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HOLOPROSENCEFALIA ASOCIADA A DISPLASIA FRONTO NASAL
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RESUMEN

Presentamos un caso de diagndgico prenad por  ultrasonido, de holoprosencefdia sublobar  con
diglasia fronto nesd. La exigencia de 2 proboscis con narina Unica cada una smuldé una emocefdia
El diagndstico diferencid definitivo es por hipertdoriamo, naines sgparadas, junto con las imégenes de
monoventriculo en ultrasonido y en tomografia axid computarizada. El veruna sola proboscis sn
buscar la opuesta smul6 una holoprosencefdia sublobar. El requerimiento de autopsa fue negado. Edta
asociacion de holoprosencefdia con diglasa fronto nesd no habia 9do desrita en la literatura
venezolana
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SUMMARY

We presenta case of antenad diagnoss by ultrasonnd of sublobar  holoprosencephdy whith  fronto
nesd dysplasa The exigence of 2 proboscis with sngle narina ech one mimicked an ethmocephdy.
The definitive differentid diagnoss is by hipertdoriam, separated narines with monoventricular images
by ultrasonnd and computorized axid tomography . To wach only one proboscis without seeking the
other dde mimicked an sublobar holoprosencephdy. Autopsy request was denied. This association of
holoprosencephaly with fronto nasal dysplasia had not been presented in venezudan literature.
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INTRODUCCION

El término holoprosencefdiaserefiereaun
grupo de trastornos que surgen de unafdlaen
e desarrollo normd del cerebro anterior
durante lavidaembrionariatemprana (1 - 4).
Laincidencia gporoximadaes de 0.6 por 1000
necidos vivos. Lostrastornos varian en
severidad seglin se afecte cerebro y rogtro. El
prosencefdo se divide en diencéfdo (origina
lostdamos) y tdlencéfdo que origina las
vesiculas cerebraes. El tdlencéfdo crece para
encontrarse en la lineamedia, formando la hoz
del cerebroy lacisurainterhemisférica. Las
vesiculas Opticasy los bulbos olfatorios que se
evaginan ddl prosencéfdo d inicio dd
desarrollo son con frecuenciaanormdes en la
entidad. En la holoprosencefdia dobar no ha
ocurrido divge de prosencé&doy eslamés
desvastadora. Estan ausentes € cuerpo caloso,
férnix, hoz dd cerebro, lostractos -Gpticosy
los bulbos olfetorios. El mesencéfdo,
troncoencefdico y € cerebelo son normaes
pero S lahidrocefaiafuese severa, puede
achicarse lafosa pogterior. Hay unaforma
menos severa, la holoprosencefdia semilobar,
traténdose de una monocavidad con cuernos
rudimentariosy lostdamosy nideosde la
base estén fusonados (5). Laformamés
benigna es la holoprosencefdialobar (2,6) con
los dos hemisferios normamente separados
excepto en laporcion rostra donde estén
fusionados. Los ventriculos pueden estar
agrandados pero no dilatados y se comunican
entre s d no haber cavum dd septum
pelucidum. El cuerpo caloso puede estar
ausente, presente o hipoplésico pero € septum
pdlucidum no se formaen ningunade las
formas de holoprosencefdia Las anomdias
facidesincluyen ciclopia, eémocefdia,
cebocefdiay labio leporino mediano. La
ciclopia se caracteriza por monoftamiamedia,
snoftamia o anoftahnia. No hay nariz o huesos

facides enlalineamedia Habitudmente se
presenta una proboscis y puede ser doble. Se
observa hipognatia en dgunos de los casos La
etrnocefdia esla combinacion de hipotelorismo
ocular, habituamente poco severo, asociada
con una proboscis Unica o doble. La proboscis
puede estar ausente. La cebocefdiaes
hipotelorismo ocular con la nariz presente pero
unasolafosanasd. Formas més levesincluyen
hipoteorismo con nariz planay labio leporino
medio.

Lasdismorfiasfacidessempre seven en las
holoprosencefdias dobares. Con la variedad
aobar se observan tanto en laaobar como en
las otras formas de holoprosencefdia Hay
formas de aobar en las que no hay
maformacion facid. Puede ocurrir inciSvo
superior Unico, aresa de coanas, narines
proximas, ligero hipotelorismo como
indicadores de de lamdformacion. Dexde e
punto de vistadel eco se gpreciaunagran
cavidad monoventricular Sn eco medio que la
divida, hay fuson de lostdamaos, comunicada
con otra cavidad pogterior y delimitadas por la
llamada arisade hipocampo. Lafusién
talémica es de holoprosencefdia mientras que
en |as hidrocefdias obdructivas los tdamos
esén diastascos d aumentar entre dlosd 111
ventriculo. Lapresenciade laaristadd
hipocampo es de holprosencefdiay ausente en
la hidrananecefdia Todas las formas de
holprosencefaia se han diagnosticado prenatd-
mente (1 - 6). Antes de la semana 24 |os padres
pueden degir lainterrupcion dd embarazo (7).
En los casos dobares con macrocefdia -
hidrocefalia 9n esperanza, puede precticarse la
cefadocentesis. Estaindicado € caritotipo pues
latrisomia 13 es frecuente. El diagnéstico que
puede confundircele més esla ausenciadd
cuerpo cdloso yaqued 11 ventriculo se escapa
del epacio interhemigféricoy amulaun
megaventriculo Sn eco medio, caso de
seudoholoprosencefdia (8). Ladislasa fronto
nasd no es un sindrome especifico
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sino unadteracion dd desarrallo. Enlos casos
graves se presenta un telecanto severo y
edtrechamiento de las hendiduras papebraes.
Se ha descrito anoftamia, microftalmia,
colobomas del parpado superior, cataratas
congénitas. Hay escotadurasen lasaasdela
nariz. Lalineadd inicio dd cabdlo frontd se
extiende en pico de viuda. Las fosas nasaes
tienen gran aumento de la diganciaentre §i. El
hipertd orismo es manifiesto. |.asestructuras
medio- facidestienden adgarse delalinea
mediafadid.

PRESENTACION DEL CASO

Peciente primigesta, embarazo de 34. semanas
quien acude a estudios epecides del Hospitd
Antonio Maria Pineda en Barquismeto,
Venezuda, para ultrasonido de rutina. Se
evidencia unaholoprosencefdiaaobar y
dificultad para precisar las cuencas oculares
(Fotografia 1). Tratandose de un feto femenino,
con ausencia del cuerpo caloso y problemas
oculares s piensa pueda tratarse de un
sindrome de Aicardi € cud puede cursar con
ede tipo de maformaciones. Se decide la
prosecucion dd embarazo. Un nuevo
ultrasonido en la semana 38 evidencia una
Unica proboscis, con anoftalmia unilaterd,
microftamia contraletarel y posible
etmocefdia Se decide lainterrupcion de
embarazo bgjo diagndstico de holoprosencefdia
con cidopia - eimocefdia Se obtiene producto
por cesarea (la paciente no autorizala

cefad ocentesis) y nace producto femenino, a
término, vivo con hipertel orisrno acentuado,
presencia solamente hendidura palpebrd en un
0jo, mientras que € atro tiene microftamia
severa Phyltrum muy largo. Doble proboscis
denarina Unica (fotografia 2). Latomografia
axia computarizada revela holoprosencefdia
sublobar, con hipoplasadd cuerpo cdloso. El
feto falece alas pocas loras, por insuficiencia
repiratoria N 0 se autoriza attopsadd
producto.

COMENTARIO

Lasholoprosencefdias acercan las estructuras
alalineamedia Este caso tiene displasia fronto
nasd pues ocurre hipertelorismo severo con
distasadelasfosas nasdes. Al hacer ecografia
anatenata y observar la proboscis de un solo
lado, la més prominente, no tuvimosla
uspicaciade explorar laregion supraocolar
opuesta. Las proboscisdelas
holoprosencefdias estan en plenalinea media
y d revisar de nuevo € video prenatd,
goreciamos que la proboscis identificada era
paramedid izquierday sobre la hendidura
paoebrd vida Las dos hendiduras papebraes
pequefias fueron vistas por ultrasonido
perono e midi6 la distancia entre
ellas y habria orientado hacia una
distopia cantorum e hipertelorismo,
dato clinico que no es de ciclopia

ni etmofalia sino de digplasafronto
nasd. No logramos encontrar publicaciones de
tal asociacion holoprosencefdias sublobar con
disdlasafronto nasd smulando unaciclopiay
holoprosencefdialobar en laliteratura
Venezolana reciente.
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Fotografia 1 Perfil rostral fetal mostrando las dos proboscis
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Fotografia 2  Las 2 proboscis. Las hendiduras palpebrales Phyltrum largo. Hipertelorismo.
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