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Resumen

Los defectos del tubo neural (DTN) constituyen una de las principales causas de malfor-
maciones congénitas a nivel mundial. Aunque en Ocafia-Colombia la mayoria de estas ano-
malias no se detectan durante el tamizaje prenatal, permitiendo reducir significativamente
el nacimiento de recién nacidos con malformaciones mayores, en los ultimos afios se ha
observado un incremento en los diagndsticos posnatales, generalmente relacionados con
lesiones de menor tamafio. Se presenta el caso de una recién nacida con un mielomeningo-
cele cerrado de gran tamafio, no identificado durante el control prenatal y diagnosticado
inmediatamente después del nacimiento. Se describen los hallazgos clinicos e imageno-
l6gicos, asi como el abordaje inicial y su evoluciéon posoperatoria. Ademas, se revisa la
literatura reciente sobre el mielomeningocele, destacando su asociacién con deficiencia
materna de folato durante el primer trimestre de gestacion y la persistencia de una elevada
morbimortalidad, pese a los avances diagnésticos y terapéuticos. Este caso subraya la im-
portancia del tamizaje prenatal oportuno, la vigilancia obstétrica adecuada y el abordaje
multidisciplinario inmediato ante diagndsticos posnatales, especialmente en lesiones ex-
tensas que pueden comprometer de forma significativa la funcién neuroldgica y la calidad

de vida del recién nacido.
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Abstract

Neural tube defects (NTDs) are one of the leading causes of congenital malformations
worldwide. Although in Ocafia, Colombia, most of these anomalies go undetected during
prenatal screening, significantly reducing the number of newborns with major malforma-
tions, recent years have seen an increase in postnatal diagnoses, generally related to sma-
ller lesions. We present the case of a newborn with a large closed myelomeningocele, not
identified during prenatal care and diagnosed immediately after birth. Clinical and ima-
ging findings are described, as well as the initial management and postoperative course.
In addition, we review recent literature on myelomeningocele, highlighting its association
with maternal folate deficiency during the first trimester of pregnancy and the persistence
of high morbidity and mortality, despite diagnostic and therapeutic advances. This case
underscores the importance of timely prenatal screening, adequate obstetric monitoring,
and immediate multidisciplinary management of postnatal diagnoses, especially in exten-
sive lesions that can significantly compromise the neurological function and quality of life

of the newborn.

Keywords: neural tube defect, spina bifida, myelomeningocele.

Introduccion descrito variantes con extensiéon anterior
o lateral, como el MMC anterolateral, una
presentacion poco frecuente [3].

El mielomeningocele (MMC) es un defec-

to del tubo neural que se produce cuando
este no logra cerrarse durante el desarro-
llo embrionario, lo que da lugar a una pro-
trusiéon quistica de las meninges espinales
que contiene liquido cefalorraquideo, con
o sin compromiso del tejido neural. Estas
lesiones se localizan principalmente en las
regiones cervical, toracica, lumbar y sa-
cra [1,2]. Aunque la mayoria de los MMC

se presentan en la regiéon posterior, se han

En los disrafismos espinales abiertos, la
exposiciéon del tejido neural al medio ex-
terno puede originar entidades como el
MMC, la hemimielocele y la mielosquisis,
todas ellas asociadas a malformaciones de
Chiari tipo II. En contraste, el disrafismo
espinal cerrado se caracteriza por la inte-
gridad cutanea y por defectos ocultos del
arco neural, cuya clasificaciéon depende de

la presencia de una masa subcutdnea [4].



Los MMC espinales se observan con mayor
frecuencia en los segmentos toracico y sa-
cro y presentan una mayor incidencia en el
sexo femenino. El origen del MMC se vin-
cula a alteraciones del desarrollo embriona-
rio, particularmente durante la neurulacién
secundaria. El desarrollo del cono medu-
lar y del filum terminale sefala el inicio de
este proceso [5], y las alteraciones asociadas
pueden dar lugar a MMC lumbares [6]. Los
MMC sacros anteriores suelen manifestarse
de forma tardia, con sintomas urolégicos y
gastrointestinales en la edad adulta [7]. Las
variantes anterolaterales, poco frecuentes,
han sido descritas en asociacién con sin-
dromes como Marfan y neurofibromato-
sis, y se atribuyen a displasia mesodérmica
congénita y cambios hipoplasicos del tejido
afectado [8].

En la edad adulta, el MMC puede mani-
festarse clinicamente con dolor, parapare-
sia y deterioro neurolégico progresivo [9].
El diagnostico diferencial incluye lesiones
quisticas del canal espinal, como las de ori-
gen neoplasico, focos parasitarios y quistes
aracnoideos [10]. La radiografia convencio-
nal permite evaluar la morfologia del canal
espinal y de los elementos 6seos posteriores
[11]. No obstante, la resonancia magnética
(RM) constituye el método diagnéstico de
eleccion para la planificaciéon quirdrgica y
el seguimiento posterior. LLa mielografia y
la tomografia computarizada (TC) pueden
emplearse como estudios complementarios

en casos seleccionados [12,13]. Asimismo,
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la cinerresonancia magnética (CRM) per-
mite evaluar de forma dinamica el flujo del
liquido cefalorraquideo y el movimiento de

las estructuras neurales [14].

Desde el punto de vista quirargico, el
MMC se caracteriza por la presencia de
un saco dural abierto a nivel de la muscu-
latura paraespinal [15]. El tratamiento esta
indicado en presencia de sintomas neuro-
légicos, como paraparesia o disfuncion ve-
sical, y consiste en la reseccion de las lami-
nas vertebrales comprometidas y el cierre
de la comunicacién entre el saco dural y el
meningocele [16]. E1 MMC representa una
forma compleja de disrafismo espinal, aun-
que comparte manifestaciones clinicas con
otras variantes [17]. En lesiones altas, la
intervencién quirurgica puede implicar un
riesgo elevado, y las complicaciones pue-
den generar repercusiones fisicas y psico-
sociales significativas a largo plazo [18]. A
pesar de los avances terapéuticos, persiste
una evidencia limitada sobre los resultados
funcionales a largo plazo del MMC, lo que
resalta la importancia del diagnéstico tem-
prano y del inicio oportuno del tratamiento

en pacientes pediatricos.

A nivel global, el diagnéstico y tratamien-
to de la espina bifida presentan una mar-
cada variabilidad. Aunque la mortalidad
infantil ha disminuido en las ultimas dé-
cadas, la proporcién de muertes en meno-
res de cinco anos atribuibles a anomalias

congénitas aument6 del 5% en el afio 2000

181



182

NOVA. 2026; 24 (47)

al 8% en 2022 [19]. Para 2021, se estimaba
que 52 millones de nifios vivian con algu-
na anomalia congénita, principalmente en
paises de ingresos bajos y medianos [20].
Los defectos del tubo neural constituyen la
tercera anomalfa congénita mads frecuente
a nivel mundial y se asocian, entre otros
factores, a deficiencias maternas de folato
[21,22]. Aunque algunos paises han redu-
cido su incidencia mediante programas de
fortificaciéon alimentaria, estas politicas
aun no han sido implementadas de forma

generalizada [23].

El MMC, considerado la forma mas grave
de los defectos del tubo neural, se asocia
con elevada mortalidad y discapacidad se-
vera [24]. Su incidencia estimada oscila en-
tre 17 y 50 casos por cada 100.000 nacidos
vivos, y en varios paises los defectos del
tubo neural figuran entre las principales
causas de mortalidad infantil [25]. Estu-
dios recientes indican que el MMC conti-
nua representando una carga significativa
de morbimortalidad en la regiéon. En este
contexto, se ha propuesto que el cierre qui-
rurgico temprano, ya sea mediante inter-
vencion fetal o dentro de las primeras 48
horas posteriores al nacimiento, contribuye
a reducir la morbilidad y la mortalidad aso-

ciadas a esta condicion [26,27].

Informe de caso

Recién nacida, hija de madre de 34 afios
con antecedentes obstétricos sin particula-
ridades. El nacimiento ocurrié por cesirea
a las 38.4 semanas de gestacion. La pacien-
te presentd un peso de 3140 g, talla de 51
cm y puntajes de APGAR de 9/10/10. Du-
rante la valoracién inicial se identificé una
lesion en la region sacra compatible con un
posible defecto del cierre del tubo neural.
La placenta se observo completa, el liquido
amnidtico era claro y el utero se mantenia

téonico al finalizar el procedimiento.

Debido a un aumento de volumen redon-
deado de 8 X 9 cm en la zona lumbosacra,
de limites definidos y completamente cu-
bierto por piel, se decidi6é su traslado in-
mediato al servicio de neonatologia. Esta
masa sugeria un defecto de cierre vertebral.
El resto del examen fisico fue considerado

dentro de limites aceptables.

Se realiz6 una ecografia espinal empleando
un transductor lineal multifrecuencial, en
cortes longitudinales y transversales. Los
hallazgos incluyeron piel y tejido celular
subcutaneo de grosor y ecogenicidad not-
males, asi como la presencia de un apén-
dice cutaneo. En la regiéon lumbosacra se
observaron cuerpos vertebrales sin altera-
ciones en el borde superior de la columna
lumbar. Sin embargo, en los niveles medio
e inferior se evidencié un defecto de cie-

rre en el eje longitudinal, que permitia la



protrusion de un saco que contenia rafces
nerviosas, las cuales mostraban activacion
durante el llanto. La imagen correspondia a
una estructura quistica comunicada con el

canal medular, sin tejido medular en su in-
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terior. El saco estaba rodeado por una zona
ecogénica de 38 X 13 mm compatible con
tejido lipomatoso. Los planos musculares

y las estructuras vasculares no mostraron

alteraciones.

Figura 1y 2. Imagen de ecografia espinal que evidencia el defecto en la columna lumbar y el contenido sacular asociado.
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Figura 3 y 4. La imagen muestra la lesién en la columna lumbar del paciente.

Asimismo, desde el servicio de Neuroci-
rugia se decidié un manejo conservador y
expectante, priorizando la realizacion de
estudios complementarios, incluyendo re-
sonancia magnética, con el fin de contar
con una evaluacién integral. Posteriormen-
te, y en funcién de los hallazgos, se pla-
nificara de manera cuidadosa un eventual
manejo quirurgico, considerando siempre

el bienestar y las necesidades del paciente.

Discusion

E1 MMC es un disrafismo espinal caracteri-
zado por la herniacién de la médula espinal
y sus estructuras a través de un defecto con-
génito en los elementos 6seos posteriores.
Constituye la forma mas frecuente de disra-

fismo, representando cerca del 80% de los

casos, y se asocia a una elevada morbimor-
talidad [28, 29]. Este defecto refleja un fa-
llo temprano de la neurulacién, que explica
la presencia de otras anomalias primarias a
lo largo del tubo neural. Asimismo, la falta
de desarrollo de las capas mesodérmica y
ectodérmica conduce a un defecto abierto

que, en la mayoria de los casos, se acompa-
fla de malformacién de Chiari IT [28, 30].

Modelos experimentales con agentes te-
ratbgenos como citocalasina, vinblastina,
bloqueadores de canales de calcio, fos-
folipasa C, acido retinoico e hidroxiurea
han fortalecido la teoria del defecto en el
cierre neural. La relevancia del acido foli-
co ha sido ampliamente documentada. En
1964 se postuld su relacién con los DTN,
y estudios posteriores demostraron que la

suplementacién materna con 4 mg diarios



antes y durante el embarazo reduce en 71%
la recurrencia en familias con anteceden-
tes de DTN [31]. En el caso presentado, la
ausencia de suplementacién preconcepcio-
nal fue identificada como un posible factor

contribuyente.

La alfa-fetoproteina (AFP) es el principal
método de tamizaje prenatal para espina bi-
fida abierta. Su medicién sérica entre las 16
y 18 semanas detecta el 79% de los defectos
abiertos, especialmente cuando supera los
2,5 MoM. L.a amniocentesis se indica cuan-
do la AFP o la imagenologia sugieren un
DTN [32]. En nuestra paciente, los niveles
de AFP fueron normales y la lesiéon no fue

identificada mediante ecografia prenatal.

El hallazgo tipico es un saco herniado,
usualmente cubierto por piel atréfica; pue-
de acompanarse de otras sefiales cutaneas
como lipomas, angiomas o hipertricosis
[6,8]. En este caso, la masa se encontraba
completamente cubierta por piel y sin al-
teraciones asociadas. Si bien el MMC suele
acompafiarse de otras malformaciones, es-
pecialmente la malformaciéon de Chiari 11,
presente en hasta el 80% de los casos, asi
como hidrocefalia, disgenesias del cuerpo

calloso o trastornos de migracién neuronal

33,34].

Mozo, et al. Lesion de mielomeningocele: estudio de caso

Conclusion

El MMC continta siendo una malforma-
cién de alto impacto clinico y social, estre-
chamente asociada a la deficiencia materna
de folato durante las primeras etapas de la
gestacion. Si bien el diagnéstico prenatal
permite intervenir tempranamente y plani-
ficar el manejo neonatal, ain persisten ca-
sos que se identifican unicamente después
del nacimiento, especialmente cuando las
lesiones son atipicas o pasan inadvertidas
en el tamizaje. Estos diagndsticos posna-
tales representan un desafio considerable
para los equipos de salud y para las fami-
lias, debido a la elevada morbimortalidad y
a las posibles secuelas funcionales a largo
plazo. Este caso reafirma la importancia
de fortalecer las estrategias de prevencion,
mejorar la calidad del tamizaje prenatal y
promover un abordaje multidisciplinario
oportuno que favorezca una evoluciéon mas

favorable en los pacientes afectados.
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