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RESUMEN

Fundamento: la hidranencefalia es la ausencia total o casi total de los hemisferios cerebrales
con persistencia de liquido cefalorraquideo, que afecta a individuos de todo el mundo sin importar su gé-
nero u origen étnico. No existe un tratamiento eficaz y curativo y la gran mayoria de los pacientes mue-
ren antes de alcanzar el tercer afio de vida, aunque en algunas excepciones pueden llegar a la mayoria
de edad, donde se requiere siempre del apoyo multidisciplinario.

Objetivo: presentar el caso de un varon adolescente con hidranencefalia congénita.
Caso clinico: paciente masculino de 11 afos de edad ingresado en el centro a los cinco afios
referido como holoprosencefalia. Fue obtenido por cesarea a las 38 semanas de gestacidon por ruptura de
membranas con somatometria normal y Apgar de cinco, requiri6 maniobras de reanimacién neonatal
avanzada. A los 30 dias su perimetro cefalico aumentd a 39 cm, siguié en aumento hasta alcanzar los 54
cm a los 6 meses de edad. No presentd control cefalico ni control del tronco, tampoco fue capaz de reali-
zar bipedestacion, ni desarrolld lenguaje ni emisidn de sonidos. Una tomografia cerebral realizada a su
ingreso al centro reveld islotes de parénquima cerebral con meninges y linea media, lo que correspondid
a una hidranencefalia. Se presentd el caso por la baja frecuencia que, los pacientes con hidranencefalia
alcanzan la adolescencia.

Conclusiones: |la hidranencefalia es una enfermedad que suele ser letal, y los casos que logran
sobrevivir tienen secuelas neuroldgicas graves y discapacitantes. Aunque se conocen algunos sindromes
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genéticos asociados a hidranencefalia, la mayoria de los casos son esporadicos y sin manifestaciones ex-
ternas al sistema nervioso central. Si bien, la esperanza de que el caso presentado muestre mayores
avances en su desarrollo neuroldgico no es alentadora, las terapias fisica, ocupacional y pulmonar pue-

den permitir una mejor calidad de vida.

DeCS: HIDRANENCEFALIA; PARALISIS CEREBRAL; ESPASTICIDAD MUSCULA; NINO; INFOR-
MES DE CASOS.

ABSTRACT

Background: hydranencephaly is the total or almost total absence of the cerebral hemispheres
with persistent cerebrospinal fluid, which affects individuals around the world regardless of gender or
ethnicity. There is no effective and curative treatment, and most patients die before reaching the third
year of life, although some exceptions can come of age, always requiring multidisciplinary support.
Objective: to present the case of an adolescent male with congenital hydranencephaly.

Clinical case: a 11-year-old male from 11 who was admitted at the age of 5 referred to as holoprosen-
cephaly. He was born by caesarean section at 38 weeks of gestation due to rupture of membranes with
normal somatometry and Apgar 5, requiring advanced neonatal resuscitation maneuvers. At 30 days
head circumference increased to 39 cm and was increasing, reaching 54 cm at 6 months of age. The pa-
tient has no control head and trunk, and he was not capable of bipedalism, or developed language or
sound emission. A brain scan performed on admission revealed brain parenchyma islets and meninges,
corresponding to hydranencephaly. The case is presented by the infrequency with which patients reach
adolescence.

Conclusions: hydranencephaly is a disease that is usually fatal, and cases that survive have
severe and disabling neurological sequeles. Although some genetic syndromes associated with hydranen-
cephaly are known, most cases are usually sporadic with no other manifestations. Though the hope that
the case presented shows greater progress in their neurological development is not encouraging, physi-

cal, occupational and pulmonary therapy may allow better quality of life.

DeCS: HYDRANENCEPHALY; CEREBRAL PALSY; MUSCLE SPASTICITY; CHILD; CASE REPORTS.

INTRODUCCION

La hidranencefalia (HE) es una condicidon congé- una predisposicién por género o grupo étnico. *
nita, esporadica, con una causa no del todo El padecimiento fue descrito por Breschet en la
comprendida la cual se presenta con una fre- segunda década del siglo XIX; al principio nom-
cuencia de 1/10 000 nacidos vivos, sin existir brado como anencefalia hidrocefalica
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o hidroanencefalia por Cruveilhier y por ultimo
se denomind como hidranencefalia por Kluge y
Spielmayer segln citan Gardea-Loera G, et al, 2
y Pavone P, et al. 3

Esta enfermedad esta definida como la ausencia
completa, o casi completa de los hemisferios ce-
rebrales con la presencia de liquido cefalorraqui-
deo ocupando la boveda craneal, donde se repe-
tan los tdlamos, pedunculos cerebrales y cerebe-
lo. >* No hay un tratamiento curativo para estos
pacientes, y la muerte ocurre por lo general an-
tes de los tres afios de vida, algunos pacientes
alcanzan edades mayores y requirien en todos
los casos terapia fisica, medidas de soporte y
apoyo multidisciplinario. En el reporte se presen-
to el caso de un adolescente con diagndstico de
HE congénita el cual tiene seis aflos de segui-
miento y tratamiento con fisioterapia rehabilita-

dora.

CASO CLINICO

Masculino de 11 afios de edad, quien fue recibi-
do en el centro a los cinco afios y dos meses de
edad como holoprosencefalia, crisis convulsivas
y cuadriparesia espastica, con los antecedentes
de ser producto de cuarta gestacion de padres
no consanguineos, madre de 37 afios de edad y
padre de 39 afios al momento del nacimiento del
propositus. Ninguno de los padres presentaba
enfermedades crénico-degenerativas concomi-
tantes. En la familia materna existia el antece-
dente familiar de segundo grado de consanguini-
dad con hidrocefalia, ano imperforado, pie
equino-varo y un integrante de la familia finado

en la infancia por sospecha de error innato del

metabolismo, el cual no pudo ser determinado.
El paciente tuvo un control prenatal normal sin
eventos adversos de importancia y fue obtenido
mediante cesdrea a las 38 semanas de gestacion
por ruptura de membranas, con un peso de 2
850 gramos, talla de 52 cm y perimetro cefélico
de 33 cm al nacimiento, tuvo Apgar de cinco,
requiri6 maniobras de reanimaciéon neonatal
avanzada. Egresado a las 48 horas de vida en
binomio madre-hijo sano. Inicia manifestaciones
clinicas a los 30 dias de edad, con aumento del
perimetro cefalico a 39 cm, el cual aumento con
rapidez hasta llegar a 54 cm a los seis meses de
vida. No presentd control cefdlico ni control de
tronco, tampoco fue capaz de realizar bipedesta-
cion, ni desarrollé lenguaje ni emisién de soni-
dos. Mostrd crisis convulsivas tipo espasmos de
los tres a cinco afios de edad.

En la actualidad el paciente acude a las consul-
tas en silla de ruedas empujada por familiares
(figura 1a y figura 1b), en actitud forzada por
padecimiento de fondo, tiene discreto segui-
miento de estimulo luminoso, presenta sonrisa
social, con control de cuello regular y nulo con-
trol de tronco, con escoliosis dextroconvexa dor-
solumbar; tiene tono muscular espastico grado
tres en escala de Ashworth > ® y grado dos en
escala de Tardieu &7 para miembros toracicos, y
grado dos de Ashworth y uno de Tardieu para
miembros pélvicos, que se traduce como nulo
control volitivo en las cuatro extremidades; re-
flejos miotdticos exaltados, cadera izquierda lu-
xada con Crowe tipo IV 8 Crédneo macrocéfalo
con pupilas isocéricas hiporrefléxicas. Conductos
auditivos externos estenoticos. Cuello simétrico
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con toérax normolineo, sin anomalias cardiorres-
piratorias, con abdomen globoso, depresible, no
doloroso y peristalsis presente, genitales de
acuerdo a edad y género. Sus valores de citolo-
gia sanguinea han estado dentro de los pardme-
tros de normalidad, asi como los perfiles tiroi-
deos, hepatico y de inmunoglobulinas séricas,
estas Ultimas realizadas por cuadros frecuentes
de bronquitis y enteritis que ceden con antimi-
crobianos. Tiene cariotipo 46 XY con 25 metafa-
ses de lectura a una resolucion de 450 bandas.
Los potenciales evocados auditivos de tallo cere-
bral reportan un defecto severo de la conduccién
de la via auditiva bilateral desde nervio periféri-
co hasta tallo cerebral, que se traduce en hipoa-
cusia profunda. Ultrasonografia abdominal no
muestra alteraciones. La electroencefalografia
revela disfuncién corticosubcortical. La tomogra-
fia cerebral muestra islotes de parénquima cere-
bral con meninges y linea media, lo que corres-
ponde a HE (figura 2).

Es manejo con electroestimulacién para muscu-

los erectores de columna y para disminuir la es-
pasticidad en biceps braquiales, terapia ocupa-
cional para conservar movimientos de las articu-
laciones de las manos, hidroterapia para neuro-
estimulacion y disminucion de tono muscular,
mecanoterapia con movilizacion de extremida-
des excepto de cadera izquierda y terapia de
estimulacion multiple sensorial-perceptual para
sonidos, colores y texturas. Se ha manejado con
diversos esquemas de aplicacion de toxina botu-
linica tipo A diluida en solucion fisioldgica para
musculos pectoral mayor, deltoides anterior,
porcién corta de biceps braquial, palmar mayor,
cubital anterior, gemelo medial y lateral, séleo y
recto anterior de cuadriceps, todos de forma bi-
lateral.

Se definié como diagnéstico final de HE y parali-
sis cerebral grado V en el Sistema de clasifica-
cion de la funcién motora gruesa (GMFCS) para
nifos de 6 a 12 afos. El paciente acude con re-

gularidad al centro para continuar apoyo de fi-

sioterapia. °

Figura 1. a) y b) Facies del paciente con hidranencefalia

de frente y lateral, que resalta el aspecto macrocéfalo
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Figura 2. Imagen de tomografia cerebral

donde se evidencia la ausencia de hemisferios cerebrales

DISCUSION

La HE es una condicién congénita que en la ma-
yoria de los casos suele ser letal, sin embargo,
los casos que logran sobrevivir presentan com-
plicaciones neurolégicas debido al compromiso
del sistema nervioso central. Si bien, se ha do-
cumentado la HE como parte importante de al-
gunos sindromes genéticos (tabla 1).

El caso que se presentd no revela datos de en-
fermedad concomitante; ademas, la mayoria de
los casos de HE son atribuibles a causas am-
bientales, por lo general infecciosas o por posi-
bles eventos adversos en el desarrollo vascular,
como la oclusion fetal de las arterias carotidas;
419 3unque no se descarta que en proximas ge-
neraciones las causas infecciosas sean mayores
debido al brote de virus Zika que asola a las
Américas, como evidenciaron Sarno M, et al. 1!

Algo por resaltar es que la mayoria de los repor-

tes muestran bajas expectativas de vida, con

decesos antes de los tres afios de edad !?, y son

pocos quienes logran tener una sobrevida hasta
la adolescencia, esto debido no sdlo a la integri-
dad de las estructuras que conforman el tallo
cerebral, sino que también influyen los cuidados
ofrecidos por la terapia fisica y la terapia respi-
ratoria, que deben ser constantes durante la vi-
da del paciente, esta forma de tratamiento aun-
gue no esta estandarizada, también la reco-

3 en su revision de

mienda Pavone P, et al,
2014.

A consideracion de los autores, no se identifican
registros latinoamericanos que muestren pacien-
tes adolescentes con HE, y en México resalta un
paciente en etapa de pubertad reportado por

Gardea-Loera G y Velazco-Campos M 2 en su

serie de casos.
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Tabla 1. Comparacion de las caracteristicas de distintos
sindromes asociados a hidranencefalia congénita
Microhidranencefalia Hidranencefalia con Hidranencefalia tipo

Displasia/Aplasia Fowler
Renal

#OMIM 605013 236500 225790

Herencia Autosdomica recesiva Autosomica recesiva Autosdmica recesiva

Gen NDE1 No identificado FLVCRZ

Locus 16p13.3-pl12.1 No identificado 14q24.3

Hidranencefalia X X X

Cerebelo X X

hipoplasico

Retraso psicomotor X X X

sSeVero

Estatura baja X

Macrocefalia X X

Artrogriposis X X

Extremidades Pie equinovaro Sindactilia de manos o

pies

Atrofia muscular X X

Manifestaciones de Automutilacion

conducta

Manifestaciones Polihidramnios

prenatales Parto prematuro

Otras anomalias Exoftalmos Rifiones hipoplasicos Proliferacion vascular

del fenotipo Aplasia/displasia renal en la retina
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