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RESUMEN
Objetivo: Determinar la prevalencia de malformaciones congénitas del sistema nervioso central, diagnosticadas por ecografia
prenatal, en la Unidad de Perinatologia “Dr. Freddy Guevara Zuloaga” del Hospital Universitario de Caracas, Venezuela, en
el periodo comprendido entre 2015 y 2023.
Meétodos: Estudio retrospectivo, descriptivo, transversal. Se revisaron los registros estadisticos de la Unidad, con una poblacion
de 77 534 pacientes evaluadas, de las cuales 3075 fueron casos patologicos y se incluyeron 775 pacientes con diagnostico
ecogrdfico de malformacion congénita del sistema nervioso central.
Resultados: Entre las malformaciones congénitas detectadas, se obtuvo una prevalencia de malformaciones congénitas del
sistema nervioso central de 25,20 %, en el periodo de 9 aiios. EI mayor numero de estudios se realizé en 2016 (12 781). Las
malformaciones congénitas del sistema nervioso central mds frecuentes fueron: ventriculomegalia (190/24,7 %), Arnold Chiari
tipo Il (114/14,8 %), secuencia acrania-exencefalia (96/12,47 %,).
Conclusion: Las estructuras cerebrales principales se pueden identificar mediante ecografia al final del primer trimestre, lo que
permite el diagnostico temprano de defectos importantes como acrania, anencefalia y holoprosencefalia. A medida que avanza el
desarrollo cerebral, se pueden detectar algunos defectos del crecimiento y la diferenciacion cerebral durante las exploraciones
anatomicas de rutina del segundo trimestre.
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Prevalence of congenital malformations of the central nervous system in the
Perinatology Unit of the Hospital Universitario de Caracas.

SUMMARY
Objective: Determine the prevalence of congenital malformations of the central nervous system, diagnosed by prenatal ultrasound,
in the “Dr. Freddy Guevara Zuloaga” from the University Hospital of Caracas, Venezuela, in the period between 2015 and 2023.
Methods: Retrospective, descriptive, cross-sectional study. The statistical records of the Unit were reviewed, with a population of
77 534 patients evaluated, of which 3 075 were pathological cases and 775 patients with an ultrasound diagnosis of congenital
malformation of the central nervous system were included.
Results: Among the congenital malformations detected, a prevalence of congenital malformations of the central nervous system of
25,20% was obtained over a period of 9 years. The largest number of studies was carried out in 2016 (12,781). The most frequent
congenital central nervous system malformations were: ventriculomegaly (190/24,7%), Arnold Chiari type II (114/14,8%),
acrania-exencephaly sequence (96/12,47%,).
Conclusion: Major brain structures can be identified by ultrasound at the end of the first trimester, allowing early diagnosis of
major defects such as acrania, anencephaly, and holoprosencephaly. As brain development progresses, some defects in brain
growth and differentiation may be detected during routine second trimester anatomical scans.
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Los trastornos congénitos pueden definirse como
anomalias estructurales o funcionales que ocurren
durante la vida intrauterina. También Ilamados
defectos de nacimiento, anomalias congénitas o
malformaciones congénitas, estas afecciones se
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desarrollan prenatalmente y pueden identificarse antes
o durante el nacimiento, o mas tarde en la vida (1).
Se estima que cada afio mueren en todo el mundo
240 000 recién nacidos en los 28 dias siguientes al
nacimiento debido a trastornos congénitos. Estos pueden
contribuir a la discapacidad a largo plazo, lo que tiene
un costo significativo para las personas, las familias,
los sistemas de atencion de salud y las sociedades (2).

Aunque los trastornos congénitos pueden ser el
resultado de uno o mas factores genéticos, infecciosos,
nutricionales o ambientales, a menudo es dificil
identificar las causas exactas. Algunos trastornos
congénitos se pueden prevenir. La vacunacion, la
ingesta adecuada de acido félico o yodo mediante la
fortificacion de alimentos basicos o la administracion
de suplementos y la atencion adecuada antes y durante
el embarazo son ejemplos de métodos de prevencion

2).

Lasanomalias estructurales del sistemanervioso central
(SNC) son relativamente comunes y pueden detectarse
prenatal o posnatalmente. Las malformaciones del SNC
pueden caracterizarse en funcion de los procesos de
desarrollo que se han visto alterados, ya sea por causas
ambientales, infecciosas, disruptivas o genéticas. Los
fetos y neonatos con malformaciones del SNC deben ser
vigilados minuciosamente para detectar otras posibles
anomalias y, segin la naturaleza de la malformacion
cerebral, pueden requerir investigaciones adicionales,
como pruebas genéticas, exdmenes oftalmolédgicos,
monitoreo cardiorrespiratorio y estudios de laboratorio
de deteccion en etapa posnatal (3).

Los defectos del tubo neural son las malformaciones
del sistema nervioso central mas frecuentes; la
proporcion es de aproximadamente 1 a 2 casos por
cada 1000 nacimientos y pueden diagnosticarse en la
ecografia prenatal de rutina (4). Gracias a los recientes
avances en la tecnologia de ultrasonidos, incluido el
desarrollo de transductores de alta resolucion, mejoras

en el procesamiento de la sefial doppler color y nuevas
técnicas de escaneo, se pueden visualizar anomalias
estructurales y vasculares en los fetos (5). El examen
de ultrasonido se utiliza como la modalidad de primera
eleccion para detectar malformaciones del SNC fetal.
Se ha establecido en varios estudios que la precision
de la deteccion de la ecografia varia del 92 % al
99,7 % para las anomalias del SNC. La exploracion
de anomalias de rutina se ha convertido en parte del
seguimiento obstétrico actual (6).

METODOS

Estudio retrospectivo, descriptivo, transversal. Se
revisaron los registros estadisticos de la Unidad de
Perinatologia Dr. “Freddy Guevara Zuloaga” del
Hospital Universitario de Caracas, Venezuela, en el
periodo 2015 a 2023, con una poblacion de 77 534
pacientes evaluadas, de las cuales 3075 fueron casos
patologicos, con una muestra de 775 pacientes con
diagndstico ecografico de malformacion congénita del
SNC. Se registraron las variables y posteriormente, se
realizé el andlisis de los datos obtenidos. Los datos
fueron tabulados desde la base de datos de la Unidad
de Perinatologia Dr. “Freddy Guevara Zuloaga”.

RESULTADOS

Entre las 3075 malformaciones diagnosticadas, 775
casos correspondieron a malformaciones del SNC,
con una prevalencia general de 25,20 % de todas
las malformaciones diagnosticadas en el periodo de
9 afios. La distribucion de los casos por afio se presenta
en la tabla 1. El mayor numero de estudios se realizd
en 2016 con 12 781 estudios, de los cuales fueron
casos patoldogicos del SNC 177 (32,66 %). La mayor
prevalencia correspondi6 al afio 2020 (34,84 %).
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Tabla 1. Prevalencia de malformaciones congénitas del sistema nervioso central

, . Prevalencia de casos
Casos patologicos

Afo Pacientes evaluadas ~ Casos patologicos del SNC patolégicoo/s del SNC
(V]
2015 11 304 366 85 23,22
2016 12 781 542 177 32,66
2017 10 581 480 82 17,08
2018 7761 437 86 19,68
2019 9309 329 64 19,45
2020 4976 155 54 34,84
2021 5787 265 69 26,04
2022 6809 275 80 29,09
2023 8046 226 78 34,51
TOTAL 77 534 3075 775 25,20

SNC: sistema nervioso central

El principal hallazgo ecografico que predomind
para sospechar alguna alteracion en el SNC fue la
ventriculomegalia, con 201 casos, lo que represento
un 25,94 % de total. La mayor frecuencia se presento
en el afio 2016 (49 casos). La ventriculomegalia
no constituye un diagndstico per se, sin embargo,
constituye uno de los signos mas frecuentes, que esta
asociado a otras malformaciones o sindromes.

El primer hallazgo, en frecuencia, fueron los
defectos del tubo neural (DTN), que incluyen la
malformacion de Arnold-Chiari tipo II, la secuencia
acrania-exencefalia-anencefalia, encefalocele y sus
variantes segun su localizacion, craneorraquisquisis,
iniencefalia y el meningocele, representaron 304
casos, constituyendo el 39,22 % de todos los casos de
malformacion congénita del SNC. La malformacion
de Arnold Chiari tipo II, con 110 casos (14,19 %) fue
la mas frecuente, seguida por la secuencia acrania-
exencefalia-anencefalia con 93 (12 %) (Grafico 1).

Deigual forma, el encefalocele, segiin sulocalizacion se
clasifica en: occipital, parietal, sincipital (nasofrontal,
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Grafico 1. Distribucidn de casos defectos
del tubo neural (DTN)

nasoetmoidal, nasorbital); siendo el occipital Ia
variante mas frecuente encontrada en esta serie, con
40 casos. Con relacion al meningocele se reportaron
17 casos, siendo la localizacidon mas frecuente en el
area lumbosacra con 12 casos (Tabla 2).

Adicionalmente se lograron identificar 31 patologias
asociadas al SNC. Se agruparon entidades en una
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Tabla 2. Distribucidn de casos de malformaciones del sistema nervioso central

Patologias 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 Total %
Ventriculomegalia 35 49 18 14 19 8 12 18 28 201 2594
Arnold-Chiari tipo 11 7 24 10 6 10 14 11 14 14 110 14,19
SAEA 12 19 13 11 4 7 10 9 8 93 12,00
Malformacion Dandy Walker 4 18 5 3 3 0 4 2 6 45 5,81
Encefalocele 8 8 3 3 3 3 7 4 41 5,29
Megacisterna magna 5 5 3 4 4 4 4 4 2 35 4,52
Holoprosencefalia 1 4 6 12 3 3 0 2 3 34 4,39
Craneorraquisquisis 0 1 2 1 1 1 9 13 2 30 3,87
Microcefalia 1 23 1 1 0 1 0 0 2 29 3,74
Hipoplasia cerebelar 2 7 1 5 1 1 4 1 1 23 2,97
Agenesia de cuerpo calloso 1 5 2 1 5 3 0 2 1 20 2,58
Esquizencefalia 3 2 3 5 2 0 1 1 1 18 2,32
Meningocele 0 6 3 2 1 1 4 0 0 17 2,19
Iniencefalia 0 1 3 2 1 1 2 1 2 13 1,68
Hidranencefalia 0 1 3 3 2 0 3 0 0 12 1,55
Porencefalia 0 2 3 1 0 3 0 0 0 9 1,16
Quiste bolsa de Blake 0 0 0 3 2 0 1 0 2 8 1,03
Hemorragia intraventricular 0 0 0 2 2 0 0 2 1 7 0,90
Agenesia del cerebelo 2 0 0 0 1 3 0 0 0 6 0,77
AVG 1 0 1 1 0 0 0 1 0 4 0,52
Quiste aracnoideo 2 0 0 1 0 0 0 0 0 3 0,39
Lisencefalia 0 1 0 0 0 0 1 1 0 3 0,39
Agenesia de CSP 0 0 0 1 0 0 0 1 0 2 0,26
LOE cerebelar 0 0 2 0 0 0 0 0 0 2 0,26
PPC 0 0 0 2 0 0 0 0 0 2 0,26
CPV 0 0 0 2 0 0 0 0 0 2 0,26
Quiste interhemisférico 0 0 0 1 0 1 0 0 0 2 0,26
Quiste plexo coroides 0 0 0 0 0 0 0 0 1 1 0,13
Craneosinostosis 0 0 0 0 0 0 0 1 0 1 0,13
Tumor intracraneal 1 0 0 0 0 0 0 0 0 1 0,13
Microgiria 0 1 0 0 0 0 0 0 0 1 0,13
TOTAL 85 177 82 86 64 54 69 80 78 775 100

SAEA: secuencia acrania-exencefalia-anencefalia; AVG: Aneurisma de la vena de Galeno; CSP: cavum del septum pellucidum;
LOE: lesion ocupacion de espacio; PPC: papiloma de plexos coroideos; CPV: calcificaciones periventriculares

categoria como la holoprosencefalia, en sus tres formas lobar, semilobar y alobar; patologias del cerebelo,
clasicas en funcion de sus caracteristicas anatomicas: patologias destructivas y de migracion neuronal.
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DISCUSION

Las malformaciones congénitas se han convertido en
un importante problema de salud publica debido a su
contribucion a la mortalidad y morbilidad de recién
nacidos ¢ infantiles (7). Del total de estudios (77 534),
en 3075 fueron diagnosticadas malformaciones, con
una prevalencia general de 3,96 %, datos que coinciden
aproximadamente con lo reportado por Patel y Adhia
(8), quienes describen la prevalencia mundial de
malformaciones congénitas alrededor del 2 % a 3 %.

Se diagnosticaron 775 anomalias del SNC, lo que
representd una prevalencia de 25,20 % de todos los casos
patolégicos diagnosticados, similar a lo reportado por
Siddesh y cols. (9) con relacion al sistema mas frecuente
afectadoy diagnosticado. Entre ellos, la ventriculomegalia
con 201 casos (25,94 %) fue la més comun de todas las
malformaciones del SNC, que coincide con estudios de
Ozkan y cols. (10), Molinay cols. (11), Tan y cols. (12)
y Enriquez-Vera y cols. (13), en cuanto a la patologia que
predomind, pero al comparar con Hadzagi¢-Catibusi¢ y
cols. (14), Eke y cols. (15), Siddesh (9) y cols. y Garne
y cols. (16), se encontr6 que los resultados obtenidos por
estos grupos, la patologia que ocup6 alta frecuencia fueron
los defectos del tubo neural, la espina bifida, la secuencia
acrania-anencefalia y la anencefalia respectivamente.

La incidencia de anomalias del sistema nervioso central
aument6 en 2016 a 15,4 por 10 000 nacimientos, tras el
inicio de la epidemia de Zika en América Latina, lo cual se
relaciona con los 27 casos de microcefalia diagnosticados
en esta serie, donde 23 casos ocurrieron en 2016 (17, 18).

Los defectos del tubo neural (DTN) constituyen la
principal patologia diagnosticada durante este periodo,
similar a lo reportado en sus series por Hadzagic-
Catibusi¢ y cols. (14), Eke y cols. (15), Siddesh y cols.
(9) y Garne y cols. (16), donde los DTN constituyeron la
primera causa de malformaciones congénitas del SNC.
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CONCLUSION

Se ha demostrado la influencia de diferentes factores
de riesgo para malformaciones congénitas, entre ellos,
las infecciones maternas, como sifilis, zika, rubéola, las
carencias de yodo y folatos, la exposicion materna a
determinados plaguicidas y otros productos quimicos,
asi como a ciertos medicamentos, al alcohol, el tabaco,
las sustancias psicoactivas y la radiacion. También la
mayoria de las afecciones congénitas estan relacionadas
con el estado nutricional de la madre y las condiciones
socioecondmicas.

Lasestructuras cerebrales principales se pueden identificar
mediante ecografia al final del primer trimestre, lo que
permite el diagndstico temprano de defectos importantes
como acrania, anencefalia y holoprosencefalia. A medida
que avanza el desarrollo cerebral, se pueden detectar
algunos defectos del crecimiento y la diferenciacion
cerebral durante las exploraciones anatomicas de rutina
del segundo trimestre.

Resalta la importancia del uso de la ecosonografia
para el diagnostico de patologias fetales, ademas que
lo que compete al sistema nervioso fetal, la curva de
aprendizaje y el tamafio del 6rgano facilitan la evaluacion
y determinacion de las patologias. Se acota que la
ventriculomegalia no constituye un diagnostico per se, sin
embargo, constituye uno de los hallazgos mas frecuentes,
que esta asociado a otras malformaciones o sindromes.
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