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RESUMEN

Introduccion: Los defectos del tubo neural son una de las malformaciones congénitas mas frecuentes cuya incidencia a nivel mundial se estima en 1 de cada
1000 nacidos vivos. El objetivo fue describir las caracteristicas de los recién nacidos con defectos del tubo neural (DTN) en un hospital referencial de la ciudad
de Lima. Material y Métodos: Estudio descriptivo-retrospectivo en recién nacidos con DTN atendidos en el Hospital Guillermo Almenara Irigoyen en el
periodo 2005-2012. Se recolecto la informacion a partir de la revision de historias clinicas. Los datos fueron vaciados y analizados con el programa SPSSv17.
Resultados: Se registraron 63 casos. La espina bifida fue el DTN mds frecuente seguido de cefalocele y anencefalia. El 95% de los casos de DTN fue no
sindrémico. El mielomeningocele fue el DTN mas frecuente (64%),su localizacion mds frecuente fue la lumbosacra (60%) y se asocio a hidrocefalia y
paraparesia en mds del 90% de los casos. Otros problemas encontrados en pacientes con mielomenigocele fueron: infecciones urinarias recurrentes, vejiga
neurogénica, escoliosis, hemivértebras, reflujo vesicoureteral, ectasia pielocalicial/hidronefrosis, enfermedad renal cronica, coxa valga/displasia congénita
de cadera y malformaciones del sistema nervioso central. El cefalocele represento el 11% de los defectos del tubo neural, su localizacion mds frecuente fue
occipital (58%)y se asocié a hipertonia, estrabismo y microcefalia. Conclusiones: Los DTN presentan una morbilidad y discapacidad cronica importantes,
por lo que requieren un manejo multidisciplinario. La prevencion con la suplementacion periconcepcional de dcido folico es la medida mds eficaz para su
prevencion.

Palabras Clave: Defectos del Tubo Neural, Mielomeningocele, Encefalocele, Malformacion congénita.

ABSTRACT

Introduction: Neural tube defects are one of the most common congenital malformations. The worldwide incidence is estimated at 1 in 1000 ewborns. The
main goal of the study was to describe the clinical features of infants affected of neural tube defects (NTDs) in a reference hospital in Lima. Material And
Methods: Retrospective descriptive study in newborns with NTD, at the Guillermo Almenara Irigoyen Hospital during the period 2005-2012. Information from
the medical record was collected. The data was analyzed in the Microsoft Excel program. Results: We collected 63 cases. Spina bifida was the most frequent
defect, followed by cephalocele and anencephaly. The 95% of cases were non-syndromic NTD. Myelomeningocele was the most common NTD (64%), the most
[frequent location was the lumbosacral (60%) and it was associated with paraparesia and hydrocephalus in 90% of cases. Other problems detected in patients
with myelomeningocele were: recurrent urinary tract infections, neurogenic bladder, scoliosis, hemivertebrae, vesicoureteral reflux, pielocalicial /
hydronephrosis ectasia, chronic renal disease, coxa valga / hip dysplasia and congenital malformations of the central nervous system. The cephalocele
represented 11% of neural tube defects, the most common location was occipital (58%) and it was associated with hypertonia, strabismus, and microcephaly.
Conclusions: NTD exhibit significant morbidity and chronic disability, thus requiring multidisciplinary management. Prevention with periconceptional folic
acid supplementation is the most effective prevention measure.

Keywords: Neural tube defects, myelomeningocele, encephalocele, congenital malformation.

INTRODUCCION DTN, probablemente después de la deficiencia de acido fdlico.

Otros factores de riesgo reportados son el uso de drogas

Los defectos del tubo neural (DTN) son un grupode
malformaciones congénitas producidas por una falla en el
proceso de neurulaciondurante el desarrollo embrionario,
alrededor de la tercera a cuarta semana post-concepcional (1).
Representan una de las malformaciones congénitas severas mas
frecuentes en recién nacidos y una causa importante de
morbilidad y mortalidad neonatal. La incidencia mundial es de 1
en 1000 nacidos vivos, pudiendo variaren funcion delarea
geografica, el tiempo y ciertas caracteristicas demograficas
maternas. En el Pert se ha reportado una incidencia global de
defectos del tubo neural de 1 en 1000 nacidos vivos, siendo de
8,3/10 000para la espina bifida, 5,1/10 000 para la anencefalia y
0,2/10 000 para el encefalocele(2,3).

La etiologia es multifactorial, producto de la interaccién de
multiples genes con los factores ambientales (figura 1). Los
factores genéticos juegan un rol importante, siendo el
polimorfismo C677Tdel gen de la enzima
metilentetrahidrofolato reductasa (MTHFR) y el polimorfismo
A66G del gen de la metionina sintasa reductasa
(MTRR),considerados como factores de riesgo materno para
defectos del tubo neural.Se han postulado otros genes candidatos,
relacionados con el metabolismo del acido folico. Los factores
ambientales ambientales documentados incluyen diferencias
geograficas, socioeconomicas y raciales (4,5,6). La diabetes
materna ha sido implicada como el segundo factor causante de

antiepilépticas, la edad materna extrema, la presencia de
sindrome metabdlico y obesidad materna, fiebre durante el
primer trimestre, bajo nivel socioecondmico y consumo de
alcohol y tabaco(5,7).

Los defectos del tubo neural se clasifican de acuerdo a su
localizacion y severidad en anencefalia, cefalocele yespina
bifida, esta ultima incluye el meningocele, el mielomeningocele.
La anencefalia es causada por una falla en la fusién de la porcion
craneal del tubo neural, con la resultante ausencia total o parcial
del cerebro neurocraneo y piel. La espina bifida es causada por
una falla en la fusién de la porcion caudal del tubo neural y la
posterior herniacion de los elementos vertebrales. El
mielomeningocele o también llamado espina bifida quistica, es el
tipo mas comiin de espina bifida (90%), consiste en la herniacion
de meninges y médula espinal a través del defecto espinal. Su
localizacion mas frecuente es la region lumbosacra y se asocia
con frecuencia a malformacién de Arnold Chiari tipo II con la
consiguiente hidrocefalia. ElI meningoceleconsiste en la
herniacién sélo de las meninges y no de la médula espinal, puede
contener algunos elementos neurales como raices nerviosas y se
encuentra cubierto con piel normal. El Cefalocele es una lesion
quistica craneal que contiene la herniacion de meninges y parte
del cerebro (encefalocele o meningoencefalocele) o solo
meninges (meningocele craneal) a través de un defecto en el
craneo, generalmente se ubica en la linea media y se localiza con
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frecuencia en el area occipital. Existen otras formas menos
frecuentes y mas complejas como la craneoraquisquisis
(anencefalia con espina bifida contigua) y la iniencefalia
caracterizada por una marcada retroflexion de la espina cervical y
ausencia de cuello, pudiendo o no estar acompaiiada de
encefalocele o espina bifida posterior (figura 2) (1).

La mayoria de los DTN son de ocurrencia esporadica, con un
patron de herencia multifactorial o poligénico. Existen DTN
asociados a otros sindromes genéticos (DTN sindromicos), entre
ellos anomalias cromosdmicas, como la trisomia 21, 13 y 18,
entre otros, pero que representan menos del 10% del total (8).

El costo social y economico en este tipo de defectos es alto, pues
en la mayoria de los casos requieren de intervenciones tempranas,
manejo de complicaciones y terapia fisica permamente (3,9).

Esta demostrado que la suplementacion con acido folico en forma
preconcepcional y durante el primer trimestre del embarazo
disminuye el riesgo y la recurrencia de DTN, pudiendo prevenir
hasta el 70% de los defectos del tubo neural no sindrémicos con
una dosis de 0.4mg diaria. Los programas de fortificacion
obligatoria han reducido substancialmente la incidencia de DTN
en Estados Unidos y Canada (5,10,11).

El objetivo del presente estudio fue describir las caracteristicas
clinicas de los recién nacidos con defectos del tubo neural
atendidos en el Hospital Guillermo Almenara Irigoyen de
EsSalud, Lima en el periodo 2005-2012, dado que los defectos
del tubo neural representan una de las malformaciones
congénitas mas frecuentes, y constituyen un problema de salud
publica que repercute notoriamente en la familia y la sociedad,
puesto que su tratamiento y el manejo de las secuelas generan un
alto gasto en salud. Asimismo, las consecuencias en la familia y
en el paciente que padece la enfermedad son importantes en razon
al tiempo, gasto y dependencia del paciente, pues los pacientes
son usuarios crénicos de los servicios asistenciales del hospital,
requieren mas de una intervencion quirirgica y controles
médicos periddicos multidisciplinarios, ademds de
hospitalizaciones por aparicion de alguna complicacion por la
misma enfermedad en el transcurso de su desarrollo (9).

MATERIALY METODO

El presente estudio es de tipo descriptivo y el disefio retrospectivo
y transversal. La poblacion de estudio estuvo constituida por el
total de pacientes con defectos del tubo neural atendidos en el
Hospital Guillermo Almenara Irigoyen en el periodo 2005-2012.
Posterior a la aprobacion del estudio por el comité de
Investigacion del Hospital Guillermo Almenara Irigoyen. Se
coordind con la Oficina de Estadistica e Informatica, para la
obtencion del marco muestral, mediante la busqueda
depacienteen el sistema de gestion hospitalaria. Los criterios de
busqueda fueron pacientes hospitalizados y dados de alta con
diagnostico CIE-10 entre los cddigos Q00-Q07. Se revisaron las
historias y se seleccionaron aquellos casos con diagnostico de
defecto del tubo neural confirmado. Se excluyeron los casos
cuyas historias clinicas no se encontraron o cuya informacion
clinica estuvo muy incompleta. Los casos registrados fueron un
total de 67, los mismos que fueron considerados para el analisis.
Las variables de estudio fueron: tipo de defecto del tubo neural,
edad materna, grado de instruccién, nimero de gestacion, peso
del recién nacido, edad gestacional, localizacion del defecto,
anomalias y complicaciones asociadas.Para el recojo de la
informacion se utilizéo una ficha de recoleccion de datos de
elaboracion propia, donde se incluyeron las variables de estudio.
Los datos fueron vaciados al programa Excel y posteriormente
analizados.Parala descripcion de los datos cuantitativos se utilizo
medidas de tendencia central y de dispersiéon, mientras que para
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los datos cualitativos se utilizo tablas de doble entrada.
RESULTADOS

Durante los cuarenta afios de estudio (1972 a 2011) en el hospital
Hipolito Unanue de Tacna, egresaron 19 276 nifios menores de 15
afios del Servicio de Pediatria, de los cuales 923 presentaron el
diagndstico de Tuberculosis, teniendo una frecuencia global para
este periodo de 4,8 por 100 egresos; esta frecuencia fue mayor en
el tercer quinquenio durante los afios 1982 a 1986 con 9,6% y
menor en el ultimo quinquenio durante los afios 2007 a 2011 con
0,4%. La frecuencia mas elevada se presentd en el aflo 1986 con
12,2% que corresponden a 62 casos, observandose una reduccion
progresivay marcada a partir del afio 1986 (Tablay Figura 1).

Se registraron 63 casos de los cuales el 48% (30/63)
correspondieron al sexo masculino y el 52% (33/63) al sexo
femenino. El defecto del tubo neural mas frecuente fue el
mielomeningocele (64%), seguido de meningocele (22%),
encefalocele (11%) y anencefalia (3%) (Figura 3).

La edad de la madre, predomind en el rango de 30 a 39 afios
(64%). El nivel de instruccion de la madre fue superior en la
mayoria de los casos (47%) y seguido de instruccion secundaria
(43%).E130% fueron producto de primera gestacion. La mayoria
era producto de segunda gestacion (38%). El peso del recién
nacido fue adecuado en el 77% de los pacientes. El bajo peso al
nacer y la macrosomia estuvieron presentes en el 13 y 10%
respectivamente. E1 56% de los recién nacidos fueron a término y
el 21% pre-término (Tabla 1).

De acuerdo al tipo de lesion: El cefalocele (7/63), la localizacion
mas frecuente fue la occipital (58%), seguido de nasoetmoidal
(14%), frontoparietal (14%) yfrontal (14%). En los casos de
mielomeningocele (40/63), lalocalizacion en orden de frecuencia
fue lumbosacra (60%), dorsolumbar (25%) ylumbar (15%).En
los casos de meningocele (14/63), el orden de localizacion fue
lumbosacra (79%), sacra (14%) y lumbar (7%) (Tabla 2).

Los problemas asociados al mielomeningocele fueron
hidrocefalia en el 98% (39/40), paraparesia en el 95% (38/40) y
pie bot en el 73% (29/40). Mientras que el meningocele se asocid
a paraparesia en el 14% (2/14) y pie bot en el 7% (1/14), ningtn
caso se asocio a hidrocefalia (Figura 4).

En la tabla 3 se describen otros problemas asociados a
meningocele y mielomeningocele. Entre ellos se detectaron
lipoma intraraquideos,anomalias deltracto genitourinario,
anomalias esqueléticas, anomalias gastrointestinales, anomalias
del sistema nervioso, entre otros. E1 95% de los casos de DTN
fueron no sindrémicos. El 5% restante se asociaron a displasia
espondilocostal, un defecto genético caracterizado por la
presencia de malformaciones vertebrales y costales severas.
Respecto a los cefaloceles, los problemas asociados estuvieron
presentes en el 71% de los pacientes. La hipertonia y el
estrabismo se reportaron en el 43% (3/7), la microcefalia en el
29% (2/7).0tros defectos asociados fueron dismorfia facial (1/7)
y micropene (1/7).
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Figura 2
Clasificacion de los defectos del tubo neural
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Figura 3
Tipo de defecto del tubo neural

Tabla 1
Caracteristicas clinicas de los recién nacidos con defectos del tubo
neural.

Defectos del tubo neural

- Anencefalia 2 3%
- Encefalocele 7 1%
- Meningocele 14 22%
- Mielomeningocele 40 64%
Sexo
- Masculino 30 44%
- Femenino 33 52%
Edad Materna
- <20 2 4%
- 20-29 13 23%
- 30-34 23 41%
- 35-39 13 23%
- 40+ 5 9%
Grado de instruccion materno
- Primaria 4 9%
- Secundaria 19 43%
- Superior 21 47%
Nro de gestacion
-1 17 30%
-2 21 38%
- 3+ 18 32%
Peso de recién nacido
- <2500 gr 8 13%
- 2500-3999 gr 46 7%
- 4000+ gr 6 10%
Edad gestacional
- <37 semanas 1 21%
- 37-39 semanas 29 56%
- 40+ semanas 12 23%

Figura 4
Problemas asociados a la espina bifida

Tabla 2
Localizacion del defecto encefalocele y espina bifida

Encefalocele (7/63)

1 14%

- Nasoetmoidal

- Frontal . R

- Frontoparietal 1 14%

- Occipital 4 58%
Mielomeningocele (40/63) 10 25%

= Dorsolumbar

S Lun‘balrln 6 15%

- Lumbosacro 24 60%
Meningocele (14/63) 1 7%

- Lumbar

- L:nbo;m:'o 11 79%

- Sacro 2 14%

Tabla 3
Otros problemas asociados a Espina bifida

Nro. % Nro. %
Lipoma intraraquideo 10 71 0 0
Anomalias Genifourinarias
ITU recurrente 5 36 2] 23
Veiiga neurogénica 6 43 20 50
Refluio Vesicoureteral 2 14 1 3
Ectasia pielocalicial 4 29 1 28
Doble sistema pielocalicial 1 7 0 0
Rifién en herradura 0 0 2 5
Enfermedad Renal crénica 2 14 3 8
Criptorauidea 0 0 2 5
Anomalias Esqueléticas
Escoliosis 5 36 9 23
Hemivértebra 1 7 3 8
Displasia espondilocostal* 0 0 2 5
Coxa valga — DCC' 2 14 12 30
Polidactilia 0 0 1 3
Anomalfas Neuroldgicas
Anclaie medular 3 21 2 5
Convulsiones 0 0 3 8
Otras Malformaciones SNC? 1 7 7 18
Hipoacusia coclear bilateral 0 0 1 3
Anomalfas Gastrointestinales
Refluio aastroesofaaico 0 0 1 3
Malformacién anorectal 0 0 1 3
Prolapso rectal 0 0 1 3
Otros
Toxoplasmosis congénita 0 [¢] 1 3
Hemia inquinal 0 0 1 3
Frenillo sublingual corto 0 0 1 3

* Defecto del tubo neural sindromico
(1)Displasia congénita de cadera
(2)Sistema nervioso central
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