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Introduccién

L os defectos intracraneal es prenatales observados en €l re-
cién nacido son més frecuentes en los embarazos gemelares, y
especiamente en los gemelos monocigotos:2. Se han descrito
multiples casos de defectos cerebrales vasculares en gemel o534,
Las anastomosis vascul ares placentarias encontradas en las ges-
taciones monocorial es serian la causa de accidentes tromboem-
bdlicos que tienen como principal érgano diana el cerebro. En
lamayoria de estos casos se encuentra el antecedente de feto
muerto intradtero, siendo latransferencia feto-fetal de material
trombopléstico procedente del feto muerto, lo que produce € da-
fio estructural cerebral &9,

Describimos dos casos de severamicrocefalia con atrofia ce-
rebral y con el antecedente de gestacion gemelar monocoria y €l
mismo patrdn de dafio cerebral prenatal de origen disruptivo.

En uno de elos el otro gemelo falleci¢ intraltero unos dias
antes del parto; sin embargo, en € otro caso, y como formade
presentacion poco habitual, el gemelo naci6 sano.

Casos clinicos
Casol

Se trata de una gestacion gemelar, monocoria biamniética,
finalizada por cesérea programadaalas 35 semanas por CIR 'y
oligoamnios de la primeragemela. Nacieron dos nifias vivas, la
primera gemela en presentacidn cefdlica con peso de 1.480 g
(Ps) y Apgar 9/10, llamando la atencidn una microcefalia se-
vera. La segunda gemela nacio en presentacion podalica, pesd
1.680 g (Pwo) y & Apgar fue 9/10, siendo la exploracion fisica
normal.

Padres sanos de 30 y 41 afios, no consanguineos. Hermano
de 15 meses sano. Sin abortos ni antecedentes familiares de in-
terés.

En la octava semana de embarazo se diagnostico gestacion
gemelar monocorial biamnidtica. La biometria fue normal en
ambos fetos hasta la semana 25, fecha en que dejo de ser fiable
en laprimera gemela por encajamiento de la cabeza.

Enlasemana 32 no seregistré flujo en laarteria cerebral de
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Microcefalia con atrofia cerebral
severa en gestacion gemelar
monocorial

-

Figura 1. Caso 1. Radiografia simple lateral de créneo: importante aca-
balgamiento de suturas con engrosamiento 6seo.

la primera gemela con eco-Doppler. En la semana 33 se reali-
z6 unamedicidn ecogréfica de diametro biparietal de 62,9 mm,
equivalente aun feto de 25 semanas. Por otra parte, el embara-
zo transcurrio sin incidencias.

Enlaexploracion fisicaa nacimiento de la paciente se apre-
cié microcefalia con perimetro cefdico (PC) de 24 cm (< 2 DS),
frente huidiza, acabalgamiento de huesos craneales, occipital
plano y aumentado de grosor. No presentaba otros rasgos dis-
morficos ni malformaciones asociadas. En la exploracion neu-
rolgica llamabala atencidn la hiperexcitabilidad con llanto es-
tridente, Moro inagotable y deslumbramiento exagerado.
Asimismo, presentaba hipertonia activa con hiperreflexia oste-
otendinosa de las cuatro extremidades y ausencia de contacto
visual. Resto de la exploracion fisicanormal.

El cariotipo y € estudio metabdlico fueron normales, y las
serologias negativas.

Laecografia abdominal, fondo de ojo y estudio del gje hi-
poté amo-hipofisario fueron también normales.

No se pudo realizar ecografia cerebral por no tener lafon-
tanela permeable. En laradiografia de craneo se apreciaba mar-
cado acabalgamiento de las suturas frontal, parietal y occipital,
con engrosamiento 6seo (Fig. 1).

Latomografia computadorizada (TC) y la resonancia mag-
nética (RM) craneal es mostraron, ademés, severa atrofia cerebral
de predominio supratentorial frontoparietal bilateral (Figs. 2y 3).
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Figura 2. Caso 1. Resonancia magnética craneal-secuencia T1, corte co-
ronal: marcada falta de parénquima cerebral de predominio frontoparietal
bilateral. Dilatacion ventricular.

Actuamente, tiene tres meses de edad, y una exploracion neu-
rolégicasimilar aladel periodo neonatal, con microcefdia (PC
de 30,5 cm < 2 DS), ausencia de relacion con €l medio y de se-
guimiento visual, e importante hipertonia axial y de extremida-
des. Igualmente se ha realizado seguimiento clinico y ecografia
transfontanelar de la hermana gemela, con resultado normal.

Caso 2

Se trata de un vardn remitido a nuestro hospital desde otro
centro alos 11 meses de edad para completar estudio de retraso
psicomotor.

Padres de 30 y 31 afios, sanosy no consanguineos. El paciente
no presentaba antecedentes familiares de interés, y era producto
de una gestacion gemelar monocorial con muerte intradtero del
otro gemelo 7 dias antes del parto. Naci por cesarea a término,
en presentacion podalica, con peso de 2.685 g (Py), talla50 cm
(Pss) y perimetro cefélico 33 cm (Ps). El test de apgar fue 5/8. El
primer gemelo nacié muerto con signos de maceracion.

A los 6 meses de edad comenz0 a evidenciarse un retraso
psicomotor y una caida progresiva en la curva de crecimiento
del perimetro cefdlico, con microcefaliafranca. A los 11 meses,
cuando fue visto por primera vez en nuestro centro, presentaba
un peso de 11,190 kg (Peos7), tallade 79,5 cm (> Pyy) y perime-
tro cefdicode 41,5 cm (< 2 DS). En laexploracion fisica se apre-
ciaba, ademas de lamicrocefalia, una afectacion neurol dgica se-
vera con escaso contacto social, hipotonia axial e hipertoniade
extremidades, con ausencia de sedestacion.

Se redlizaron cariotipo, fondo de ojo, serologias, estudio de
liquido cefalorraquideo, estudio metabdlico completo y elec-
tromiograma, con resultados normales. El electroencefalograma
mostré ateraciones de tipo epiléptico sobre un fondo lento.

LaRM realizada alos 14 meses mostré una severa atrofia
cerebral supratentorial de predominio en regiones anteriores (Fig.
4).

El seguimiento clinico del nifio ha puesto de relieve unami-
crocefalia progresivamente mayor, presentando, en €l Gltimo
control realizado alos 7 afios de edad, un PC de 44,5 cm (< 2

406 M. Ferrer Lozano'y cols.

Figura 3. Caso 1. Resonancia magnética craneal-secuencia T1, corte sa-
gital medio: marcado adelgazamiento del cuerpo calloso.

Figura 4. Caso 2. Resonancia magnética craneal-secuencia T1, corte sa-
gital: importante atrofia cerebral de predominio supratentorial, con gran
cantidad de liquido pericerebral.

DS), estahilizado desde los 4 afios. Tiene retraso psicomotor gra-
Ve, con patron piramidal difuso, y una epilepsia que harespon-
dido favorablemente a val proato.

Discusion

La presenciade microcefaliaen un recién nacido planteael
diagnostico diferencial entre las causas genéticay adquirida,
lo cual no siempre resulta sencillo. Las microcefalias congéni-
tas no genéticas obedecen a agresiones durante la gestacion, co-
mo disrupcion vascular, toxicos, infecciones y radiaciones. En
este grupo es més frecuente encontrar una historia perinatal anor-
mal, mayor expresividad clinicay mas alteraciones destructivas
en laneuroimagen que en las microcefalias de origen genético®.

En los defectos intracraneal es prenatal es de origen disrupti-
vo el crecimiento cerebral es normal, hasta que se produce la
disrupcidn, adiferenciadelostrastornos de la proliferacion neu-
ronal, como eslamicrocefaiavera, donde € desarrollo cerebral
esanormal desde €l principio delagestacion. De cuaquier for-
ma, el tipo de lesion producida dependerd, sobre todo del mo-
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mento de la gestacion en que se produce €l accidente disruptivo
y delaseveridad del mismo@10),

Por otra parte, es bien conocido que los gemel os monocigotos
presentan una mayor incidencia de defectos estructurales que los
dicigotos o fetos tnicos. Ademas de |las malformaciones precoces
y complejasy las deformaciones por falta de espacio, se han des-
crito multiples casos de accidentes vasculares debidos alas inter-
conexiones de |os vasos placentarios, con destruccion de tejidos
previamente bien formados®. Aungue |ateoriamés aceptada es que
se trate de fendmenos tromboembdlicos, también se han implica-
do episodios de hipotension severa con hipoperfusion en la géne-
sisdel dafio hipoxico-isquémico®3. Uno de los drganos que se afec-
tan con mayor frecuencia es el cerebro, habiéndose descrito tam-
bién defectos gastrointestinales, renales, faciales, cutaneosy de ex-
tremidades®. En lamayoria de estos casos se encuentrael antece-
dente de un feto muerto intralitero, con paso de material trombo-
pléstico y/o necrético através de las anastomosis vasculares de la
placenta hacia el gemelo superviviente?, Cuando existe el ante-
cedente de un gemelo fallecido intralitero, debe hacerse un segui-
miento ecogréfico y clinico seriado del gemelo superviviente, tan-
to pre como postnatal, para descartar este tipo de defectos y valo-
rar el momento mas oportuno para finalizar el embarazo®w,
Asimismo, cuando se da un caso de un defecto cerebral congénito
sugestivo de interrupcion vascular, debe realizarse un examen ex-
haustivo de la placentay membranas en busca de un feto muer-
t0(8,12)_

En menos ocasiones existe una transfusion feto-fetal, en que
el gemelo «transfusor» presenta un cuadro de hipovolemia, ane-
miay retraso de crecimiento intrauterino@. La presenciadel otro
gemelo sano, como en € caso 1, es mucho més raro, aungue hay
casos descritos13).

En el primer caso, € antecedente de una gestacion gemelar
monocoriad y, por tanto, monocigética, y € hecho de quelaotra
gemela sea sana, hace muy improbables |as causas genéticas.
Ademés, la existencia de una biometria cefdicafeta normal has-
talasemana25y lanegatividad del estudio metabdlico einfec-
cioso realizado en el periodo neonatal, orient6 € diagnostico ha-
ciaun trastorno secundario a disrupcion vascular durante la se-
gunda mitad de la gestacion.

En el segundo caso, € hecho de que el fallecimiento del otro
gemeloy, por tanto, € accidente vascular, se produjeran solo una
semanaantes del parto, explican que @ perimetro cefdlico a na-
cimiento fueranormal y posteriormente fuera estableciéndose
lamicrocefdia

Al igud que en lamayoriade los casos publicados, nuestros
pacientes presentan una severa afectacion neurol gica, con mi-
crocefalia, hiperexcitabilidad, tetraparesia espéstica y escaso
contacto socidl.

En estos pacientes, y dependiendo de la severidad y la cro-
nologia del accidente disruptivo, se pueden encontrar distintos
defectos cerebrales, como porencefalia, ventriculomegalia, atro-
fiacerebral difusae hidranencefaiat, siendo lo méasfrecuen-
te la encefalomal acia multiquistical314),

La neuroimagen de los dos casos presentados es muy simi-
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lar, con atrofia cerebral muy importante de predominio supra-
tentorial. Segun laliteratura éste no seria el patron de dafio ce-
rebral més habitual, aunque los territorios afectados si coinci-
den con los casos publicados, pues se suelen afectar con mésfre-
cuencia los territorios correspondientes a | as arterias cerebra-
les anterior y media, quedando mas respetados la parte inferior
de los |6bulos temporales, [6bul os occipitales, cerebelo y tron-
co encefdlico@71113),

El diagndstico etiol dgico de una microcefalia de origen pre-
natal debe suponer un reto para el médico, pues aunque tenga,
COMO en estos casos, un prondstico neurol dgico sombrio, esim-
portante para dar un consegjo genético.

Se estima que en sdlo el 0,5% de las gestaciones gemelares
monocoriales se produce dafio cerebral ®. Por tanto, €l riesgo de
recurrencia es minimo, ya que ala probabilidad de una nueva
gestacion gemelar monocorial hay que afiadir la de presentar en-
cefalopatia de origen disruptivo.
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