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Introducción

Morris JK, et al. Arch Dis Child Fetal Neonatal Ed. 2019;104(3):F273-9.

Las malformaciones del SNC son de los cuadros 

más frecuentes.
9,8 por 10.000 nacimientos

EUROCAT 2019

En los últimos años ha existido un aumento de la

prevalencia, atribuido a un mayor diagnóstico prenatal.



Embriología
2da semana
Embrión bilaminar

3era semana
Gastrulación

Día 18
Inicio neurulación: proceso por el
cual la placa neural da origen al
tubo neural.

García Gómez de las Heras MS. Embriología de E. G. Palaez. Marbán; 2020

Sadler TW. Langman: embriología médica. 14a ed. Wolters Kluwer; 2019

Epiblasto (dorsal)

Hipoblasto (ventral)

Ectodermo

Mesodermo

Endodermo



Neurulación primaria 
(inducción dorsal)

5 (región cervical)

Inicio de la fusión

Fusión

García Gómez de las Heras MS. Embriología de E. G. Palaez. Marbán; 2020

Sadler TW. Langman: embriología médica. 14a ed. Wolters Kluwer; 2019

Consiste en el plegamiento de la placa neural, formando el surco
neural. Comienza cuando el embrión presenta un LCN de 1 mm.



Neurulación primaria 
(inducción dorsal)

4ta semana:

• Día 25: cierre neuroporo anterior.

• Día 28: cierre neuroporo posterior.

García Gómez de las Heras MS. Embriología de E. G. Palaez. Marbán; 2020

Sadler TW. Langman: embriología médica. 14a ed. Wolters Kluwer; 2019

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Se obtiene una estructura tubular
cerrada con una región caudal estrecha
(futura médula) y porción cefálica con
vesículas encefálicas.



Falla en la neurulación primaria

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012



• Factor modificable más crítico.

• Efectos fisiológicos:

• Cofactor para enzimas que sintetizan DNA y RNA.

• Participaría en el mecanismo de formación de cilios primarios (importantes
para la formación del tubo neural).

• Mecanismo no claro. Hipótesis plantea que la suplementación compensa una
debilidad genética en la vía metabólica del folato (2/3 son respondedores).

• Recomendación de suplementación para prevención en población general: 400
ug/d de ácido fólico

• Fuera del periodo crítico del cierre de tubo neural (28 días post concepción o
6 semanas por FUR): inefectivo.

• En población de riesgo: 4 mg/d.

Etiología DID: multifactorial

VÍA METABÓLICA DEL FOLATO

Juriloff DM, et al. J Dev Biol. 2018;6(3):22.

MRC Vitamin Study Research Group. Lancet. 1991;338(8760):131-7

Ambiente

FolatoGenética



Etiología DID: multifactorial

AMBIENTE

Condición Vía de Acción RR

Diabetes Pregestacional Apoptosis celular en el neuroepitelio, daño oxidativo, 

ambiente inflamatorio

2-10

Obesidad Materna Hiperinsulinemia, daño oxidativo 15-3.5

Hipertermia Daño por calor 2

Medicamentos (ácido valproico, 

carbamacepina)

Inhibidor de la histona desacetilasa, provocando falla 

en la neurulación

10

Químicos (arsénico, pesticidas, 

PAHs)

Alteran vía del folato ?

Alteración nutricional Baja ingesta de folato o metionina. Bajo Zinc, B12, 

Vit C., OH, cafeína, tabaquismo

?

Ambiente

FolatoGenética

Juriloff DM, et al. J Dev Biol. 2018;6(3):22.

Avagliano L, et al. Birth Defects Res. 2019;111(19):1455-67



Etiología DID: multifactorial

GENÉTICA
Ambiente

FolatoGenética
• Habitualmente no sindrómicos.

• No se ha identificado gen único.

• Se han descrito tasas de recurrencia en familias

30-50 veces más riesgo

• Se asocia a cambios epigenéticos gatillados por

estrés materno, toxinas ambientales y

deficiencias dietarias.

Juriloff DM, et al. J Dev Biol. 2018;6(3):22.



Etiología DID: multifactorial

GENÉTICA

Juriloff DM, et al. J Dev Biol. 2018;6(3):22.

Avagliano L, et al. Birth Defects Res. 2019;111(19):1455-67

Ambiente

FolatoGenética



Epidemiología

• Incidencia global: 1-10 por 1000 nacimientos. Variable según geografía:

• China, México rural, Medio Oriente: 5 en 1000.

• RENACH Chile:

• Suplementación periconcepcional con ácido fólico ha demostrado reducir los DTN
en un 70-80%.

• Chile: fortificación de la harina año 2000 redujo en un 50% (EB en un 52%).

• Mayor incidencia en fetos femeninos: mecanismos genéticos ligados al
cromosoma X, factores ambientales y endocrinos.

/10.000 nacimientos

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Busso D, et al. BMC Pediatr. 2025;25:862



Riesgo de recurrencia DTN

• Un padre afecto: 4,5%.

• Hijo previo afecto: 4%.

• Dos hijos afectos: 10%.

• Hijo de uno de los padres con DTN: 0,5-0,8%.

• Parientes de segundo grado como abuelos, nietos,

tíos, sobrinos: 0,5%.

• Parientes de tercer grado, como primos: similar a

población general.

• Gemelos monocigóticos: tasa de concordancia

para DTN es 7,7%.

• Gemelos dicigóticos: tasa de concordancia para

DTN es 4%.

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012



Clasificación

SAEA Iniencefalia Encefalocele

Craneoraquisquisis
Disrrafias 
espinales



Secuencia 
Acrania – Exencefalia - Anencefalia



Secuencia Acrania-Exencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Definición

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020.

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Acrania Exencefalia Anencefalia

Ausencia de bóveda 

craneal

Ausencia de calota y 

piel – cerebro 

expuesto

Ausencia de calota, piel, meninges, 

prosencéfalo (supratentorial). Tejido 

cerebral residual se limita a tronco, nervios 

craneales y tejido variable cerebelar; 

estructuras faciales se consrevan



Secuencia Acrania-Exencefalia-
Anencefalia (SAEA)

DTN más frecuente

3 a 10.000 RNV

1 en 1.000 a las 12 semanas
/10.000

Epidemiología

Chile

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020.

Busso D, et al. BMC Pediatr. 2025;25:862

Andonotopo W, et al. J Perinat Med. 2025



Secuencia Acrania-Exencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Andonotopo W, et al. J Perinat Med. 2025

Patogenia

Falla de cierre del surco neural en la región rostral alrededor de los días 18-20.



Etiología

Genéticas:

- Aneuploidías: raro. Trisomías 2,9,13,18

o 21, Mosaicismo T11

- SNP: Sd. Meckel-Gruber

- 2% Aneuploidías, triploidias, CNVs

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020.

Carenciales

Bajos niveles de acido fólico <200ug/L

Teratógenos

- FAE: ácido valproico, carbamazepina

- Hipertermia, obesidad, diabetes

Secuencia Acrania-Exencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Ambiente

FolatoGenética
Mayoría de los casos son aislados.



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Diagnóstico Ecográfico

Diagnóstico precoz

Ultrasound Obstet Gynecol 2019; 54: 468–476.

Todos los casos diagnosticados en 1er trimestre



Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Birnbaum R. Acrania. Fetal Medicine Foundation. [acceso 14 abr 2026]

• Ausencia de huesos craneales y polo

cefálico irregular.

• Signo de Mickey Mouse:

exencefalia.

•

• Tejido cerebral con signos de

degeneración.

Secuencia Acrania-Exencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Diagnóstico Ecográfico

Primer trimestre

Huesos craneales deben estar osificados

después de las 11 semanas



Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Birnbaum R. Acrania. Fetal Medicine Foundation. [acceso 14 abr 2026]

Anencefalia

• Tejido cerebral desintegrado: se ha perdido

prosencéfalo, mesencéfalo y parte rostral del

rombencéfalo.

• Huesos de la cara presentes.

• Signo frog face: ausencia de bóveda craneal y tejido

cerebral ausente o expuesto, con aspecto de ojos

abultados.

• Polihidroamnios > 50%

Secuencia Acrania-Exencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Diagnóstico Ecográfico

Segundo y tercer trimestre



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Diagnóstico Diferencial

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Banda Amniótica Microcefalia Severa



Malformaciones asociadas: 12%

SNC es lo más frecuente: DTN abiertos

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Bijok J, et al. Arch Gynecol Obstet. 2023;307(1):293-9

Cohorte de 139 casos de AEAS entre 2006 y 2020

• 39 fetos (28%) presentaron disrafias espinales: 
espina bífida más frecuente

• 36 fetos (26%) presentaron malformaciones no 
relacionadas con el cierre del tubo neural.

Secuencia Acrania-Exencefalia-
Anencefalia (SAEA)



Secuencia Acreana-Excencefalia-
Anencefalia (SAEA)

Pronóstico

Obeidi N, Russell N, Higgins JR, O’Donoghue K. The natural history of anencephaly. Prenat Diagn 2010;30:357–60.

Ministerio de Salud (CL). Norma Técnica 259: Atención integral Ley 21.030. 2ª ed. Minsal; 2025

Incluida en causal 2 de Ley 20.030

Serie de 26 

casos

Óbitos RNV Sobrevida 1 

semana

58% 42% 0%



Iniencefalia



Iniencefalia

Epidemiología

1 a 100,000 RNV – 90% femeninos

Definición

Malformación compleja con 3 componentes principales

1. Defecto occipital comprometiendo foramen magno (ausencia escama occipital)

2. Retroflexión de la columna con mirada forzada hacia superior

3. Espina bífida abierta

Busso D, et al. BMC Pediatr. 2025;25:862

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

/10.000



Iniencefalia

Patogenia

Falla en la fusión cervical y torácica superior.

Cuello corto en retroflexión, tronco corto,

defectos vertebrales cervicales y torácicos

superiores, espina bífida, defectos

diafragmáticos e hipoplasia cardiaca y/o

pulmonar.

Ocurre en el día 24 post concepción (poco

después de la patogenia de la anencefalia).

Puede ser:

• Abierta (apertus): con encefalocele

foramen magno

• Cerrada (clausus)

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Joó JG, et al. Fetal Diagn Ther. 2008;23(1):46-52



Iniencefalia

Diagnóstico ecográfico Se diagnostica en el tamizaje de 1er trimestre

Discordancia LCN con EG.

Plano sagital

- Cabeza de aspecto grande

- Retroflexión cervical

- No se visualiza cuello

- Columna con lordosis marcada

- +/- Cefalocele occipital

Plano transverso

- Defecto de columna

Plano Axial

- Microcefalia

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Joó JG, et al. Fetal Diagn Ther. 2008;23(1):46-52



Iniencefalia

Anomalías asociadas

Ocurren hasta en un 84% de los casos

Anomalías

Espina Bífida 50% Microcefalia

Anencefalia Holoprosencefalia

Hidrocefalia Agenesia de vermis

Polimicrogiria Fisura labio palatina

Encefalocele Malformaciones 

cardiacas

Hernia Diafragmática Onfalocele

Pie bot Anomalías GU

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Joó JG, et al. Fetal Diagn Ther. 2008;23(1):46-52



Iniencefalia

Pronóstico

Vigilancia de 289.365 nacimientos durante 41 años (1972-2012): 8 fetos y RN con iniencefalia.

Holmes LB, et al. Birth Defects Res. 2018;110:128-33



Cefalocele - Encefalocele



Cefalocele / Encefalocele

Definición

Defectos craneales óseos, con herniación de las meninges

o de tejido encefálico. Habitualmente en línea media.

80% cubiertos  DTN cerrados.

Tipos:

- Meningocele (37%)

- Meningoencefalocele/encefalocele (63%)

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Busso D, et al. BMC Pediatr. 2025;25:862

Epidemiología

0,8 por 10,000 RNV – 5-7% de los DTN

/10.000



Cefalocele/Encefalocele

Occipital 80%

Localización

Anterior Parietal

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012



Cefalocele / Encefalocele

Patogenia

No está claramente dilucidada.

El defecto sería por un trastorno post neurulación

(después del cierre del tubo neural).

Mayoría sin causa identificable.

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Copp AJ, et al. Lancet Neurol. 2013;12(8):799-810



Cefalocele/ Encefalocele

Diagnóstico Ecográfico

Diagnóstico precoz

Todos los casos diagnosticados en el 1er trimestre

Ultrasound Obstet Gynecol 2019; 54: 468–476.

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020



Cefalocele / Encefalocele

Diagnóstico

Estructura sacular adyacente a la cabeza fetal, cubierta. El contenido conecta con 

el tejido intracraneal.

Puede variar de milímetros hasta una masa más grande que el cráneo fetal.

Microcefalia
(9-24%)

Ventriculomegalia
(47%)

ACC

DWs Holoprosencefalia Arnold Chiari II

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012



Cefalocele / Encefalocele

Anomalías asociadas

Un 65.6% de los fetos con encefalocele tienen al menos 1 malformación mayor.

Un 34,4% tiene un encefalocele aislado.

Sistema Comprometido Malformaciones

Cardiovascular CIV, CoA, AUU

Urogenital Pielectasia, agenesia uretral

Extremidades Pie Bot

Torax Malformaciones costales

Abdominales Gastrosquisis, Hernia diafragmática

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012



Cefalocele / Encefalocele

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Dąbkowska S, et al. Prenat Diagn. 2020;40(6):714-22

Genética

Más del 80% es esporádico.

- Cromosómicas (6,7%): trisomía 13, 18, mosaico T20,

Deleción 13q, monosomía X, duplicación (6)(q21->qter), etc.

- No cromosómicos: Meckel-Gruber, Walker-Walburg.

Cariograma bajo rendimiento (7,4% en serie). Se recomienda técnica molecular (array, exoma).



Cefalocele / Encefalocele

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012
Barisic I, et al. Eur J Hum Genet. 2015;23:746-52

Síndromes asociados

Ciliopatía AR 

(MKS1)



Cefalocele / Encefalocele

Pronóstico

Depende principalmente de la 

localización, tamaño, contenido de la 

lesión y malformaciones asociadas.

- 15% mortalidad in útero

- 30% mortalidad entre los 

sobrevivientes (76% en el 1er día 

de vida)

Déficit neurológico:

- 11% leve

- 16% moderado

- 25% severo

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2023



De los nacidos vivos (6):

• 1: muerte a la primera hora de vida

• 5: sobrevivieron periodo neonatal

3: muerte 7 meses de vida

2 sobrevivieron a la cirugía + compromiso neurológico

Sobrevida intacta: 0%

Pronóstico

Cefalocele / Encefalocele

Dąbkowska S, et al. Prenat Diagn. 2020;40(6):714-22



Cefalocele / Encefalocele

Riesgo de Recurrencia

Si no son sindrómicos: 1-3%

Si asociado a síndrome AR: (WW, Meckel Gruber): 25%

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Cavalheiro S, et al. J Neurosurg Pediatr. 2020;26(6):605-12

Tratamiento prenatal

Técnicas de reparación aún experimentales, pero revertirían

la microcefalia.



Cefalocele / Encefalocele



Espina Bífida



Espina Bífida

Busso D, et al. BMC Pediatr. 2025;25:862

/10.000

Epidemiología



Espina Bífida
Tipos de defectos

Meningocele
Mielomeningocele 
(más frecuente)

Mielosquisis

Abierto (80%) Cerrado (20%)

• 15% de EB (oculta)

• Cubiertos por piel

• No malformación Arnold

Chiari II

• Mejor pronóstico (déficit

neurológico variable)

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2023

Sitio de compromiso:

• Lumbosacro 65%

• Sacro 24%

• Tóracolumbar 10%

• Cervical 1%

Asociación con malformación de Arnold Chiari II



Mann LK, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2025;66:443-52



Espina Bífida
Teoría de los 2 HITS

1er HIT
Neurulación anormal producida en el 1er trimestre 

de gestación

2do HIT 

(modificable)

Daño realizado por la exposición del tejido neural 

al ambiente intrauterino durante la gestación (LA)

La medula espinal  es dañada de forma 

mecánica y química por la exposición al LA y la 

presión hidrodinámica

Obstet Gynecol 2023;141:505–21

- Degeneración

- Hemorragia

- Abrasión

- Inflamación



Diagnóstico Prenatal

• Globulina producida por el hígado fetal y saco vitelino en altas cantidades;
niveles muy bajos en LA y en sangre materna casi indetectable.

• Screening 15-20 semanas para DTN abierto.

• > 2 MoMs (TD 75-90% - FP 2-5%)

• > 2,5 MoMs (TD 65-80% - FP 1-3%)

• Aumento de la pesquisa ecográfica  examen casi sin valor en la
actualidad.

Alfa Feto Proteína

Palomaki GE, et al. Genet Med. 2019;22(3):469-80



Diagnóstico Prenatal

Chaoui R, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2009;34:249-52.

Engels AC, et al. Prenat Diagn. 2016;36(10):913-21.

Tronco cerebral desplazado caudalmente, comprime el IV ventrículo y oblitera la CM.

TIN normal 11-14 semanas: 1,5-2,5 mm

Sensibilidad 45%

Ecografía precoz: marcadores indirectos EB abierta



Chaoui R, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2011;38:722-6

Engels AC, et al. Prenat Diagn. 2016;36(10):913-21.

Caso con espina bífida

BS/BSOB ≥ 1

BS/BSOB > p95 predice espina bífida abierta

Sensibilidad 100% 

Diagnóstico Prenatal
Ecografía precoz: marcadores indirectos EB abierta



• Apenas se visualiza el 3er ventrículo y el acueducto de Silvio (“cerebro seco”). 

• Distancia acueducto – hueso occipital reducida.

• Mesencéfalo desplazado hacia atrás junto al acueducto, en contacto con el hueso 

occipital (“crash sign”). 

• Cisterna magna disminuida.

Volpe N, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2021;57(2):204-14. 2.

Rodríguez MA, et al. Fetal Diagn Ther. 2025;52:547–60.

Normal

Patológico

Diagnóstico Prenatal
Ecografía precoz: marcadores indirectos EB abierta



Espina Bífida

Diagnóstico precoz

Ultrasound Obstet Gynecol 2019; 54: 468–476.



Diagnóstico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Signo de la banana

Compresión cerebelar

producida por el Chiari II y

la obliteración de la

cisterna magna

Obstet Gynecol 2023;141:505–21

TD: 97% FP 0%

Signo del limón

Hipotensión produce una

depresión en los huesos

frontales

TD: 88% FP 1-2%



Diagnóstico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Ventriculomegalia

Presente en el 70% de EB 

abierta.

Predice pronóstico.

Atrio >15mm 

Mayor probabilidad de 

necesitar shunt

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Diagnóstico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Malformación Arnold-Chiari II

Herniación del vermis y las

tonsilas cerebelares a través del

foramen magno

Provoca compresión del

sistema ventricular y la

obliteración de la cisterna

magna.

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Diagnóstico Prenatal

Ecografía 2do Trimestre

Los signos ecográficos de espina bífida consisten en alteraciones intracraneanas y 

espinales

Identificar:

- Nivel de la lesión (evaluar planos axiales, coronales y sagitales)

- Naturaleza de la lesión (abierta vs cerrada)

- En MMC, evaluar tamaño de saco, medir la placoda neural e identificar la raíz

nerviosa

- Presencia de cifosis, escoliosis u otras alteraciones (disgenesia caudal)

- Función motora
Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Diagnóstico Prenatal

RM

Objetivo: Evaluación de RNM en pacientes candidatos a cirugía fetal por Espina Bifida

Pacientes: 115 fetos (91 MMC – 24 mielosquisis)

Ultrasound Obstet Gynecol 2022; 59: 804–812



Diagnóstico Prenatal

RM

Objetivo: Evaluación de RNM en pacientes candidatos a cirugía fetal por Espina Bifida

Pacientes: 115 fetos (91 MMC – 24 mielosquisis)

52,7% con otra 

anomalía SNC

50,4% Alteración del cuerpo 

calloso

19,1% Alteración de la pared 

ventricular

4.3% Heterotopia nodular

Ultrasound Obstet Gynecol 2022; 59: 804–812

Otras:

• Evaluación del nivel

anatómico de la

lesión: 70-80% de

correlación con el

nivel anatómico

postnatal

• Evaluar herniación

del cerebelo



Diagnostico Prenatal

RM

Objetivo: Evaluación del pronostico de hemorragia intraventricular prenatal en defectos 

abiertos del tubo neural.

Pacientes: 504 fetos

AJNR Am J Neuroradiol 2020, 41 (10) 1923-1929

HIV prenatal se asocia a herniación 

del cerebro posterior y a hemorragia 

postnatal

16,5% en 

Ecografía

22,4% en 

RNM



Estudios complementarios

Ecocardiografía

- 5% de los fetos con espina bífida tienen cardiopatías congénitas

- Se recomienda solicitar ecocardiografía a todas las pacientes con EB

Pediatr Cardiol 2021;42:1026–32

Evaluación de función motora

- Es importante evaluar la función motora o determinar el nivel neuromotor de la 

lesión

- Útil en predecir la función motora luego de la cirugía postnatal

- Presencia de pie en mecedora o pie bot

S1 L4



Estudios complementarios

Estudio Genético

- <10% debido a síndromes genéticos o aneuploidías

- Sd: Geneticos (1%): Jarcho-Levin, Cerebrocostomantibular, Neu-Laxova, 

PHAVER, DiGeorge, SDAM, Czeizel-Losonci, Weissenbacher-Zweymuller

- Pentalogia de Cantrel

- OEIS

- T18-T13-Triplodia

- Defectos genéticos del metabolismo del folato: MTHFR, DHFR

- CNVs  3,5%

Si la causa es genética, rara vez es un hallazgo aislado

25% de las EB con malformaciones asociadas tienen aneuploidías.



Historia Natural de Espina Bífida

MANEJO EXPECTANTE

• Reparación neuroquirúrgica a las 24-72 horas, del nacimiento

• Tiene como objetivo reconstruir el tubo neural aproximando los bordes laterales de la

placoda neural:

• Previene infección y lesión de tejido neural, no recupera función motora y sensitiva.

RESULTADOS

66-75%

Sobrevida a la adultez

Causas de mortalidad: complicaciones

- Disfunción de tronco encéfalo

- Complicaciones neurológicas

- Complicaciones de la derivación

- Cardio-respiratorio

- Causa urológica

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Historia Natural de Espina Bífida

RESULTADOS

Complicaciones asociadas

• Hidrocefalia 80%

• Necesidad de shunt VP

• Deterioro cognitivo

• Médula Anclada

• Convulsiones

• Complicaciones G-U – cateterización vesical

intermitente 85%

• Incontinencia fecal 50%

• Paraplejia

• Disfunción sexual (90% mujeres, 60% hombres)

Factores Pronósticos
• Nivel de lesión

• Severidad de Arnold-Chiari II

• Presencia de hidrocefalia

Deambulación

Lesión bajo L5 90%

Lesión L4 57%

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



Terapia Fetal

Historia

- Primeros casos reportados en EEUU en 1990-2000’s

- Primeros resultados describían mejora en resultados neuromotores y reversión 

de Chiari II

Anestesia general con altas dosis de fármacos inhalatorios

Necesidad de anestesista especializado y relajación 

uterina

Riesgo de alteración del neurodesarrollo

Riesgo de dehiscencia uterina y parto prematuro

Obstet Gynecol 2023;141:505–21



MoMs Trial

Objetivo: Comparar la eficacia y seguridad de la reparación prenatal del

MMC con la reparación postnatal

Método: Multicéntrico en 3 hospitales EEUU (Filadelfia, Vanderbilt, California)

183 pacientes aleatorizados: 91 Prenatal - 92 Post natal

Criterios de Inclusión:

• Embarazos únicos

• Mielomeningocele entre T1 y S1

• Arnold-Chiari II

• Entre 19-25+6 semanas

• Cariograma normal

Criterios de Exclusión

• Anomalía fetal extra MMC

• Cifosis severa

• Riesgo de parto pretérmino (Cx Corto, PPT previo)

• DPPNI

• IMC >35



MoMs Trial

N Engl J Med 2011;364:993-1004



Outcome Prenatal Postnatal Resultado

Colocación de shunt a los 12 meses 40% 82% RR 0.48 · p<0.001

Reversión herniación cerebelosa (12 m) 36% 4% p<0.001

Deambulación independiente a 30 meses 42% 21% p=0.01

Mejoría de función ≥ 2 niveles de lo esperado 32% 12% p=0.002

Parto pretérmino < 37 Semanas 
Mayor
EG media al parto 34,1

Menor
EG media al parto 37,3 Riesgo materno

Dehiscencia uterina al parto 35% 0% Riesgo materno

N Engl J Med 2011;364:993-1004

MoMs Trial

100% cesáreas



MoMs II

Pediatrics (2020) 145 (2): e20191544.

Niños entre 5,9-10,3 años

• Mejor deambulación

• Menos cirugías (DVP, o

revisión).

• Menos Arnold Chiari II

• Mayor necesidad de

liberación de médula

anclada



Terapia Fetoscópica

• Pfannensteil, luego puertos al útero

• Permite la plicación de las membranas a los sitios de puerto

Fetoscopía asistida por laparotomía

• Menor dosis de agentes anestésicos

• Puertos colocados directamente vía percutánea

• No permite plicación de membranas

Fetoscopía percutánea

• Combinación de ambas técnicas

Mini laparotomía percutánea – Fetoscópica



Terapia Fetoscópica

Objetivo: Evaluar los resultados obstétricos, perinatales y neuroquirúrgicos a las 12 meses

de los fetos operados por espina bífida por vía fetoscópica

Método: Enrolamiento de todos los fetos candidatos a terapia fetal y compararlo con el

MOMS y Post-MOMS

Am J Obstet Gynecol 2021;225:678Beneficios neuroquirúrgicos principales similares a la cirugía abierta.
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