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RESUMEN

El mielomeningocele es la forma más frecuente de disrafismo espinal, representa una anomalía congénita del cierre de 
neuróporo posterior y su localización cervical es poco frecuente. Se presenta el caso clínico de un neonato nacido en 
el Instituto Materno Perinatal, que presentó mielomeningocele cervical con deterioro neurológico desde el nacimiento y 
cariotipo con translocación robertsoniana.  Es muy importante fortalecer la prevención de disrafismo espinal en la futura 
madre y gestante; así como la atención integral clínica y quirúrgica que mejore la sobrevida de estos pacientes.

Palabras clave: Disrafia espinal; disrafia espinal cervical, translocación genética (Fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT

Myelomeningocele is the most frequent form of spinal dysraphism, it represents a congenital anomaly of posterior neu-
ropore closure and its cervical location is rare. The clinical case of a newborn born at the Perinatal Maternal Institute, 
who presented cervical myelomeningocele with neurological deterioration from birth and a karyotype with Robertsonian 
translocation, is presented.
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INTRODUCCIÓN

Los defectos del tubo neural constituyen un grupo 
común de anomalías del sistema nervioso central1. 
Es la segunda malformación estructural más común 
en los seres humanos, luego de las malformaciones 
cardiacas2. El mielomeningocele es la forma más 
frecuente de disrafismo espinal, tiene una incidencia 
de aproximadamente 0,20-0,40/1000 nacimientos/año 
en Canadá y los EE.UU3; en Arabia Saudita es 0,44-
1,46/1000 nacimientos4. En Europa, el 88% de los 
defectos del tubo neural se diagnostican alrededor de 
las 17 semanas de gestación5. 

En Perú, no existen estadísticas claras; sin embargo, 
se estima que anualmente nacen alrededor de 400 

infantes con espina bífida. Además, en los países 
donde la terminación del embarazo es legal, la tasa de 
terminación por espina bífida es de alrededor de 25%, 
estimándose una incidencia prenatal aún mayor5. Las 
niñas se ven afectadas con más frecuencia que los 
niños. La tasa de recurrencia (en embarazos posteriores) 
es aproximadamente del 2-3%6.Esta patología provoca 
complicaciones en varios sistemas de órganos y una 
discapacidad considerable, incluso décadas después de 
la reparación de la anomalía7,8.

El mielomeningocele es un trastorno neurológico que 
surge de una falla en el cierre del neuroporo posterior9. 
La falta de fusión del tubo neural durante la tercera 
semana de gestación, conduce a un defecto de cierre 
del mismo, recibiendo una denominación en relación 
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Figura 2. Ecografía transfontanelar

Figura 1. Ecografía prenatal

al nivel donde ocurre el referido defecto, a nivel 
craneal (anencefalia), a nivel de la columna vertebral 
(mielomeningocele o, simplemente, espina bífida), o 
ambos (cranioraquisis)10. La localización dorsolumbar 
o lumbar del mielomeningocele es la más frecuente, es 
mayor al 50% de los casos, la lumbo- sacro en 25% y 
cervical o dorsal en solo 10%11. El diagnóstico prenatal 
de esta patología puede realizarse por ecografía y 
determinación de alfafetoproteínas (AFP), primero en el 
suero de la madre, luego en el líquido amniótico obtenido 
por amniocentesis y así como por la determinación de 
acetilcolinesterasa12.

REPORTE DE CASO

Se presenta el caso de un recién nacido, de parto distócico 
a 38 semanas de edad gestacional, madre primigesta 
de 17 años de edad, control prenatal insuficiente, con 
diagnóstico presuntivo de mielomeningocele cervical 
a las 37 semanas por ecografía fetal (Figura N°1). Sin 
antecedentes familiares ni personales de enfermedades 
genéticas o infecciones intrauterinas.  

Se describe un neonato que pesó 2775 gr, talla de 50 
cm y perímetro cefálico de 34 cm.  Se valoró el puntaje 
APGAR con 5 el primer minuto de vida y 7 a los 5 minutos 
de vida. Al nacimiento presentó frecuencia cardiaca de 
150 latidos por minuto, saturación de oxígeno de 74%, 
requirió reanimación cardiopulmonar, posteriormente 
oxígeno por fase III y hospitalización en la Unidad de 
Cuidados intensivos.  

En el examen físico a nivel de región cervical se 
observó tumoración cubierta de 6 x 5 cm; en el 
examen preferencial neurológico se encontró un 
paciente soporoso, sin esfuerzo respiratorio, postura 
en semiextensión de miembros superiores y extensión 
de miembros inferiores, sin movimientos espontáneos, 
hipotonía axial y apendicular, sin apertura ocular 
espontánea. Arreflexia rotuliana y bicipital, pupilas no 
fotoreactivas, movimientos de automatismo en miembros 
inferiores al estímulo, succión ausente, prensión palmar 
y plantar ausente.

La ecografía transfontanelar (Figura N°2) reportó 
ventriculomegalia severa a predominio de ventrículo 
izquierdo (índice de Evans 0.37), cerebelo y tronco 
encefálico de difícil definición por alteración morfológica, 
tumoración cervical de contenido anecoico con 
tabicaciones, observándose médula a nivel torácico.  La 
evaluación neurológica, concluyó con diagnóstico de 
encefalopatía severa multifactorial, mielomeningocele 
cervical roto asociado a hidrocefalia por Arnold Chiari y 
sospecha de lesión en tronco encefálico. La ecografía 
abdomino-renal no presentó alteraciones.

Al tercer día de vida el paciente fue sometido a 
neurocirugía, encontrándose médula cervical con 
formación quística cercana a bulbo, no identificable y 
evidenciaron salida de líquido cefalorraquídeo, así como 

DISCUSIÓN

El mielomeningocele se caracteriza por presentar una 
hendidura en la columna vertebral posterior que expone 
estructuras internas como meninges, médula espinal 
y raíces de nervios espinales con el líquido amniótico 
durante el desarrollo intrauterino, lo cual es coincidente 
con nuestro caso10. Afecta preferentemente a las 
regiones inferiores de la columna vertebral y rara vez 
se observa en la columna cervical y torácica superior, a 
diferencia del nuestro de localización cervical13.

tejido a modo de cordón que rodeaba la médula a nivel 
de C3, no removieron estructuras. Al quinto día de vida, 
el paciente presentó deterioro neurológico, postura en 
descerebración. En ecografía cerebral se encontró 
ventriculomegalia severa (índice de evans 0.54), 
inversión de flujo y un electroencefalograma con patrón 
plano, anormal; el paciente curso con una evolución 
estacionaria, requiriendo ventiloterapia, nutrición enteral 
parcial y cuidados generales. Al mes el paciente fallece. 
El cariotipo en sangre periférica técnica de bandeo 
GTG, encontró 45 cromosomas, detectándose un 
cromosoma derivativo entre un cromosoma del par 13 
y un cromosoma del par 14,45 XY, der (13;14)(q10,q10), 
traslocación robertsoniana.
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riesgo de infertilidad, abortos espontáneos recurrentes, 
descendencia aneuploide, hijos con múltiples defectos 
congénitos y retraso mental18. No se encontró literatura 
de asociación de mielomeningocele y traslocación 
robertsoniana hasta la fecha.

El riesgo de recurrencia es elevado en familias en las que 
un progenitor es portador de la translocación, pueden 
permanecer sin diagnóstico durante toda la vida de los 
portadores17. Por lo anterior, es necesario cariotipar a los 
progenitores, sin dejar de lado a otros familiares, antes 
de ofrecer asesoramiento genético19.

CONCLUSIÓN

En conclusión, se presenta el caso de un recién nacido 
con mielomeningocele cervical, que es de localización 
poco frecuente y que además desde su nacimiento 
presentó clínica neurológica desfavorable que tiene 
relación con su hallazgo neuroquirúrgico. Es importante 
su diagnóstico precoz para definir conductas a seguir, 
así como la consejería que se debe realizar a los padres.

RECOMENDACIÓN

La prevención de defectos del tubo neural con el 
suplemento de ácido fólico en la gestante, la detección 
temprana del defecto durante la gestación, el control 
prenatal estricto, las intervenciones intraútero permite 
mejorar el pronóstico y evita el desenlace fatal por 
mielomengocele cervical.

Es necesario realizar el examen cromosómico a los 
pacientes con esta patología y reportar los hallazgos 
encontrados.
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