los vasos que irrigan
el tubo neural, resultando en la disrupcion de los
tejidos perfundidos por estos vasos (Bermuiidez et al.
1995).

Segun nuestro criterio, la iniencefalia representa un
complejo malformativo del eje craneo-vertebral, que
tiene como defecto primario la anomalia en la
formacion de la base del hueso occipital y las
vértebras de la region cervicotoracica. En este
sentido, desde el punto de vista embriologico, tanto
el hueso occipital como las vértebras cervicales-
toracicas se originan del mesodermo paraxial, a
través del proceso de formacion, diferenciacion y
segmentacion de los esclerotomos de las somitas.
Asi, el occipital se desarrolla a partir de la fusion de
los 4 esclerotomos de las somitas occipitales con
parte del primer esclerotomo cervical y las vértebras
cervicotoracicas por la fusion de los esclerotomos de
las somitas correspondientes.

De esta forma la disgregacion, falta de fusion o
reduccion en el namero de los esclerotomos
occipitocervicales, origina el defecto amplio en la
base del craneo y del agujero occipital (Marton et al.
2001). Segtin el grado de deficiencia del mesodermo
paraxial el defecto puede extenderse y afectar mayor
numero de esclerotomos cervicales o toracicos
desencadenando anomalias en las vértebras
cervicales y toracicas, asi como falla en el cierre de
los arcos neurales: manifestacion morfolégica de los
defectos espinales tipo mielomeningocele o
meningocele. Como consecuencia de estas
anomalias ocurre la retroflexion de la cabeza sobre
la columna vertebral, la hiperlordosis de la region
cervical y el acortamiento o la agenesia del cuello.
Esta posicion anormal de la cabeza y la alteracion
morfologica de la columna durante el desarrollo
genera la reduccion del espacio de las cavidades
corporales con la deformaciéon de los oOrganos
internos. (Marton et al. 2001).

Segun la descripcion anterior, los defectos de este
feto, localizados en el sistema nervioso central,
esqueleto axial, toérax (asimetria toracica), los
pulmones (hipoplasia pulmonar) y ano ectdpico, se
explicarian como una secuencia polimalformativa de
los somitas occipitocervicotoracicos.

Figura 6. Hemicraneo de feto con iniencefalia. Se
observa orificio occipital amplio (A).
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Fig. 7. Organos internos de feto con iniencefalia. Se
sefiala pulmon derecho hipoplésico.
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Figura 8. Organos internos de feto con iniencefalia.
Se observa agenesia renal y ovarica derecha,
hemittero y trompa derecha ausentes. Se sefiala el
lado izquierdo: rifidn (A) y hemiutero izquierdo (B).
El estudio cromosomico de alta resolucion reportd
cariotipo femenino aparentemente normal (46,XX).
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Fig. 9. Radiografia de feto con iniencefalia que
muestra: la deformidad cérvico-toraco-abdominal,
hiperlordosis cervical, fusion de vértebras cervicales,
ausencia de varios arcos vertebrales cervicales y
toracicos y costillas fusionadas.

En general, todas las hipotesis propuestas explicarian
solo los defectos observados en el sistema nervioso y
columna vertebral, sin relacionarse con las
anomalias asociadas que se reportan en un 84% de
los casos de iniencefalia y generalmente estas
anomalias afectan varios 6rganos del mismo lado
(David y Nixon 1976). Las anomalias asociadas
frecuentemente se localizan el sistema nervioso
central y en otros aparatos tales como genitourinario,
cardiovascular y gastrointestinal (Phadke et al.
2002). Entre las anomalias del sistema nervioso se
incluyen: anencefalia, microcefalia, hidrocefalia,
holoprosencefalia, defectos de fosa posterior (Balci
et al. 2001; Kulaylat y Narchi 2000; Loo et al. 2001;
Bhambhani y George 2004; Marin et al. 1996;
Bermudez et al. 1995). Las anomalias descritas en
otros aparatos y sistemas incluyen: hidronefrosis,
cardiopatias congénitas (transposicion de los grandes
vasos, corazobn monocavitario, dextrocardia),
hipoplasia pulmonar, hernia diafragmatica, ciclopia,
labio/paladar hendido, agnatia, anomalias de los
pabellones auriculares, ano imperforado, pie

equinovaro, onfalocele, gastrosquisis, arteria
umbilical Unica, entre otras (Bermudez et al. 1995;
Sahid et al. 2000; Halder et al. 2005; Kulaylat y
Narchi 2000; Bianchi et al. 2000; Phadke et al.
2002).

El feto que se describe presenta varias anomalias
asociadas, tales como, microcefalia, dismorfias
faciales (frente estrecha, epicanto bilateral, puente
nasal ancho y deprimido, micrognatia, pabellones
auriculares con hélix desplegado y ausencia de
antihélix, microtia), implantacion baja del cabello en
la regién dorsal, asimetria tordcica, hipoplasia
pulmonar unilateral, ano ectdpico, arteria umbilical
unica, y de manera selectiva, las alteraciones
presentes en el aparato urogenital: agenesia de rifion,
trompa uterina y ovario, se encontraron ubicadas en
el lado derecho.

En este sentido, resulta logico considerar que la
triada caracteristica de la iniencefalia y el resto de
las anomalias asociadas pueden explicarse
embriolégicamente por la alteracion de la
morfogénesis durante la blastogénesis. En este
periodo ocurren todos los procesos morfogenéticos
que tienen lugar durante las primeras 4 semanas del
desarrollo prenatal (Opitz et al. 2002) y su objetivo
final comin es la formacion de los primordios de
todas las estructuras definitivas. Por tanto, cualquier
evento que interrumpa la blastogénesis puede causar
anomalias multiples, severas, que afectan la linea
media y otras regiones corporales, como las que se
describen en la iniencefalia.

CONCLUSION.

Para explicar las anomalias asociadas, se propone un
defecto de campo de desarrollo primario que afecta
los derivados de la capa germinativa mesodérmica,
en este caso, hueso occipital, vértebras, rifion,
ovario, hemiutero y trompa derecha.
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