oo XXXIIl SOCIEDAD DE OBSTETRICIAY GINECOLOGIADE LA [’
| s REGION DE MURCIA TH =

DEFECTO OROFACIAL CENTRAL CON MENINGOCELE ESFENOETMOIDAL f‘“fv*”'?
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INTRODUCCION
El meningocele esfenoetmoidal es una anomalia congénita rara, caracterizada por la herniacién de las meninges a través de un defecto 6seo en la base del craneo, tipicamente en la unién esfenoetmoidal. Puede presentarse de
forma aislada o asociada a otras malformaciones craneofaciales o del sistema nervioso central. El diagndstico prenatal mediante ecografia y resonancia magnética es fundamental para identificar el defecto y planificar un manejo

perinatal. Sin intervencion, puede ocasionar complicaciones como obstruccion nasal, deformidades faciales, meningitis recurrente y déficit neuroldgicos. El tratamiento consiste en la reparacion quiridrgica del defecto éseo, con el
objetivo de prevenir complicaciones a largo plazo y mejorar los resultados funcionales.

DESCRIPCION DEL CASO

e Paciente de 26 ainos, G2A1. Valorada en consulta de 1T, ecografia normal, bajo riesgo de PE y de aneuploidias. En ECO 20 se
visualizan los siguientes hallazgos: agenesia de cavum de septi pellucidi, dilatacion leve de atrios y defecto otrofacial.

® Se realiza amniocentesis con resultados: Delecidn intersticial de un segmento del cromosoma 15 entre las bandas q13.2 y
g13.3. Debe ser considerada como un hallazgo incidental de caracter patogénico, no relacionado con el motivo de estudio, y se
asocia a un incremento del riesgo de desarrollar trastornos del neurodesarrollo. Tiene un patron de herencia autosémico
dominante con penetrancia incompleta (44%) incluso dentro de una misma familia y una expresividad variable. No se puede
predecir la existencia de un fenotipo clinico en el feto ya que también puede observarse en individuos aparentemente sanos. Se
ha detectado esa misma variante en el genoma paterno.

e Se cita a la paciente para NRS avanzada con hallazgos anteriormente descritos + meningocele esfenoetmoidal + agenesia
cuerpo calloso + megacisterna magna. + colpocefalia bilateral severa.

e RMN fetal: Hallazgos sugestivos de agenesia del cuerpo calloso, meningocele/meningoencefalocele esfenoetmoidal,
hipertelorismo y hendidura labio-palatina, ya conocidos. Dilatacion severa del sistema ventricular. Megacisterna magna.

e Finaliza en cesdarea electiva. El RN actualmente se encuentra pendiente de cirugia (reparacidn de la base del craneo) en H. 12
de octubre.

.CONCLUSIONES

e El meningocele esfenoetmoidal es una anomalia congénita rara, caracterizada por la herniacién meningea a través de un defecto 6seo en la base del craneo. En la ecografia fetal, se puede observar una masa homogénea y anecoica,
ubicada en la region esfenoetmoidal, que puede variar en tamafio y forma. La resonancia magnética es fundamental para evaluar la extensidn y la relacion con las estructuras circundantes.

e El prondstico depende de la magnitud de la lesién y la presencia de complicaciones asociadas. Con intervencion quirurgica temprana, la mayoria de los neonatos pueden tener un prondstico favorable.
e Eltratamiento quirdrgico, que consiste en la reparacidon del defecto éseo y la reconstruccidon de las meninges, es crucial para prevenir complicaciones y minimizar los déficits neurolégicos.

® No se ha descrito que la delecidon 15q13.3 esté directamente asociada con malformaciones estructurales especificas, como el meningocele esfenoetmoidal, pero si se relaciona con un mayor riesgo de trastornos del neurodesarrollo ,
epilepsia, discapacidad intelectual, autismo, etc.
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