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El encefalocele es un defecto del tubo neural que ocurre cuando el cráneo no se cierra correctamente durante las  
primeras semanas de gestación, permi8endo que parte del cerebro protruya al exterior. Este trastorno de fusión 
neural se presenta <picamente entre la tercera y cuarta semana de desarrollo embrionario. Afecta aproximadamente a  
uno de cada 5,000 a 10,000 nacimientos vivos, sin un claro predominio de g攃Ānero, aunque hay variaciones geogr愃Āficas  
con tasas más altas en algunas regiones asiá8cas. Aproximadamente el 80% de los casos de encefalocele son 
esporádicos. Sin embargo, hay una minoría de casos que sí están asociados con ciertas condiciones gené 8cas, como la 
trisomía 13, trisomía 18, y síndromes como Meckel-Gruber y Walker-Warburg, entre otros. 

CASO CLÍNICO: 
Mujer  de 41 años gestante de 20+3 semanas que 
acude a consulta de ecogra[a morfológica de segundo 
trimestre. 
Cribado de primer trimestre de alto riesgo de 
aneuploidías. La paciente se realiza test prenatal no 
invasivo (TPPNI) en centro privado con resultado de 
bajo riesgo. 
Antecedentes personales: Sin interés. 
Antecedentes obstétricos: FO: G4/P1/C0/A2. Dos 
abortos espontáneos en semana 8 en 2014 y 2015. 
Parto eutócico en 2016, recién nacido de sexo 
masculino, 2900g, sano. 

Ecogra’a: A nivel frontoparietal izquierdo y occipital 
defecto de cierre craneal que permite herniación de 
masa encefálica de aproximadamente 1cm de espesor. 
En región toracolumbar se visualiza hemivértebra que 
condicionan cierto grado de escoliosis a este nivel 
(Th12-L1). 
Amniocentesis diagnós2ca:  QF-PCR, cario8po y  
ARRAY-CGH normal. 
Diagnós2co: 
Encefalocele frontoparietal y occipital con herniación 
de masa encefálica encefálica que pudiera 
comprometer el correcto desarrollo neurológico fetal. 
Hemivértebras toracolumbares que originan cierto 
grado de escoliosis. 

CONCLUSIONES 

• Enestecasosetratadeunfetopolimalformadosinningunaalteracióngené4caasociada.  • Lashemivértebrascuando sepresentandemanera aisladapuedenresultar debuenpronós4co.Sin embargo,junto con laotramalformación  

• La localización del encefalocele en este caso coincide con la forma de presentación más frecuente en Europa y Norteamérica: o ccipitales o 

• Es de vital importancia su correcto diagnós4co pues el pronós4co depende de la localización y del tejido cerebral afectado, a sí como su 

puedesignificaruncompromisoneurol漃Āgicomayor,consecuelasm愃Āsgravesalnacimiento.  

posteriores(80%). 

asociaciónaotrasmalformaciones. 
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