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Presentacion del caso:

Paciente femenino de de 2DDV,
NPT (34 semanas) pesando
2,780kg (PPEG) con posible
diagnostico de holoprosencefalia
(HPE) alobar con fusion de
talamos.

Examen de laboratorio normal.

Al examen fisico no presentaba
alteraciones craneofaciales que
se suelen atribuir a la HPE
alobar.

Neurologico: La paciente se
encontraba intubada y con
escasa respuesta a estimulos



Hallazgos
Imagenologicos:

En las imagenes de tomografia
computada (TC), se observan:

Ausencia de las estructuras
supratentoriales.

Talamos fusionados.
Agenesia del cuerpo calloso.
Septum pellucidum ausente.

Hipoplasia cerebelosa.









Discusion:

La holoprosencefalia (HPE) es un

Se

defecto de nacimiento del cerebro
relativamente comun, Tiene una
distribucion mundial y su
prevalencia es de aproximadamente
1 caso de 250 concepcionesy de 1
en 10,000-15,000 recién nacidos
vivos. En Argentina se reportaron al
RENAC (Registro Nacional de
Anomalias Congénitas de Argentina)
76 casos de HPE, con una incidencia
de 2,6 por 10.000 nacimientos vivos
entre el 1 de noviembre de 2009 y
el 30 de junio de 2012.

produce debido a la falla de
prosencéfalo embrionario para
dividirse en dos hemisferios
cerebrales durante los dias 18 a 28
de gestacion.



El resultado es una estructura cerebral
de un solo I6bulo y graves defectos
craneales y faciales. A menudo
también puede afectar los rasgos
faciales, incluidos los ojos muy
separados, el tamano de la cabeza
pequena vy, a veces, las fisuras del labio
y el techo de la boca, asi como otros
defectos de nacimiento.

Su etiologia es heterogénea y se han
descrito como factores de riesgo
asociado a diabetes
insulinodependiente y alcoholismo
materno, Infeccion por
citomegalovirus, salicilatos,
medicamentos antiepilépticos, acido
retinoico e hipocolesterolemia
materna La existencia de casos
familiares de holoprosencefalia, la
asociacion a ciertos sindromes y
alteraciones genéticas generan la
hipotesis que existe una posible causa
geneética.



Se clasifican segun la severidad:

- Holoprosencefalia alobar: es la mas
grave, en la cual el cerebro no logra
separarse, tiene un unico ventriculo y
se asocia generalmente a anomalias
faciales severas, entre ellas la ciclopia.

- Holoprosencefalia semilobar: se
caracteriza por tener separacion en los
hemisferios occipitales pero fusion en
los parietales y frontales.

- Holoprosencefalia lobar: en la cual
existe una evidencia considerable de
separacion de los hemisferios del
cerebro, permanece fusionada por lo
general la zona mas ventral y anterior
de los hemisferios frontales.

Hay también variantes intermedias de
estos casos.



Conclusion:

Dado que los pacientes
diagnosticados con HPE deben
recibir un tratamiento
individualizado, teniendo en cuenta
las posibles complicaciones y la
severidad de las anomalias
cerebrales, las cuales solo pueden
verse utilizando métodos
imagenologicos, el medico
radiologo debe de poder clasificar
la severidad de dichas
malformaciones, para poder ayudar
a neonatologos pediatras y padres
a encausar el mejor tratamiento
para el paciente, ya que en general
el tratamiento de la HPE es
sintomatico y solidario.
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