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Resumen

Nota clinica

Encefalocele frontoetmoidal en una lactante
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El encefalocele consiste en la herniacién de estructuras encefdlicas a través de un defecto dseo en el
craneo. Se trata de una entidad infrecuente y se clasifica principalmente segin su localizacion
anatémica. Se presenta el caso de una lactante con un encefalocele frontoetmoidal, cuyo diagnéstico
definitivo se consiguio a través de la resonancia magnética cerebral y que se encuentra a la espera de
una posible intervencion quirtrgica. Este caso destaca la necesidad de conocer una entidad infrecuente
como el encefalocele y tenerla presente en el diagndstico diferencial de las masas craneales en la
infancia.
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Abstract

Frontoethmoidal encephalocele in an infant

Encephalocele is the herniation of brain structures through a bony defect in the skull. It is a rare
condition and is primarily classified according to its anatomical location. We present the case of
an infant with a frontoethmoidal encephalocele, whose definitive diagnosis was reached through
brain magnetic resonance imaging and who is awaiting a potential surgical intervention. This case
highlights the need to be aware of a rare condition such as encephalocele and to consider it in the

* Neurosurgery

INTRODUCCION

El encefalocele es una entidad rara en Pediatria,
consistente en la herniacion de estructuras del en-
céfalo a través de un defecto craneal dseo. La pre-
valencia es variable, siendo en el continente africa-
no de 2 casos por cada 10 000 nacimientos. Puede
ser congénito o secundario a infecciones o trauma-
tismos. Las principales clasificaciones se basan en
la localizacion anatémica de la malformacion.
A nivel global, la localizacién mas frecuente es la
occipital, seguida de la frontoetmoidal, si bien

differential diagnosis of cranial masses in childhood.

existen diferencias geograficas. Se recomienda un
abordaje quirurgico precoz por el riesgo de menin-
gitis de repeticion que asocia la malformacion, asi
como por las repercusiones estéticas y en el desa-
rrollo de la vision en el caso de la localizacién fron-

toetmoidalt™.

CASO CLINICO

Presentamos el caso de una lactante de 8 meses
que consulta en una clinica ambulatoria de un pais
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en vias de desarrollo de Africa oriental por un bul-
toma a nivel interocular. La gestacion ha sido con-
trolada, con ecografias normales, y la madre ha
recibido suplementacién con hierro y acido félico.
No refiere infecciones ni patologias relevantes du-
rante la gestacion, y el parto ha sido vaginal y a
término. La madre refiere que la lesion esta presen-
te desde el nacimiento, si bien ha crecido de tama-
fio progresivamente, sin asociar ninguna clinica
aparente. El desarrollo psicomotor es normal hasta
el momento. La familia procede de un entorno de
bajos recursos, por lo que no ha consultado hasta
el momento.

En la exploracion clinica destaca la presencia de
una lesion redondeada y sobreelevada a nivel inte-
rocular, levemente hiperpigmentada, de unos
2 cm de diametro, depresible y de caracter pulsatil
(Figura 1). El perimetro craneal se encuentra dentro
de percentiles normales y no hay sospecha de hi-
drocefalia. La lesion condiciona un hipertelorismo
leve, los movimientos oculares son normales y no
se aprecian estrabismo niobstruccion lacrimal. No
se encuentran otras malformaciones o anomalias
en el resto de la exploracion.

Se desestima el estudio de fondo de ojo por falta
de acceso a la prueba. Se realiza en primer lugar

Figura 1. Encefalocele frontoetmoidal. Lactante de 8
meses con lesion facial a modo de masa interocular,
redondeada y sobreelevada
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una ecografia de las partes blandas de la lesion, de
resultados no concluyentes, por lo que se decide
solicitar una resonancia magnética (RM) cerebral.
En dicha prueba se describe el hallazgo de un de-
fecto craneal inferofrontal de la linea media con
herniacion de meninges, liquido cefalorraquideo y
circunvoluciones frontales inferiores, compatible
con un encefalocele frontoetmoidal de subtipo
nasofrontal. Dicho defecto es mas claramente visi-
ble en las secuencias potenciadas en T2 (Figura 2).

Ante la sospecha de encefalocele frontoetmoidal
se deriva a la paciente al Servicio de Neurocirugia
del hospital de referencia para estudiar la posibili-
dad de una intervencion quirdrgica. En el momen-
to de elaboracion del presente caso la paciente se
encuentra a la espera de dicha valoracién, con la
dificultad que entrafna una operacion de tal com-
plejidad en un medio de escasos recursos. Hasta el
momento la lesion se mantiene estable y sin com-
plicaciones asociadas, y la paciente sigue con un
desarrollo psicomotor normal.

DISCUSION

El encefalocele es una protrusién de estructuras
encefélicas a través de un defecto dseo en el cra-
neo. El contenido del encefalocele es variable, pu-
diendo contener solo meninges o meninges junto
a tejido cerebral, y pudiendo a veces comunicarse
con los ventriculos. Segun esta variacion de conte-
nido algunos autores hablan de meningocele
cuando solo contiene meninges, meningoencefa-
locele cuando contiene tejido cerebral y meninges,
y meningoencefalocistocele cuando comunica con
los ventriculos. No obstante, en la mayoria de la
literatura se usa el término encefalocele de forma
general, independientemente del contenido®.

Se trata de una entidad rara, con una incidencia
estimada de 0,8-4 casos por cada 10 0000 naci-
mientos. La incidencia es mayor en las regiones del
sudeste asiatico y en entornos de bajos recursos
socioecondmicos.

Aunque la presentacion mas frecuente es como
malformacion congénita, se han descrito casos se-



Javier Bernabeu Sendra, et al. Encefalocele frontoetmoidal en una lactante

Figura 2. Encefalocele frontoetmoidal. Imagenes de RM cerebral potenciadas en T2 en los planos sagital, axial y
coronal, en las que se observa un defecto 6seo en la sutura nasofrontal; herniacion de meninges y ambos I6bulos
frontales a través del defecto hacia los tejidos epicraneales, con formacién de un encefalocele

cundarios a traumatismos, iatrogenia e infeccio-
nes. Segun esto, algunos autores clasifican los en-
cefaloceles en primarios (presentes al nacimiento)
o secundarios (no presentes al nacimiento y de
diferente etiologia). En el caso del encefalocele
congeénito, clasicamente se ha englobado dentro
de las entidades asociadas a defectos del tubo
neural y se ha propuesto el déficit de acido félico
durante la gestacion como una de las posibles cau-
sas. Debido a las diferencias en la prevalencia

Localizacion Clasificacion

geografica, se ha propuesto una posible asociacion
a factores genéticos, étnicos y ambientales, por el
momento no bien clarificada.

El encefalocele puede presentarse en diferentes
localizaciones. La clasificacion mas utilizada se-
gun sulocalizacion es |a propuesta por Suwanwela
y Suwanwela en 1972 (Tabla 1). No obstante,
Madaree et al. propusieron recientemente una cla-
sificacion mas simplificada y con mayor correla-
cion clinico-patolégica (Tabla 2). En el caso de

Subdivisiones

Occipital

Sincipital o anterior Frontoetmoidal

Nasofrontal
Nasoetmoidal
Nasorbital

Interfrontal

Asociado con fisuras craneofaciales

Boveda craneal

Frontal

Fontanela anterior
Parietal

Fontanela posterior
Temporal

Basal

Transetmoidal
Esfenoetmoidal
Transesfenoidal

Frontoesfenoidal/esfenoorbital
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nuestra paciente optamos por usar la clasificacion
de Suwanwela y Suwanwela, por ser actualmente
la mas difundida y conocida. A nivel general, la lo-
calizacion mas frecuente es la occipital (75-90% de
los casos), seguida de la frontoetmoidal®®.

La presentacion clinica de los encefaloceles es va-
riable. Cuando resultan visibles externamente, se
muestran como masas de diferente tamafo, gene-
ralmente cubiertas de piel. La masa puede presen-
tar diferente consistencia, y puede asociar hiper-
pigmentacion e hipertricosis, asi como caracter
pulsatil, como en nuestra paciente. Cuando se pre-
sentan a nivel anterior, pueden acompanarse de
hipertelorismo, telecanto, estrabismo y obstruc-
cion lacrimal, entre otros. En la exploracion de la
masa, el signo de Furstenberg suele ser positivo, es
decir, se produce un aumento del tamafo de la
masa cuando se comprime la vena yugular o se
realiza la maniobra de Valsalva. En nuestra pacien-
te no se consiguidé una correcta exploracién de di-
cho signo por falta de colaboracion en el examen.
En el caso de encefaloceles no visibles externa-
mente estos pueden manifestarse con diferentes
sintomas segun la localizacion, como obstruccion
nasal crénica o rinolicuorrea. También pueden
debutar con meningitis de repeticion, por el riesgo
infeccioso que supone la exposicion del contenido

Tabla 2. Clasificacién de los encefaloceles propuesta
por Madaree et al. (2023)

Localizacion Clasificacion

Frontal
Occipital
Parietal
Frontoparietal
Temporal
Acrania

Craneal

Nasal Supranasal
Infranasal

Intranasal

Orbital Anterior

Posterior

Basal Etmoidal
Transesfenoidal
Esfenomaxilar

Fisura craneal
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encefalico al ambiente exterior. Las bacterias mas
frecuentemente asociadas a estas infecciones de
repeticion son Steptococcus pneumoniae, Staphylo-
coccus aureus y Neisseria meningitidis’.

El diagnostico diferencial se debe realizar con otras
malformaciones que puedan presentarse a modo
de masa a nivel craneal, como los mucoceles, los
quistes dermoides, los hemangiomas o los glio-
mas. En la exploracion clinica se pueden apreciar
ciertos signos que permiten diferenciar estas lesio-
nes, como la coloracién rojiza o violacea de los he-
mangiomas, la no pulsatilidad de los quistes der-
moides o la negatividad del signo de Furstenberg
en el caso de los gliomas, asi como la localizacién,
entre otros.

El diagnostico precisa de las pruebas de imagen
para su confirmacion. La ecografia prenatal permi-
te en ocasiones identificar la lesion durante la ges-
tacion, si bien en algunas ocasiones puede pasar
desapercebida, como en el caso de nuestra pacien-
te. La resonancia magnética juega un papel impor-
tante, ya que permite identificar el contenido del
encefalocele y su relacion con el resto de las estruc-
turas anatdmicas. No obstante, la tomografia axial
computarizada (TAC) resulta también de gran valor
de cara a la reconstruccion quirurgica, ya que per-
mite describir mejor el defecto 6seo causante. En
ocasiones se precisa de una angio-RM para clarifi-
car la presencia de vasos en el contenido del ence-
falocele, asi como su relacion con los senos durales.

El tratamiento del encefalocele es quirdrgico. Se
recomienda un abordaje precoz, generalmente an-
tes del ano de vida, para evitar las complicaciones
asociadas (infecciones de repeticion, déficits neu-
rolégicos, repercusiones estéticas, dafio en el desa-
rrollo visual...). Los objetivos de la cirugia son redu-
cir el tejido cerebral sano, extirpar el tejido
displasicoy el saco, y cerrary reconstruir el defecto
6seo. Existen diferentes técnicas para el abordaje
de los encefaloceles, siendo las mas populares la
técnica Tessier, la técnica de Chula, y la técnica de
Chula modificada, sin poder considerar actualmen-
te ninguna como de eleccion de forma general.
En los Ultimos anos, se han descrito técnicas me-
nos invasivas, incluyendo abordajes endoscépicos



en casos seleccionados. Independientemente de la
técnica utilizada, la cirugia precisa de un abordaje
multidisciplinar dada su complejidad. La fuga de
liquido cefalorraquideo es la complicaciéon posqui-
rdrgica mas frecuente®,

El prondstico de los pacientes es multifactorial,
destacando la importancia del tamano de la mal-
formacion, la presencia de tejido cerebral funcio-
nal en su interior, y la asociacion con otras ano-
malias. Los encefaloceles anteriores suelen
presentar mejor pronostico que los occipitales,
pues contienen generalmente menor cantidad de
tejido cerebral. El encefalocele puede acompanfiar-
se de otras malformaciones del sistema nervioso
central, como hidrocefalia, quistes coloides o age-
nesia del cuerpo calloso, por lo que una evalua-
cion neuroldgica exhaustiva y completa es siem-
pre necesaria antes del abordaje quirdrgico. En el
caso concreto de nuestra paciente, la localizacion
anterior del encefalocele y la ausencia de hidroce-
falia u otras alteraciones asociadas hacen mas
favorable el prondstico, si bien la herniacion de
circunvoluciones frontales inferiores asocia un
mayor riesgo de complicaciones neurolégicas y
alteraciones del neurodesarrollo. No obstante, el
principal reto en el prondstico de la paciente pre-
sentada recae en las malas condiciones socioeco-
némicasy en la dificultad de acceso a una cirugia
de tal complejidad.
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CONCLUSIONES

El pediatra de Atencion Primaria puede ser el pri-
mer profesional en detectar malformaciones como
la descrita, por lo que debe saber identificarlas y
realizar un diagnostico diferencial clinico basico. La
pulsatilidad o el aumento de tamafio con llanto,
asi como la localizacion occipital o frontoetmoidal,
deben orientar hacia un posible encefalocele. De-
bemos estar alerta ante ciertos signos de alarma,
como el crecimiento progresivo de la lesion, la alte-
racion del neurodesorrollo o signos de infeccion. Se
deben evitar los procedimientos invasivos de la le-
sion antes de disponer de un diagnostico median-
te una prueba de imagen. Si bien la ecografia suele
ser la primera prueba que realizar por su disponibi-
lidad y rapidez, el diagnostico definitivo suele pre-
cisar de la realizacion de RM o TAC.
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