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1. Resumen/Abstract

Introduccidn: El diagndstico prenatal tiene como objetivo detectar posibles anomalias
fetales mediante informacidn genética, bioquimica y morfoldgica para poder ofrecer a
la familia consejo genético, informacion vy alternativas terapéuticas. Las
malformaciones del sistema nervioso central son unas de las anomalias congénitas
mas frecuentes, con peor prondstico y alternativas terapéuticas mas limitadas. Se
estima que la incidencia es de 1 de cada 100 nacidos vivos, pero el ratio de deteccién
de las mismas es bajo debido a la dificultad del diagndstico precoz por las limitaciones
de las técnicas ecograficas bdsicas utilizadas. Hoy en dia se esta impulsando una
evaluacidon mas detallada y centrada en el diagndstico de estas anomalias mediante la
neurosonografia. Objetivos: 1. Analizar las indicaciones actuales para la realizacién de
la neurosonografia. 2. Estudiar la técnica a llevar a cabo para la citada exploracién asi
como su comparacion con el examen bdsico, sus ventajas y limitaciones. 3. Estudiar la
patologia del sistema nervioso central que puede diagnosticarse mediante Ia
evaluacidon detallada del mismo a través de la neurosonografia. 4. Analizar
descriptivamente los resultados de las neurosonografias realizadas en el Hospital
Universitario Miguel Servet (HUMS) en 2018 para evaluar el rendimiento diagndstico
de la técnica. Metodologia: Para los tres primeros objetivos, se realizd una revisiéon
bibliografica con busqueda en espafiol y en inglés en diferentes bases de datos. Para el
cuarto, se recopild y analizé la informacion del cribado del HUMS de 2018. Resultados:
Las anomalias mas frecuentemente detectadas fueron las de la linea media y la
patologia ventricular, seguidas de las anomalias cerebelares y de fosa posterior, cuyo
estudio es necesario continuar para evaluar correctamente la posible morbilidad
neuroldgica que presenten los nifios, ya que se establece los primeros 1000 dias de
vida como limite del desarrollo cerebral completo, no pudiendo establecerse un
diagndstico de normalidad previamente. Discusidén: La neurosonografia constituye
actualmente una técnica innovadora en el diagndstico prenatal de las malformaciones
del sistema nervioso central pero es necesaria mas experiencia para poder
correlacionar perfectamente los hallazgos con la posterior expresividad clinica y asi

proporcionar a las familias la informacidn mas certera posible.



Abstract:

Introduction: Prenatal diagnosis aims to detect possible fetal anomalies by means of
genetic, biochemical and morphological information in order to offer the family
genetic counselling, information and therapeutic alternatives. Malformations of the
central nervous system are some of the most frequent congenital anomalies, with a
worse prognosis and more limited therapeutic alternatives. It is estimated that the
incidence affects to 1 out of every 100 live births, but the detection rate of these is low
because of the difficulty of early diagnosis due to the limitations of the basic
ultrasound techniques which are used. Nowadays, a more detailed and focused
assessment of these anomalies is being promoted through neurosonography.
Objectives: 1. Analyse the current indications for the realization of neurosonography.
2. Study the technique to be carried out for the mentioned exploration as well as its
comparison with the basic examination, its advantages and limitations. 3. Study the
pathology of the central nervous system that can be diagnosed by means of a detailed
evaluation of it through neurosonography. 4. Take a descriptive analysis for the results
of the neurosonographies performed at the Hospital Universitario Miguel Servet
(HUMS) in 2018 in order to evaluate the diagnostic performance of the technique.
Methodology: For the first three objectives, a bibliographic review was carried out in
different databases both in Spanish and English. For the fourth one, the information

from the HUMS screening of 2018 was collected and analysed. Results: The most

frequently detected anomalies were those of the midline and ventricular pathology,
followed by the cerebellar and posterior fossa anomalies, whose study is necessary to
be continued in order to correctly evaluate the possible neurological morbidity
presented by children, because the first 1000 days of life are established as the limit of
complete brain development, and a diagnosis of normality cannot be established
previously. Discussion: Neurosonography establishes an innovative technique in the
prenatal diagnosis of malformations of the central nervous system, but more
experience is required to correlate the findings with the subsequent clinical expression

in order to provide families with the most accurate information possible.



2. Palabras clave/Key words

- Neurosonografia fetal. Anomalias del sistema nervioso central. Diagndstico Prenatal.
Ecografia. Embriologia del Sistema Nervioso Central. Malformaciones cerebrales.
Neurologia fetal.

- Fetal Neurosonography. Central Nervous System Abnormalities. Prenatal Diagnosis.
Ultrasound. Central Nervous System Embryology. Brain malformations. Fetal

neurology.

3. Introduccion

El objetivo fundamental del diagnéstico prenatal es conseguir informacion genética,
anatdémica, bioquimica y fisiolégica sobre el feto para detectar posibles anomalias que
puedan repercutir en su vida y poder ofrecer a la familia informaciédn, consejo genético

y/o alternativas terapéuticas para la anomalia detectada (1) .

Las malformaciones del sistema nervioso central (SNC) son unas de las malformaciones
congénitas mas frecuentes (correspondiendo a un tercio de las anomalias fetales y
encontrandose en un 75% de los fetos muertos (1)) y ademas suelen tener un
prondstico empobrecedor siendo la segunda causa de discapacidad en la infancia asi
como de lesiones severas y permanentes con pocas opciones terapéuticas (2).
Aproximadamente un 10% de las anomalias cerebrales son secundarias a alteraciones
cromosémicas, un 20% a factores hereditarios, un 10% a efectos adversos

intrauterinos (por ejemplo, infecciones) y un 60% no tienen causa identificable (1).

Se estima que la incidencia de las mismas es de 1 de cada 100 nacidos vivos. Sin
embargo el ratio de deteccidn para estas anomalias es bajo ya que muchas de ellas no
se diagnostican al nacimiento, sino mas adelante (3). Ademas algunas de estas
malformaciones pueden no ser ecograficamente visibles hasta el tercer trimestre de
embarazo, lo que hace aln mas dificil su deteccién debido a la dificultad de la
exploracidon ecografica y a que la ecografia del tercer trimestre no esta establecida en

todos los paises (4) (5).

La ecografica basica constituye hoy en dia la principal técnica diagndstica de las

malformaciones fetales. En un estudio Europeo (Eurofetus study) se estimd la



sensibilidad de la ecografia para la deteccion de malformaciones en un 56,2%. Esta
dependia de la edad gestacional, del nimero de malformaciones detectadas y del tipo
de malformacidén, siendo la sensibilidad para las anomalias del sistema nervioso central

cercana al 88,3% (solo por detrds de la deteccidon de anomalias del tracto urinario) (6).

Las anomalias fetales mas frecuentemente identificadas son los defectos cardiacos
congénitos, que afectan de 4-50 por 1000 recién nacidos vivos (7) . La identificacion de
una anomalia cardiaca fetal deberia indicar la evaluacién de otras anomalias
extracardiacas y la consideracién de test invasivos para descartar la presencia de
anomalias cromosémicas. Ademas, en un metaanalisis reciente se vio que la
prevalencia de anomalias cerebrales estructurales en fetos con algun defecto cardiaco
congénito era del 28% en ausencia de aneuploidias o sindromes genéticos conocidos.
Las anomalias mas frecuentes fueron ventriculomegalia (8,6%), malformacion o
retraso del desarrollo cortical (4,5%), hipoplasia vermiana (1,4%) y agenesia del

cuerpo calloso (0,9%).

Para esos casos en los que se sospecha algun defecto en el desarrollo del sistema
nervioso central ya se puede llevar a cabo la neurosonografia, una evaluacién mas
detallada y centrada en el diagndstico y caracterizacién de estas anomalias gracias a
ecografos especificos y profesionales expertos en el estudio del sistema nervioso
central, pudiéndose complementar con ecografia 3D y Doppler. En los ultimos afos,
ademas, la resonancia magnética fetal ha proporcionado resultados prometedores en

el diagndstico precoz de anomalias congénitas (4).



4. Objetivos

Revisién bibliografica de las malformaciones del sistema nervioso central y su

expresion ecografica prenatal.

Desarrollo de la técnica llevado a cabo para el estudio del sistema nervioso central

en el feto mediante ecografia basica y mds especificamente neurosonografia.

* Estudio de las indicaciones, ventajas y limitaciones de la ecografia para el estudio de
las anomalias del sistema nervioso central en la época prenatal.

* Andlisis descriptivo de los resultados de las neurosonografias llevadas acabo en el
Hospital Universitario Miguel Servet (HUMS) durante el afio 2018.

* Comparacién de los hallazgos ecograficos prenatales con los postnatales asi como

con el desarrollo postnatal de los recién nacidos para poder calcular sensibilidad,

especificidad, valor predictivo positivo y valor predictivo negativo de la prueba.

5. Material y métodos

Este es un analisis retrospectivo llevado a cabo entre el 1 de enero y el 31 de
diciembre del afio 2018 en el servicio de Ecografia y Diagndstico Prenatal del Hospital

Universitario Miguel Servet.

Los criterios de inclusion fueron todas las pacientes gestantes a las que se les realizd
una neurosonografia entre las semanas 10 y 35 de gestacidn por diversas indicaciones
gue se presentan mas adelante. Se definieron diferentes rangos en funcién de la edad

gestacional: <14, 14-22, >22 semanas.

En total se obtuvieron 64 pacientes a las que fue necesario realizar una
neurosonografia, la mayoria por alguna alteracidon en la ecografia morfoldgica de la
semana 20. En ocasiones era necesario realizar a lo largo del seguimiento de las

pacientes mas de una neurosonografia, las cuales no se incluyeron en la base de datos.

Para el estudio de las indicaciones y la técnica a realizar en la neurosonografia, se
realizé una revisién bibliografica con busqueda en espafiol y en inglés en diferentes
bases de datos (Pubmed, Cochrane, AlcorZe) asi como la utilizaciéon de varias guias

clinicas y consulta de libros relacionados con el tema.



6. Técnica e indicaciones del estudio neurosonografico

6.1. Consideraciones generales
Partiendo de la base de la frecuencia y gravedad que suponen las alteraciones del
desarrollo del sistema nervioso central y la importancia de realizar un diagndstico
precoz para poder plantear distintas alternativas terapéuticas nos encontramos con
gue el desarrollo de este sistema tiene unas peculiaridades que lo hacen muy diferente

al desarrollo de los demds érganos.

El principal y mas importante aspecto a conocer es que el SNC se encuentra en
desarrollo durante toda la gestacidn, y continta después del nacimiento. Esto implica
que se encuentre siempre expuesto a alteraciones o malformaciones importantes por
el efecto de infecciones, traumatismos, hipoxia... Mas alld de las propias alteraciones
con componente genético. No hay un periodo de seguridad en el cual esté libre de la

accion de agentes nocivos. (4)(8) Esto hace que tengamos que tener en cuenta que:

* Los patrones de normalidad cambian con la edad gestacional, y una condicién
puede ser normal o patolégica dependiendo del momento de la gestacidén.
Aunque es cierto que las anomalias visibles ya en el primer trimestre son una
minoria y normalmente son mds severas (6)(9).

* Las lesiones son progresivas, existiendo un tiempo de latencia entre la situacién
de riesgo y la aparicién de la alteracién ecogréfica. (9)

* Una ecografia normal en la semana 20-22 no excluye que se pueda presentar
alguna patologia a posteriori. Asi mismo existen algunos hallazgos que pueden
progresar o regresar. Es necesario observar la evolucién de los hallazgos y

pocas veces una sola ecografia puede establecer el diagndstico definitivo. (2)



6.2. Embriologia del Sistema Nervioso Central

Desde el punto de vista ecografico es importante el conocimiento de la embriologia
para poder diagnosticar correctamente cualquier tipo de malformacién fetal. Sin
embargo, esta consideracién es mucho mas importante en el campo de las
malformaciones del sistema nervioso central ya que es un sistema que se continua
desarrollando durante toda la gestacién y mds alla del nacimiento, y desconocer la
cronologia del desarrollo de estas estructuras puede provocar considerar como

patolégicos hallazgos que a determinada edad gestacional son totalmente normales.

El sistema nervioso central comienza a formarse durante la tercera o cuarta semana de
gestacion cuando la notocorda y el mesénquima paraxial inducen el ectodermo
suprayacente para su diferenciacién hacia la placa neural, en la parte posterior del
embridn trilaminar. La placa neural es una placa alargada de ectodermo situada en la
region dorsal medial del embridn. Posteriormente los bordes de esta placa neural se
sobreelevan y dan lugar a los pliegues neurales que se acercan medialmente hasta que
se fusionan, siguiendo una direccion craneo-caudal, formando asi el tubo neural. Los
dos tercios superiores formaran el cerebro futuro y el tercio inferior la médula espinal.

(10)

Los extremos de este tubo neural quedan temporalmente abiertos, comunicando asi el
canal neural con la cavidad amnidtica. El neuroporo rostral se cierra el dia 25

aproximadamente y el caudal unos dias mas tarde (11).

El extremo cefdlico del tubo neural formara el encéfalo a partir de la sexta semana de
amenorrea en la que estan ya formadas las tres vesiculas encefalicas primarias
(12)(Figura 1) :

* Prosencéfalo: esta compuesto a su vez por el telencéfalo, que incluye los
primordios de los hemisferios cerebrales y cuya cavidad constituye los
ventriculos laterales; y el diencéfalo, del cual saldran las vesiculas dpticas, y
cuya cavidad corresponde al tercer ventriculo. Los ventriculos laterales y el
tercer ventriculo se comunican por el agujero de Monro.

* Mesencéfalo. Dara lugar a los tubérculos cuadrigéminos, pedunculo cerebral,

sustancia negra, nucleo rojo, nucleo de los pares craneales Ill y IV y nucleos



reticulares. El canal neural del mesencéfalo se convierte en el acueducto
cerebral o de Silvio, comunicando tercer y cuarto ventriculos.

Romboencéfalo: compuesto a su vez por el metencéfalo que formarad la

protuberancia y el cerebelo, y el mielencéfalo que originara el bulbo raquideo.
La cavidad del romboencéfalo se convierte en el cuarto ventriculo y comunicara
con el espacio subaracnoideo a través del agujero de Magendie (parte

posterior del techo) y los dos agujeros de Luschka (en los extremos laterales).

Como hemos dicho hay que tener en cuenta ciertas consideraciones acerca de la

cronologia del desarrollo embrioldgico del sistema nervioso a la hora de realizar la

neurosonografia , esto incluye aspectos como los siguientes (11):

Las circunvoluciones cerebrales comienzan a desarrollarse ecograficamente a
final del segundo trimestre. Esto implica que algunas malformaciones como la
lisencefalia sean imposibles de diagnosticar. (ANEXO 1).

El romboencéfalo se encuentra en la parte posterior de la cabeza fetal en forma
de estructura quistica. Esto no debe hacernos pensar en una fosa posterior
anormalmente agrandada.

Los plexos coroideos antes de la semana 13 ocupan casi totalmente los
ventriculos laterales, sin embargo posteriormente se ven desplazados a la parte
posterior. Ademas, en la semana 14-15 las astas frontales de los ventriculos
laterales ya no contienen plexos coroideos y esto puede confundirnos y darnos

la impresidn de que se trate de una ventriculomegalia.

Cc D

Telencephalon

Figura 1. Desarrollo de las vesiculas cerebrales (12)
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6.3. Indicaciones neurosonografia fetal detallada

Como ya hemos mencionado, el diagndstico ecografico de las anomalias del sistema

nervioso central se basa en la ecografia bdsica, que nos permite confirmar Ia

normalidad o nos puede presentar diferentes grados de anormalidad: anomalia

segura, sospecha de anomalia, variante de la normalidad y signo de alarma. En

cualquiera de estos casos estaria indicada la realizacion de una neurosonografia

detallada realizada por especialistas en el estudio del SNC fetal. Sin embargo existen

otras situaciones que justifican por si mismas la realizacidn de dicha prueba, como son

las siguientes: (2)(4)

* Antecedente de anomalia del desarrollo del SNC (familiar o gestacion previa

afecta).

* Anomalia o sospecha de anomalia del SNC detectada en la ecografia de

screening:

(@)

(@)

(@)

(@)

Atrio >0 =10mm.

Cisterna magna >0 =10mm.

Cisterna magna < 2mm

Alteraciones morfolégicas o de ecogenicidad en el cavum del septum
pellucidum.

Ausencia de cavum septum pellucidum (CSP)

Alteraciones morfologia craneal.

Alteraciones biométricas cefélicas (por debajo o por encima 2 DE).
Estructuras quisticas intracraneales

Alteracidon morfolégica de las astas anteriores de ventriculos laterales.
Alteracidon morfolégica o biométrica del cerebelo.

Alteraciones ecogenicidad paréquima cerebral.

Alteraciodn circunvoluciones.

* Sospecha de infeccién fetal por Citomegalovirus (CMV), Toxoplasma, Rubeola o

Varicela por seroconversidn o presencia de signos ecograficos.

* Crecimiento Intrauterino Retardado (CIR) severo (<p3)

¢ Malformaciones extracraneales:

(@)

Anomalias faciales

11



o Cardiopatias ductus dependientes
o Rabdomiomas cardiacos.
o Signos ecograficos asociados a determinados sindromes genéticos
* Patologia hematoldgica fetal: anemia moderada y severa, trombocitopenia.
* Sijtuacién de riesgo hipdxico-isquémico
* Complicaciones de la gestacién monocorial: sindrome de transfusién feto-fetal,
restriccion del crecimiento intrauterino selectivo tipo Il-lll o exitus intradtero
de uno de los fetos.
* Consumo de toéxicos (alcohol y drogas) y farmacos anticoagulantes,

antiepilépticos, antimetabolitos y retinoides.

6.4. Técnica
6.4.1. Exploracion basica(2)(4)
A la poblacidon de bajo riesgo se realiza la exploracién basica del SNC mediante
ecografia transabdominal, entre la semana 20-22 de gestacidn e incluye la obtencién
de planos axiales. Esta exploracién debe incluir también la evaluacién de columna

vertebral en 3 planos.

Plano transventricular:

Es el plano axial mas cefdlico (figura 2). Permite la visualizacién de las astas frontales

de los ventriculos laterales, separadas a nivel medial por el cavum del septum

pellucidum (desde las 18 a 37 semanas o con un didmetro biparietal entre 44-88mm),

las astas posteriores de los ventriculos laterales y el atrio, relleno practicamente en su

totalidad por el glomus del plexo coroideo.

Es a este nivel en el que debe medirse el ventriculo (figura 3). La medicién debe
realizarse de dentro a dentro de la linea hiperecogénica generada por la pared lateral
de los ventriculos laterales y perpendicular a la misma. Su valor se mantiene estable a
lo largo del segundo y tercer trimestre de gestacion (6-8mm) y se considera patoldgico

cuando es mas de 10mm.

12



El cavum del septum pellucidum (CSP) es una cavidad llena de liquido entre dos
membranas delgadas. Al final de la gestacion se fusionan para dar lugar al septum
pellucidum. Esta estructura esta alterada en lesiones como: holoprosencefalia,
agenesia del cuerpo calloso, hidrocefalia severa, displasia septo-dptica.

La morfologia en gota de agua de los ventriculos laterales, dilatados a nivel de las astas
posteriores y puntiagudas y separadas las anteriores, junto a la ausencia del cavum son
signos indirectos de agenesia de cuerpo calloso.

Es muy importante en estos planos fijarse en la simetria entre ventriculos o en posibles

desviaciones de la linea media.

" e \ql
septum pellucidi

Figura 2. Corte transventricular. (2)

Atrio ventricular Fosa posterior

Figura 3. Mediciones incluidas en ecografia bédsica (2).

13



Plano transtalamico

Es el plano (Figura 4) utilizado para la medicion de las biometrias cefdlicas. Es

ligeramente inferior y paralelo al transventricular. Se deben ver las astas frontales de

los ventriculos laterales, el cavum del septum pellucidum, el talamo y el giro

hipocampal.

- Didmetro biparietal (DBP): distancia comprendida entre el limite externo
proximal y el interno distal del craneo.

- Perimetro cefalico (PC): contorno externo del craneo.

- Indice cefalico (IC): cociente DBP/didmetro occipito-frontal. Los limites

normales estan entre 75-85% y cifras inferiores advierten de dolicocefalia y

superiores de braquicefalia.

3//'sepum pellucid™e,
astés

télam‘o‘é-

anteriores

Figura 4. Corte transtaldmico (2)

Plano transcerebelar

En este corte (figura 5) podemos ver las astas anteriores de ventriculos laterales,

cavum del septum pellucidum, talamo, cerebelo y cisterna magna.

El cerebelo aparece formado por dos hemisferios simétricos unidos por el medio por el
vermis cerebeloso, estructura mas ecogénica que puede no estar completamente
formada antes de la semana 22 por lo que no podemos diagnosticar
hipoplasia/disgenesia de vermis antes de las 24 semanas.

El didmetro cerebelar transverso (DTC) crece 1Imm/semana desde la semana 14 a las
21 por lo que en este periodo su didmetro se corresponde a la edad gestacional.

La cisterna magna es una espacio lleno de liquido posterior al cerebelo que contiene
septos delgados que no deben ser confundidos con estructuras vasculares o quistes.

Su valor normal se mantiene estable entre 2-10mm.

14
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Figura 5. Corte trancerebelar (2)

Evaluacion columna vertebral

Es importante realizar una evaluacién de la columna vertebral fetal. En muchas
ocasiones defectos del tubo neural estan relacionados con alteraciones anatémicas
cerebrales: signo de la banana (morfologia del cerebelo), signo del limén (depresién
de los frontales), ventriculomegalia o pies equinovaros.

Hay que hacer una visién longitudinal de la columna fetal para poder descartar
anormalidades vertebrales comprobando la disposicidn, osificacién e integridad de los
procesos laterales de todas las vertebras, descartar agenesias sacras y demostrar que

la piel se encuentra intacta. Esto es recomendable hacerlo a partir de la semana 14.

Cualquier alteracién en la exploracidn bdsica del SNC fetal puede ser motivo de
derivacién para la realizacidon de una neurosonografia detallada que incluya los cortes
axiales accesorios, cortes coronales y sagitales, como también la evaluacién del

desarrollo cortical del feto (8).

6.4.2. Neurosonografia detallada(2)(4)

El potencial de la neurosonografia es superior que el de la ecografia basica
transabdominal para el estudio del desarrollo del SNC, sobre todo, destaca su utilidad
en la evaluacidn de malformaciones complejas o en aquellos casos donde la ecografia

basica nos haga sospechar de alguna anomalia.

La técnica se basa en la realizacién de planos axiales, sagitales y coronales mediante la
alineacion del transductor con las suturas y fontanelas del feto (similar a la ecografia

intracraneal neonatal) para asi poder analizar la morfologia, disposicién, ecogenicidad

15



y tamafio de las distintas estructuras craneales. Los rangos de normalidad estan entre

el p5-p95.

Sin embargo la técnica no esta exenta de dificultades ya que requiere un grado de
experiencia en el estudio ecografico del sistema nervioso central que es dificil de
adquirir, ademas esta condicionado por la edad gestacional ya que cuanto mads
avanzada estd la gestacidn la osificacion del craneo fetal es mayor y es mas dificil
acceder a todos los planos, también influye la obesidad o no de la gestante, asi como

la posicidn del feto.

En ocasiones en las que el feto se encuentra en presentacién podalica y no se puede
realizar la técnica mediante ecografia transvaginal es posible la realizacién de ecografia
transabdominal explorando a través de la sutura metdpica (lo cual es mas complicado
y consigue resultados menos satisfactorios). Incluso se puede contemplar la posibilidad

de realizar una versién externa para efectuar un abordaje transvaginal.

Planos coronales

* Corte transfrontal (figura 6 y 7): mediante la fontanela anterior podemos ver

la cisura interhemisférica, las astas anteriores de los ventriculos laterales por

delante de la rodilla del cuerpo calloso, el hueso esfenoidal y las orbitas.

in hemuaenca :

Figura 6. Cortes coronales de

Figura 7. Corte transfrontal (2
la cabeza fetal (4) g (2)

* Corte transcaudal (figura 8 y 9): a nivel de la rodilla del cuerpo calloso que

interrumpe la cisura interhemisférica y el nucleo caudado. Se identifican

también el cavum del septum pellucidum, el cortex cerebral rodeando a las

astas anteriores de los ventriculos laterales y la cisura de Silvio.
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o Medicion de las astas anteriores: diametro craneo-caudal. Su tamafio se
mantiene estable a lo largo de la gestacién (1.05 mm IC95%: 0,15-2,85)
o Espacio subaracnoideo: medicion de las distancias craneo-cortical y

seno-cortical (estable durante toda la gestacion 3.0 +/- 0.9mm).

% cuerpo callc}q‘/

—

1-,

T

\ e

Figura 8. Cortes coronales de Figura 9. Corte transcaudal (2)
la cabeza fetal (4)

* Corte transtaldmico (figura 10 y 11): a nivel de los tadlamos, se visualizan las

astas anteriores de ventriculos laterales, el cavum del septum pellucidum y en

ocasiones el tercer ventriculo.

Figura 10. Cortes coronales Figura 11. Corte transtaldmico
de la cabeza fetal (4) (2)

Corte medio: en este plano se visualiza el atrio de los ventriculos laterales y la

base del craneo con la cisterna basal en la linea media que contiene los vasos

del poligono de Willis y el quiasma dptico.
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Corte transcerebelar (figura 12 y 13): a través de la fontanela posterior

podemos ver las astas occipitales de los ventriculos laterales, la cisura

interhemisferica, los hemisferios cerebelosos, el vermis y la situacién del

tentorio.

Figura 12. Cortes coronales Figura 13. Corte trasncerebelar (2)
de la cabeza fetal (4)

Planos sagitales

Corte sagital medio (Figura 14 y 15): se obtiene a través de la sutura sagital y

permite visualizar todas las porciones del cuerpo calloso, el cavum del septum

pellucidum y a veces también el cavum vergae y cavum velum interpositum,

tercer y cuarto ventriculos, troncoencéfalo, protuberancia, vermis, fosa

posterior, tentorio. Ademas de confirmarse la presencia de cisura cingulata y

las circunvoluciones de la cara medial. En este corte se realiza la medicion de la

longitud del cuerpo calloso y la altura del vermis (Figura 16 y 17)

Figura 14. Planos sagitales de la Figura 15. Corte mediosagital (2)
cabeza fetal. (4)
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Figura 16. Altura vermis cerebelo (2) Figura 17. Longitud cuerpo calloso (2)

* Corte parasagital derecho e izquierdo (de los tres cuernos). Nos permite

visualizar los ventriculos laterales en su totalidad, plexos coroideos, tejido

periventricular y la corteza.

Figura 19 . Planos sagitales
de la cabeza fetal (4) Figura 20. Corte de los tres cuernos (2)

Es importante evaluar las circunvoluciones principales, que son la cisura de Silvio,

cingulata, parieto-occipital, calcarina y surcos convexos. (ANEXO 1)

La ecografia Doppler color puede mejorar el rendimiento diagnéstico de la prueba en
situaciones como sospecha de aneurismas o anomalias arterio-venosas, imagenes
quisticas, o imagenes heterogéneas intra o extraparenquimatosas. Del mismo modo la
ecografia 3D puede ser de utilidad a la hora de la medicidon de volimenes cefalicos y

permite la navegaciéon multiplanar (13).
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Evaluacion de la médula espinal

Se pueden usar tres tipos de planos para evaluar la integridad de la columna vertebral
fetal. La eleccidn depende de la posicién fetal.

* Plano transverso o axial: debemos realizar un barrido transversal de toda la

longitud de la columna. La morfologia varia en los diferentes niveles siendo las
toracicas y lumbares triangulares con los nucleos de osificacion rodeando el
canal neural. La primera vértebra cervical es cuadrangular y las sacras son
planas.

* Plano sagital (Figura 20): los nucleos de osificacién del cuerpo vertebral y de los
arcos posteriores forman dos lineas paralelas que convergen en el sacro. En el
segundo y tercer trimestre se puede llegar a visualizar el cono medular en el
nivel L2-L3.

* Plano coronal: la disposicion regular de los nicleos de osificacién y la presencia

de la cobertura cutdnea permite demostrar la integridad del canal neural.

-
S i~ T o
B s R

o TR

neural canal

eonus medullaris

Figura 20. Vista sagital de la columna vertebral fetal (4)
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6.5. Indicaciones de la resonancia magnética fetal
La resonancia magnética fetal es una técnica de imagen en auge, util en la valoracion
del cerebro y columna fetal que nos ayuda a realizar una diagndstico precoz de
anomalias congénitas con gran resolucion de contraste y permitiendo diferenciar
mejor que la ecografia los hallazgos patoldgicos (1). Las principales ventajas sobre la
ecografia son la mejora de la resolucién espacial, la visualizacion directa de ambos
lados del cerebro y el mayor detalle del desarrollo cerebral con el que nos muestra las
imagenes (14). Sus indicaciones son las siguientes (2) :

* Ventriculomegalia >15mm o tetracameral

* Astas anteriores de los ventriculos laterales fusionadas.

* Retraso de la maduracion cortical

* Esquizencefalia

* Hemorragia intracraneal grado Il o superior

* Sospecha de alteracién de migracién cortical

* Anomalias vasculares

* Infeccidn fetal confirmada por DNA en liquido amniético.

* Episodios de hipoxia aguda

* Diagndstico ecografico de tumoracién intracraneal

* Rabdomiomas cardiacos (comprobar/excluir signos de esclerosis tuberosa).

* Antecedentes de gestacién previa afecta de malformacién compleja (hipoplasia

pontocerebelosa, displasia cortical...)
* Opcionales si la neurosonografia no es concluyente o si hay oligoamnios,

presentacion podalica u obesidad materna (IMC>40)

La resonancia magnética fetal puede confirmar o rechazar los hallazgos encontrados
en la neurosonografia. Una reciente revisidn sistematica y metaanalisis mostrd que la
resonancia magnética fetal y la neurosonografia coincidian en un 65% de los casos, en
un 23% de los casos la resonancia magnética afiadia informacién o sospechaba de otra
patologia y en un 8% de los casos la resonancia magnética era compatible con la
normalidad. Ademads, en un 80% de los casos, la resonancia magnética fetal coincidia
con el seguimiento postnatal mientras que solamente el 54% de las neurosonografias

lo hacian. (6)
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7. Anomalias detectables mediante neurosonografia

1. Ventriculomegalia

5. Cerebelo y fosa posterior

9. Alt desarrollo cortical

2. Defectos del tubo neural

Malformacién de Dandy Walker

Proliferacion neuronal anémala

Exencefalia-anencefalia

Agenesia de vermis

-Microcefalia

Iniencefalia

Hipoplasia de vermis

-Macrocefalia

Cefalocele

Quiste de la bolsa de Blake

-Hemimegalencefalia

-Encefalocele

Megacisterna Magna

-Complejo de tuberosis esclerosa

-Meningocele

Quiste aracnoideo

Migracidn neuronal anédmala

Arnold-Chiari tipo Il

Hipoplasia de cerebelo

-Lisencefalia

3. Anomalias linea media

Rombencefalosinapsis

-Heterotopia

Agenesia de cuerpo calloso

Lesion cerebral unilateral

Anomalias de organizacion

-Agenesia de cuerpo calloso

Arnold-Chiari

-Esquizencefalia

-Agenesia parcial

6. Quistes intracraneales

Labio abierto

-Disgenesia de cuerpo calloso

Aracnoideos

Labio cerrado

Holoprosencefalia

Quiste de plexo coroideo

-Polimicrogiria

-Alobar Quistes periventriculares 10. Insultos
-Semilobar -Leucomalacia quistica Hemorragia
-Lobar -Quiste connatal -Matriz germinal

Agenesia del septum pellucidum

-Quiste subependimario

-Intraventricular

-Displasia septo-dptica Quiste porencefalico -Parénquima
Quistes de la linea media 7. Malformaciones vasculares -Cerebelo
-Quiste del veli interpositi Malformacion de la vena de galeno -Subdural

-Quiste aracnoideo

8. Infeccidn

Porencefalia

4. Tumores

Calcificaciones

Esquizencefalia

Tumor intracraneal

Septos intraventriculares

Hidranencefalia

Papiloma de plexo coroideo

Halo ecogénico periventricular

Trombosis del seno venoso dural

Lipoma pericalloso

Nddulo(s) ecogénico parenquimatoso

Nédulo ecogénico

Tabla 1. Listado de anomalias detectables mediante neurosonografia
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En la tabla anterior se exponen las anomalias que podemos detectar en el sistema
nervioso central mediante neurosonografia. Estas alteraciones no constituyen una
patologia por si mismas y en numerosas ocasiones de forma asilada no tienen (o
actualmente se desconoce) una significancia clinica clara. Realmente son marcadores
ecograficos que en determinados contextos y asociaciones deben hacernos pensar en
la posibilidad de que haya alguna patologia importante, alteracidn cromosémica
(ANEXO 2) o sindrome subyacente, y asi plantearnos (y proponer a la familia) la

posibilidad de realizar pruebas invasivas para su estudio.

Algunas de las malformaciones del sistema nervioso central potencialmente
diagnosticables en el periodo embrionario (11) y que en su gran mayoria si que tienen
una relevancia clinica significativa que justifique su busqueda y estudio son :

* Anencefalia/exencefalia: se puede diagnosticar en la ecografia del primer
trimestre si vemos la exposicion del tejido cerebral al liquido amniético por
falta de osificacién de la calota. Se observa el cerebro completo o en
desestructuracion en forma de “orejas de Mickey mouse” hasta llegar a la
anencefalia clasica con la “cara de batracio”.

* Encefalocele: constituye la herniacién del tejido cerebral y/o las meninges a
través de un defecto dseo del crdneo, normalmente en el polo occipital. Debe
realizarse después de la 12 semana. Ademas si se asocia con rifiones grandes
ecogénicos y polidactilia se debe pensar en Sindrome de Meckel-Gruber.

* Hidrocefalia: se trata de la dilatacion de los ventriculos laterales que produce
un aumento de la presién intracraneal. Se deben buscar los plexos coroideos
“colgantes” en los ventriculos laterales.

* Hidranencefalia: ausencia de los hemisferios cerebrales preservando el cerebro
medio y el cerebelo

* Holoprosencefalia: se trata de una entidad muy rara al nacimiento (1/16.000)
pero tiene una incidencia mas alta intrautero (1/250 en series de necropsias).
La mas frecuente es la forma alobar con cavidad monoventricular y tadlamos
fusionados y la semilobar con segmentacién parcial de los ventriculos vy

hemisferios cerebrales posteriores con fusidn incompleta de los tdlamos.
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Asociacidon a alteraciones graves faciales y a cromosomopatias (sobre todo
trisomia 13).

* Iniencefalia: es una malformacién incompatible con la vida, infrecuente, donde
hay defecto del foramen magnum, retroflexion forzada de la columna y
defectos abiertos de la misma.

* Espina bifida: se produce por un defecto de cierre del tubo neural,
normalmente en la zona lumbo-sacra. A partir de la semana 12-14 podemos ver
los signos ecograficos del limén y la banana.

* Higroma quistico: es una malformacion del sistema linfatico que si es
multiseptada tiene una alta asociacion (40% tiene anomalias asociadas y en un
80% el cariotipo es anormal) a cromosomopatias (sindrome de Turner, T21 y

T18) y a hidrops generalizado con mal prondstico (tasa de supervivencia 6%).

8. Resultados
Durante el afno 2018 en el Hospital Universitario Miguel Servet tuvieron lugar 3613

partos que dieron lugar a 3741 nacidos vivos.

La neurosonografia como método diagndstico de malformaciones embrionarias y
fetales fue implantado en dicho hospital en el afio 2015. En el afio 2018 fueron 64 las
gestantes que requirieron ser seguidas mediante neurosonografia por diferentes
indicaciones, todas ellas pertenecientes a las expuestas los apartados anteriores. La
mayoria de ellas, debido a que la ecografia de control de la semana 20 se habia
identificado alguna anomalia del sistema nervioso central, en otras ocasiones por
antecedentes patoldgicos, un caso por ébito fetal en gestacion gemelar y otro caso por

exposicién al virus varicela zoster.

Los datos obtenidos en dicha exploraciéon, ya sea por via abdominal o, mas
preferentemente, via transvaginal son las siguientes y se incluyen en la figura 20:
* Fecha de ultima regla, fecha de ultima regla corregida por ecografia, edad
gestacional cronolégica y edad gestacional corregida por ecografia.
* Didmetro biparietal, perimetro cefalico, indice cefalico, aspecto de la calota,

presencia de suturas y de surco caudotalamico, aspecto de la facies, presencia
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o no del labio integro, apariencia de retrognatia, distancia interorbitaria y
visualizacion de cristalinos.

Dimensiones del cavum del septum pellucidum y del tercer ventriculo. Aspecto
de los ventriculos laterales, de las paredes de los mismos y de los plexos
coroideos asi como el espacio periventricular. Medida de las astas posteriores y
anteriores.

Longitud del cuerpo calloso. Presencia o ausencia de cavum vergae o cavum del
veli interpositi.

Medida del didmetro transverso del cerebelo, altura del vermis cerebeloso y
cisterna magna y valoracién de la presencia o no del cuarto ventriculo.
Dimensiones del espacio Cortico-Craneal, Espacio Seno-Cortical. Estudio de la
sulcacion y circunvoluciones. Presencia de fisura interhemisférica, Parieto-
Occipital, Silvio, Cingulata, Calcarina, Cara Convexas.

Aspecto de la columna vertebral, visualizacién del cono medular.

Arteria cerebral Media: indice de pulsatilidad y pico sistdlico

FUR:  [21/04/2017 EG Cronol: [35 semanas + 4 dias
FUR (x eco): [20/04/2014 EG (sem x eco): | [
DBP: mm PC: mm Indice Cefalico: % Calota: |Integro

Facies: |:|_E| Labio Integro: :ﬂﬂ Retrognatia: :_E
Distancia Interorbitaria: |:[_E Cristalinos :lE

Cavum Septum Pelucidum (dejar en blanco para Ausente): mm Tercer Ventriculo: mm

Ventriculos Laterales: [:ﬂzl Paredes: :ﬂﬂ Plexos Coriodeos [:ﬂﬂ
Cono medular: :,—El Espacio Periventricular: l:ﬂa
Asta Posterior Dcha: mm [ lzda: mm Asta Anterior Dcha: mm /lzda mm

Diametro transverso cerebelo: mm Cuarto Ventriculo: |:|_|ZI Cisterna Magna: mm

Altura Vermis Cerebeloso mm Longitud Cuerpo Calloso: mm Parénquima I:HZI
Cawum Vergae :ﬂz] Cavum Veli Interpositi: :ﬂﬂ

Espacio Cortico Craneal mm Espacio Seno-Cortical; mm Sulcacién y circunvoluciones:[:ﬂﬂ

I™ Fisura Interhemisférica I Parieto-Occipital I~ Silvio I” Cingulata ™ Calcarina I Cara Convexas

Columna Vertebral: E| Nivel: [ Arteria Cerebral Media: IP: PS: cm/seg

Orientacidn Diagndstica ’

Figura 21. Plantilla de la exploracién neurosonografica en el HUMS.
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Edad gestacional

A la hora de interpretar estos datos debemos tener en consideracién que el sistema
nervioso central es el Unico érgano que se encuentra en constante cambio durante
todo el embarazo, siendo susceptible de infecciones, de agresiones externas o de
anomalias del desarrollo durante toda la gestacién aunque si que es cierto que esto es
mas frecuente que ocurra en los primeros trimestres. Por otro lado, en ocasiones,
existe un tiempo de latencia desde que se produce el daifo hasta que puede ser visible

ecograficamente.

Todo esto afiadido a que el protocolo de diagndstico prenatal establecido hoy en dia
consta de tres ecografias de control que se realizan en la semana 12, semana 20 y
semana 35 de gestacion aproximadamente (ademds del cribado combinado en el
primer o segundo trimestre y la posibilidad de realizar pruebas invasivas si fuera

necesario) nos lleva a los resultados obtenidos.

La mayor parte de los diagndsticos se realizaron entre la semana 14 y 22*®, en concreto
40 gestantes, es decir un 62,5% esto es debido a que es en este periodo cuando se
realiza la ecografia morfoldgica de la semana 20. A partir de la semana 23 se realizaron
19 neurosonografias, un 29,69%. Finalmente antes de la semana 14 tan solo se

llevaron a cabo 5 (7,81%).

Edad gestacional Edad gestacional Numero %
. <14 5 7,81
2 - 14-22*° 40 62,5

0 ﬁ | | | >22*6 19 29,69

<14 14-22+6 >23

Tabla 2. Frecuencia y porcentaje de
neurosonograffas en funciéon de edad
gestacional.

Figura 22. Frecuencia de exploraciones
neurosonograficas en funcién de la
edad gestacional.
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Interrupcién legal del embarazo

Una de las razones por las cuales en el apartado anterior se ha dividido la edad
gestacional en estos rangos es por la posibilidad de poder llevar a cabo una
interrupcion legal del embarazo (ILE). En Espafia, la Ley Organica 2/2010, de 3 de
marzo, de Salud Sexual y Reproductiva, es la que regula este aspecto como se expone

a continuacion (15):

Esta puede llevarse a cabo a peticiéon de la mujer durante las primeras catorce
semanas de gestacion siempre que se haya informado a la mujer embarazada sobre los
derechos, prestaciones y ayudas publicas de apoyo a la maternidad y que haya
transcurrido un plazo de al menos 48 horas desde la informacidn necesaria y la

realizacion de la intervencion.

Por otro lado, excepcionalmente se puede interrumpir el embarazo por causas

médicas cuando:

a) No se superen las 22 semanas de gestacién y siempre que exista grave riesgo
para la vida o la salud de la embarazada y asi conste en un dictamen emitido
con anterioridad a la intervencion por un médico especialista distinto del que la
practique o dirija. En caso de urgencia vital para la gestante puede prescindirse

del dictamen.

b) No se superen las 22 semanas y siempre que exista riesgo de graves anomalias
en el feto y asi conste en un dictamen emitido con anterioridad a la
intervencion por dos médicos especialistas distintos del que la practique o
dirija.

¢) Cuando se detecten anomalias fetales incompatibles con la vida y asi conste en
un dictamen emitido con anterioridad por un médico especialista, distinto del
gue practique la intervencién, o cuando se detecte en el feto una enfermedad
extremadamente grave e incurable en el momento del diagnéstico y asi lo

confirme un comité ético.

En este caso nos encontramos que se produjeron 14 interrupciones legales del

embarazo (21,8%).
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De las interrupciones legales del embarazo, solamente se realizaron 2 antes de la
semana 14 y fue debido a una iniencefalia y 1 feticidio selectivo debido a un acraneo
en una gestacion gemelar bicorial tras fecundacion in vitro (FIV). Tanto la iniencefalia
como el acrdneo son algunas de las malformaciones potencialmente diagnosticables

en el primer trimestre que hemos nombrado antes.

El grueso de las interrupciones legales del embarazo (10 casos), se realizaron entre la

semana 15y 23.

A partir de la semana 23 se realizaron 3 interrupciones del embarazo, una en la

semana 28 por una lisencefalia y dos en la semana 35 por hemorragias intracraneales.

En la tabla 3 se exponen las causas de ILE, si se realizé o no pruebas invasivas a las

pacientes y la edad gestacional (EG) del diagndstico

Iniencefalia 1 <14 Si
Acraneo gemelar 1 <14 Si
Hidrocefalia y huesos largos cortos 1 17 Si
Hemimegalencefalia 1 20 Si
Microftalmia-microotia-retrognatia 1 20 Si
Hiperrefringencia ventricular (CMV) 1 20 Si
Hipoplasia cerebelosa 1 20 Si (patolégica)
Agenesia de cuerpo calloso 2 20 Si
Papiloma plexos coroideos 1 20 No
Encefalocele occipital 1 21 Si
Lisencefalia 1 28 No
Hemorragia intracraneal grado IV 2 35 Si

Tabla 3. Patologias causas de ILE, edad gestacional y realizacién o no de pruebas
invasivas.
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Resonancia magnética fetal

La resonancia magnética fetal es una exploracion de imagen en auge por su alto
rendimiento en el diagndstico de anomalias congénitas cerebrales y de columna
vertebral que permite diferenciar los hallazgos con una mejor resoluciéon que la
ecografia. En el HUMS la principal indicacidn de resonancia magnética fetal es que la
neurosonografia no sea concluyente.

Entre las pacientes estudiadas se realizé resonancia magnética a 13 de ellas (20,3%)
por diferentes causas: 2 casos hemorragia intracraneal,2 casos de alteracién de la
formacién cortical (1 hemimegalencefalia y 1 lisencefalia), alteraciones en la linea
media (1 CSP pequefio, 1 agenesia del cuerpo calloso/holoprosencefalia, 1 disgenesia
del cuerpo calloso, 1 agenesia de CSP) y finalmente para ventriculomegalias

moderadas o severas (5 casos).

Patologia fetal

En la Tabla 4 y Figuras 23 y 24 podemos ver los diferentes hallazgos ecograficos
posiblemente patolégicos que se encontraron a lo largo del 2018 gracias a la
neurosonografia.

Las alteraciones mds prevalentes son las de linea media (38%) Figura 25, donde
englobamos variantes anatémicas del cavum del septum pellucidum como son el
cavum vergae, o el cavum veli interposti que no hay que confundir con lesiones
quisticas interhemisféricas ya que se ha descrito que junto a otras anomalias pueden
estar asociadas a malformaciones encefdlicas o trastornos conductuales(16); agenesia
y disgenesia (hipoplasia o hiperplasia) del cuerpo calloso y finalmente la visualizacién

del septum pellucidum pequefio (<p5).

Es importante recalcar que el cavum del septum pellucidum lo constituyen unas finas
membranas que se obliteran al final de la gestacién o periodo neonatal, que pueden
ser visualizadas a partir de la semana 16 y que siempre deberian ser visibles entre la
semana 18-37 ya que nos asegura la integridad del cuerpo calloso (17). En el estudio
hay 14 casos en los que habia dudas de la existencia del CSP porque el tamaio era <p5.
En uno de ellos la amniocentesis diagnosticd infeccidn por citomegalovirus y al
nacimiento la paciente sufrid coriorretinitis e hipoacusia profunda. A otra paciente se

le habia realizado previamente amniocentesis y se vio que el feto era portador para el
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gen de la neuofibromatosis I. Por otro lado la ecografia transfontanelar de otro recién
nacido con el CSP <p5 prenatalmente mostraba el cuerpo calloso con morfologia y
contornos lobulados, aunque neurolégicamente el desarrollo era correcto en ese
momento. Y finalmente otro caso en el que se produjo muerte fetal en embarazo
gemelar. En los demas casos posteriormente se descartd la agenesia de cuerpo

calloso.

La segunda patologia mds frecuente entre las gestantes a estudio fue la patologia
ventricular (29%) Figura 26 donde destacan por su frecuencia los casos de
ventriculomegalia leve (la mayoria de los casos se resolvieron durante la gestacion),
moderada y severa, asimetria ventricular, hidrocefalia e hiperrefringencia ventricular.
El caso de la hidrocefalia estaba asociado a huesos largos cortos y se finalizé la
gestacion, al igual que en la hiperrefringencia ventricular al constatarse la infeccién
congénita por CMV.

EL tercer grupo de patologias por frecuencia son las del cerebelo y fosa posterior (14%)
Figura 27, destacando por su frecuencia los quistes de Blake, los cuales se resolvieron
prenatalmente, 4 casos de megacisterna magna, y finalmente un solo caso de
hipoplasia cerebelosa con amniocentesis patoldgica en el que se llevé a cabo Ia
interrupcion legal del embarazo.

En cuanto a malformaciones corticales (4%), un caso de hemimegalencefalia y otro de
lisencefalia, ambos acabaron con interrupcién del embarazo. Un solo caso de
microcefalia leve (-2,7DS), con el resto de la exploracion normal, que no tuvo mas
relevancia clinica.

Igualados en cuanto a frecuencia estan los defectos del tubo neural (3%): un caso de
iniencefalia y otro caso de encefalocele occipital en los que se llevé a cabo interrupcién
del embarazo; dos casos de hemorragias intracraneales (3%) grado 3-4 (ambas en el
tercer trimestre) y otros dos casos de quistes intracraneales (3%): un quiste de plexo
coroideo de gran tamafo y otro quiste periventricular connatal.

En cuanto a patologia tumoral, tan solo un caso de papiloma de plexos coroideos en el
cual la pareja decidio realizar una interrupcién legal del embarazo.

Otras malformaciones como acrdneo, plexos coroideos muy asimétricos vy

microftalmia-microotia-retrogantia fueron casos aislados.
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Es interesante recordar que los defectos del tubo neural siempre habian sido una de
las patologias mas frecuentes. Sin embargo hoy en dia su frecuencia ha disminuido
considerablemente, probablemente influenciado por la suplementaciéon con acido
folico que se hace de forma general en las embarazadas (18). Aunque se describen dos
casos de encefalocele e iniencefalia, entre las pacientes a estudio no se diagnosticé

ninguna espina bifida.

PATOLOGIA FRECUENCIA
PATOLOGIA VENTRICULAR 19
Asimetria ventricular 5
Ventriculomegalia 12
Leve 9
Severa 1
Moderada 2
Hidrocefalia 1
Hiperrefringencia periventricular 1
MALFORMACIONES CORTICALES 3
Hemimegalencefalia 1
Lisencefalia 1
Microcefalia 1
INSULTOS 2
Hemorragia grado 3-4 2
DEFECTOS TUBO NEURAL 2
Iniencefalia 1
Encefalocele 1
CEREBELO Y FP 9
Megacistera magna 4
Hipoplasia cerebelo 1
Quiste bolsa blake 4
LINEA MEDIA 24
Quiste cavum vergae 1
Quiste cavum velum interpositi 3
Agenesia cuerpo calloso 2
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Disgenesia cuerpo calloso/hipoplasia
CSP < p5
QUISTES INTRACRANEALES

Periventriculares connatales bilaterales
Plexo coroideo de gran tamano
TUMORES

Papiloma plexo coroideo

OTROS

Acraneo

Plexos coroideos asimétricos

Microftalmia + microotia + retrognatia

= W
(9]

R R R W R R Rk RN

Tabla 4. Frecuencia de hallazgos neurosonograficos en el HUMS en 2018.
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Figura 23. Porcentajes de patologia del SNC en 2018 en el HUMS

Anomalias SNC

> I R S e S &
F &I FEFSE
SO RO SO IO
S \od NS & Q& e N
I & &S
& &

Anomalias linea media

20

15

10

0.___,_- — . — .

Cavum vergae Cavumvelum Agenesiacc Disgenesia cc
interpositi

CSP<p5

Figura 24. Frecuencia de patologias del SNC en el
HUMS en 2018.

Figura 25. Frecuencia de patologfas del linea
media en el HUMS en 2018. (CC:cuerpo calloso)
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Patologia Ventricular Patologia Cerebelo y Fosa
posterior

-

ORNWENOAN®OO

Megacistera magna Hipoplasia cerebelo Quiste bolsa blake

Figura 26. Frecuencia de patologfa ventricular en Figura 27. Frecuencia de patologias cerebelo y
el HUMS en 2018. fosa posterior en el HUMS en 2018.

El propésito inicial del trabajo era, ademas de realizar un estudio descriptivo como
hemos hecho de los hallazgos encontrados en la técnica descrita, realizar un andlisis de
la sensibilidad, especificidad, valor predictivo positivo y negativo de la prueba. Sin
embargo esto no ha sido posible debido a complicaciones como la pérdida de
pacientes que no continuaron el estudio, otras que aun no han dado a luz, o incluso
recién nacidos que no lo hicieron en el HUMS. Al tratarse un centro de referencia de
esta exploracion para otros hospitales de la comunidad de Aragdn, La Rioja y Soria, en
el Hospital Materno Infantil de Zaragoza se estudian pacientes con patologia fetal del
sistema nervioso que finalmente nacen en estas dreas de salud publica o incluso en

otros centros de medicina privada, por lo que su seguimiento resulta muy complejo.

Por otro lado, las malformaciones del sistema nervioso central, como hemos dicho en
numerosas ocasiones, pueden hacerse visibles con un periodo de latencia
relativamente largo. Los nifios ya nacidos de este estudio tienen entre 6 y 14 meses y

es posible que de haber alguna patologia subyacente no se haya manifestado todavia.

Aun con todo se ha podido acceder a la histdrica clinica de 31 pacientes a los que en la
neurosonografia se habia detectado alguna anomalia y en 10 casos la anomalia se
habia resulto en el tercer trimestre. Hay 9 casos en los que en la ecografia
transfontanelar del recién nacido fue completamente normal. Otros 8 casos de nifios
gue mantienen esa alteracibn como puede ser asimetria ventricular, leve

ventriculomegalia, o cisterna magna en los limites de la normalidad pero cuyo
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desarrollo cursa con total normalidad. Hay un caso de un nifio que presenté un quiste
de Blake que posteriormente se resolvid pero que postnatalmente se ha diagnosticado
de ventriculomegalia y cierta hipotonia, el cual esta en estudio. También se esta
estudiando un nifio con diagndstico de megacisterna magna confirmada
postnatalmente que ademds presenta hipertonia. Finalmente hay un caso de
citomegalovirus congénito en el que la paciente ha presentado coriorretinitis neonatal

e hipoacusia profunda.

9. Conclusiones

Las anomalias del sistema nervioso central son unas de las malformaciones congénitas
mas frecuentes y desde luego podrian considerarse como las mas graves debido en
parte a su poder incapacitante y sus limitadas opciones terapéuticas. Es por eso que
gran parte del diagndstico prenatal va orientado a poder diagnosticarlas lo mas
precozmente posible. En ocasiones antes incluso de la propia concepcién en familias
con alto riesgo de determinadas patologias que pueden tener un impacto significativo
en el desarrollo fetal. Es un ambito en el que se cuenta con recursos como la ecografia,
analitica sanguinea, pruebas invasivas como biopsia corial y amniocentesis, pruebas
genéticas, resonancia magnética fetal... ademas de haberse mejorado los cuidados

postnatales.

Sin embargo, - aunque no se puede obviar que el avance es importante y hace tiempo
hubiera resultado impensable poder realizar un examen tan exhaustivo del feto
mediante un ecdgrafo,- la ecografia tiene todavia muchas limitaciones. No solo
limitaciones técnicas como hemos hablado antes: el grado de osificacidon de la calota,
la presentacién fetal, las caracteristicas de la gestante... sino que todavia no se ha
conseguido una total correlacién entre los hallazgos ecograficos y la clinica, lo cual en

estas situaciones tan delicadas es fundamental.

Esto ocurre porque las anomalias del desarrollo del sistema nervioso central que se
pueden visualizar en la ecografia en muchas ocasiones no constituyen por si mismas
una patologia, y, como hemos dicho, el cerebro fetal esta en continuo desarrollo y

existen muchas variantes de la normalidad o alteraciones ecograficas que se resuelven
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espontaneamente como puede ser la ventriculomegalia, quiste de Blake, asimetria

ventricular... sin llegar nunca a producir enfermedad.

Por otro lado hay también pequefias anomalias que pueden ser indicativas de una
patologia subyacente, pero no siempre ocurre asi. Por ejemplo, en ocasiones, la
visualizacién ecografica del CSP pequeno puede hacernos pensar en una disgenesia o
agenesia de cuerpo calloso pero no es definitorio. De hecho en muchos casos
pacientes en los que se les ha visto un CSP pequefo prenatalmente, se les ha hecho
ecografia transfontanelar al nacer en el que persiste este signo y sin embargo
contindan su desarrollo completamente normal. Aun con todo, es necesario seguir
controlando a estos pacientes por el neuropediatra para comprobar que el desarrollo

neuroldgico sigue con normalidad.

Por todo ello lo mas importante cuando se encuentre alguna anomalia ecogréfica en el
estudio del sistema nervioso central es buscar la causa subyacente y hacer un

despistaje de otras patologias asociadas y de cromosomopatias.

El diagndstico prenatal en general, y en este caso la neurosonografia, en muchas
ocasiones hacen salir a la luz complejos dilemas éticos ya que al no correlacionarse
siempre los resultados ecograficos con los déficits neuroldgicos que podria tener el
futuro paciente, es muy dificil dar una informacién clara y sencilla a la familia acerca
de la gravedad del problema. En casi todas las alteraciones o patologias neuroldgicas
diagnosticadas prenatalmente existe un cierto grado de incertidumbre del futuro
desarrollo del hijo esperado. Es importante que esta informacidn se trasmita en un
entorno adecuado, con el suficiente tiempo y de forma multidisciplinar, siempre con el
apoyo de los neuropediatras o cirujanos que trataran en el futuro la patologia

detectada prenatalmente en caso de que los padres decidan continuar la gestacién.
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11. Anexos

Anexo 1
Patron de aparicion circunvoluciones (2)
Cisuras Primarias Aparece Debe de verse

Silvio 18 20
Parieto-Occipital 18 20
Calcarina 20 22
Cingulada 23 24
Surco Convexo
*Surco temporal superior 26 28
«Central
*Postcentral

Toi, A, W.S. Lister, and K.W. Fong, Ultrasound Obstet Gynecol, 2004. 24(7): p. 706-15

Anexo 2

Malformaciones y cromosomopatias asociadas (11)

Cefaloceles

Hidrocefalia

Trisomia 12

Trisomia 18

Trisomia 20 en mosaico
Monosomia X

Trisomia 13

Trisomia 18

Ventriculomegalia leve Trisomia 21

Quistes de plexos coroideos

Trisomia 21
Trisomia 18

Trisomia 9 en mosaico
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Quistes aracnoideos

Hidranencefalia

Holoprosencefalia

Agenesia de cuerpo calloso

Lisencefalia

Meganencefalia

Microcefalia

Complejo Dandy Walker

39

Sd. Maullido de gato 5p
Trisomia 18

Triploidia
Translocaciones no equilibradas
Trisomia parcial 12q 24.31
Trisomia 13

Trisomia 12

Triploidia

Trisomia 18

Trisomia 22

Trisomia 18

Trisomia 8

Trisomia 13

Deleccién 17p13.3

Sd. X fragil

Sd. Klinefelter

Trisomia 18

Trisomia 21

Sd. Maullido de gato 5p
Trisomia 13

Trisomia 18

Trisomia 13

Triploidia

Monosomia X



