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Holoprosencefalia

La holoprosencefalia constituye un amplio espectro de malformaciones del craneo y la cara debidas a
una anormalidad compleja del desarrollo del cerebro que tienen en comun la ausencia del desarrollo
del prosencéfalo, que es el I6bulo frontal del cerebro del embridn.

Durante el desarrollo normal se forma el I6bulo frontal y la cara comienza a desarrollarse en la quinta
y sexta semana del embarazo. La holoprosencefalia es causada por la falta de divisién del [6bulo
frontal del cerebro del embrién para formar los hemisferios cerebrales bilaterales (las mitades
izquierda y derecha del cerebro), causando defectos en el desarrollo de la cara y en la estructura y el
funcionamiento del cerebro.

Tipos

Existen tres clases de holoprosencefalia, basados en la separacién del prosencéfalo:

La holoprosencefalia alobar es el tipo mas grave, en la cual el cerebro no logra separarse y se asocia
generalmente a anomalias faciales severas (fusion de los ojos, animalias del tabique nasal.)

La holoprosencefalia semilobar, en la cual los hemisferios del cerebro tienen una leve tendencia a
separarse, constituye una forma intermedia de la enfermedad.

La holoprosencefalia lobar, en la cual existe una evidencia considerable de separacion de los
hemisferios del cerebro, es la forma menos grave.

En algunos casos de holoprosencefalia lobar, el cerebro del paciente puede ser casi normal.
Etiologia

Aungue las causas de la mayoria de los casos de holoprosencefalia son de origen teratogénico, los
investigadores saben que aproximadamente la mitad de todos los casos se deben a causas
cromosdémicas (de los cromosomas). Las anomalias cromosdmicas, tales como el sindrome de Patau
(trisomia 13), el sindrome de Edwards (trisomia 18), el sindrome de Meckel-Gruber y ciertas triploidias
se han podido asociar con la holoprosencefalia.

Los hijos de madres diabéticas y la ingesta elevada de alcohol en esta parte del desarrollo
embrionario (ya que destruye las células de la linea media de estructuras craneofaciales) tienen un
riesgo mayor de padecer el trastorno.

Cuadro clinico

La holoprosencefalia, denominada anteriormente como arinencefalia, consiste en una gama de
defectos o malformaciones del cerebro y de la cara. En el extremo mas grave de este espectro se
encuentran los casos que involucran malformaciones serias del cerebro, malformaciones tan graves
que son incompatibles con la vida y a menudo causan la muerte intrauterina espontanea. En el otro
extremo del espectro estan los individuos con los defectos faciales-que pueden afectar los ojos, la
nariz y el labio superior-y el desarrollo normal o casi normal del cerebro. Pueden ocurrir convulsiones
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o retraso mental.

El mas grave de los defectos (o anomalias) faciales es la ciclopia, caracterizado por el desarrollo de
un solo ojo, que se ubica generalmente en el drea ocupada normalmente por la raiz de la nariz, y la
ausencia de la nariz o una nariz en la forma de una probdscide (un apéndice tubular) situada por
encima del ojo.

La etmocefalia es la anomalia facial menos comun. Consiste en una probdscide que separa 0jos muy
juntos, ausencia de la nariz y microftalmia (tamafio anormalmente pequefio de uno o ambos 0jos).

La cebocefalia es otra anomalia facial caracterizada por una nariz pequefia y aplastada con un solo
orificio nasal situada debajo de unos ojos subdesarrollados y muy juntos.

La anomalia facial menos grave es el labio leporino, también llamado agenesia premaxilar.
Tratamiento

No existe tratamiento para la holoprosencefalia y el pronéstico para los individuos que la padecen es
pobre. La mayoria de los que sobreviven no muestran signos de desarrollo significativos. Para los
nifos que sobreviven, el tratamiento es sintomatico (es decir, alivia sélo los sintomas y no las causas
del trastorno). Es posible que una mejora en el monitoreo de embarazos de madres diabéticas pueda
ayudar a prevenir la holoprosencefalia. No obstante, no existen medios de prevencién primaria.
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