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RESUMEN

La hipoplasia cerebelar se asocia a una amplia variedad de caracteristicas neuro-radioldgicas, lo cual
representa un gran desafio para los médicos que identifican estos casos, principalmente en etapa
prenatal.

Objetivo. Describir un caso clinico de hipoplasia cerebelar identificado en periodo prenatal y analizar
el protocolo de atencion aplicado en el primer nivel de salud para embarazadas de alto riesgo.
Material y métodos. Estudio descriptivo y retrospectivo, presentacion de caso clinico.

Resultados. Se presenta un caso clinico de una paciente femenina de 43 afios, gestante de 35,6 semanas,
sin antecedentes de importancia, que acude a primer nivel de atencion por su cuarto control prenatal,
asintomatica, Score mama de cero puntos, se evidencian obesidad grado 1, al examen fisico paciente
gestante, activa, afebril, cabeza y 6rganos de los sentidos sin patologia aparente, cardiopulmonar normal,
abdomen utero gestante, altura uterina 32cm, FCF 149 lpm, feto tinico pelviano, region inguinogenital
no se evidencia sangrado ni secrecion vaginal. Ademas, presenta ecografia del tercer trimestre con
hallazgos morfologicos patologicos de Hipoplasia de cerebelo, es referida a segundo nivel de atencion
para seguimiento y eleccion de tratamiento acorde al caso.

Conclusion. La atencion brindada sigue parametros de captacion y manejo de las embarazadas de alto
riesgo segun las guias del ministerio de salud, sin embargo, es importante que las pacientes decidan
cumplir con las recomendaciones de los médicos en primer nivel, para evitar complicaciones a futuro.
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Identification of cerebellar hypoplasia in a pregnant woman of thirty-five
weeks, about a case.

ABSTRACT

Cerebellar hypoplasia is associated with a wide variety of neuro-radiological features, which represents
a great challenge for physicians who identify these cases, mainly prenatally.

Objective. To describe a clinical case of cerebellar hypoplasia identified prenatally and to analyze the
care protocol applied at the first level of health care for high-risk pregnant women.

Material and methods. Descriptive and retrospective study, clinical case presentation.

Results. A clinical case is presented of a 43-year-old female patient, 35.6 weeks pregnant, with no
important history, who attended the first level of health care for her fourth prenatal check-up,
asymptomatic, breast score of zero points, grade 1 obesity was evidenced, Physical examination of the
pregnant patient, active, afebrile, head and sensory organs without apparent pathology, normal
cardiopulmonary, pregnant uterus abdomen, uterine height 32cm, FCF 149 bpm, single pelvic fetus,
inguinogenital region no bleeding or vaginal discharge is evidenced. In addition, she presented third
trimester ultrasound with pathological morphological findings of cerebellar hypoplasia, she was referred
to the second level of care for follow-up and choice of treatment according to the case.

Conclusion. The care provided follows the parameters for the recruitment and management of high-risk
pregnant women according to the guidelines of the Ministry of Health; however, it is important that the
patients decide to comply with the recommendations of the physicians at the first level of care to avoid
future complications.

Key words: high risk pregnancy; third trimester of pregnancy; congenital anomalies; doppler

ultrasonography; primary health care; community medicine.
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INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas constituyen anomalias metabolicas, funcionales o estructurales, que se
desarrollan durante la vida intrauterina y se identifican durante el embarazo, en el parto o posterior al
nacimiento. La identificacion de factores de riesgo prenatales, antecedentes personales, familiares y
gineco obstétricos de las embarazadas, la falta de suplementacion con acido folico previo el embarazo
y durante el mismo, la exposicién a sustancias peligrosas como plaguicidas y otros quimicos,
constituyen un componente importante a tratar durante la asesoria en planificacion familiar y en los
controles prenatales. Dentro de las malformaciones congénitas cominmente detectadas en atencion
primaria son los defectos del tubo neural y las anomalias cardiacas, como sucede en el presente caso
clinico, muchas de ellas sélo son detectadas en los ultrasonidos de control. (1)

A lo largo de los afios, varios estudios acerca de la atencion primaria de anomalias congénitas hacen
hincapié¢ en la prevencion y la identificacion oportuna de las mismas, principalmente de las
malformaciones incompatibles con la vida, para tomar decisiones prontas que no pongan en riesgo la
vida de la gestante. La prevencion en la atencion primaria se centra en la fortificacion de medidas antes
de la concepcion y durante cada control prenatal. Se busca la fortificacion de alimentos ricos en acido
folico, la suplementacion farmacologica del mismo, la vacunacion contra la rubéola segin el plan de
vacunacion que permite el ministerio de salud, asi como también la educacion de la gestante para que
identifique y evite exponerse a agentes ambientales teratogénicos, principalmente plaguicidas, alcohol
y drogas. (2) (3)

La hipoplasia cerebelosa constituye se refiere al desarrollo prenatal de un cerebelo cuyo volumen es
reducido, se asocia a una amplia heterogeneidad de caracteristicas clinicas, imagenologicas y etioldgicas
que conllevan a consecuencias graves como ataxia, disartria, dismetria, temblores, anomalias
oculomotoras, alteracion del desarrollo neuroldgico, principalmente motor y lingiiistico, que termina en
discapacidad intelectual considerable. Esta patologia representa un desafio para el personal de salud
principalmente en el primer nivel de atencion. Tradicionalmente, la neuroimagen ha sido una
herramienta clave para categorizar la hipoplasia cerebelosa con base en el patron de afectacion del
cerebelo y la presencia de anomalias cerebelares y del tronco encefalico asociadas. Durante un control

prenatal, el patron ecografico y la evaluacion clinica permitiran al médico guiar sus investigaciones y
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pruebas para brindar un diagndstico mas preciso o si bien, para realizar una correcta referencia al
siguiente nivel de atencion, con el fin de detectar comorbilidades y mejorar el pronostico del producto
afectado. (4)

En el presente trabajo de investigacion se describe un caso clinico, en el cual se capta una embarazada
con varios factores de riesgo, misma que junto con los hallazgos imagenoldgicos durante sus controles
prenatales, se identifica un embarazo de alto riesgo debido a multiples malformaciones neurologicas. Se
analiza las conductas tomadas en atencion primaria, los factores de riesgo no identificados o no
resueltos, el referenciacion a segundo nivel de atencion y el abordaje sociocultural de las
malformaciones congénitas en la comunidad. (5) (6)

OBJETIVO

Describir un caso clinico de hipoplasia cerebelosa identificada en producto de una gestante de 35,6
semanas, mediante ultrasonido de tercer trimestre y analizar el protocolo de atencion aplicado en el
primer nivel de salud para embarazadas de alto riesgo.

MATERIAL Y METODOS

Estudio descriptivo y retrospectivo, presentacion de caso clinico de hipoplasia cerebelosa identificado
en una gestante de 35,6 semanas, mediante ultrasonido de tercer trimestre. Se llevo a cabo mediante la
revision detallada del registro médico de la paciente, de informacion directa de la misma, del personal
de salud de primer nivel de atencion y las referencias se seleccionaron mediante la busqueda de
publicaciones en bases de datos cientificas como Pubmed, Medline, NewEngland, Uptodate, entre otros.

REPORTE DE CASO

Paciente femenina de 43 afios de edad, acude a cuarto control prenatal, al momento con 35,6 semanas
de gestacion segin fecha de ultima menstruacion, refiere cefalea holocraneana tipo pulsatil, de una
semana de evolucion, de moderada intensidad, ocasional, sin otros sintomas acompaifiantes, para lo cual
no se automedica, ademas de tamizaje de violencia negativo.

Niega antecedentes patoldgicos personales y familiares, no refiere alergias ni intervenciones quirurgicas
previas. Antecedentes ginecologicos de menarquia a los 13 afios, ciclos regulares de 6 dias, inicio de

vida sexual activa a los 17 afios, dos parejas sexuales, no refiere enfermedades de transmision sexual,
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método de planificacion familiar hormonal inyectable mensual. Antecedentes obstétricos con fecha de
ultima menstruacion 16/10/2022, cuatro gestas previas, un aborto, tres partos vaginales y tres nacidos
Vivos.

Presenta los siguientes signos vitales:

- Presion arterial: 108/73 mmHg

- Frecuencia cardiaca: 84 lpm

- Frecuencia respiratoria: 18 respiraciones por minuto

- Saturacion de oxigeno: 96%

- Temperatura: 36,3°C

- Peso: 69,8 kg

- Talla: 148 cm

- IMC: 31,87 (obesidad grado 1)

Al examen fisico: Paciente gestante vigil, orientada en tiempo-espacio y persona, afebril, hidratada,
Glasgow 15/15. Cabeza normocefalica, pupilas isocoricas, normorreactivas a la luz y acomodacion,
fosas nasales permeables, tabique nasal sin desviaciones, oidos de forma e implantacion normal,
conductos auditivos permeables, boca con mucosas orales htimedas, orofaringe no congestiva, piezas
dentales en regular estado, cuello cilindrico con movilidad activa y pasiva conservadas, tiroides no
visible ni palpable, torax simétrico, expansible, cardiopulmonar conservado, no se evidencian soplos ni
ruidos afiadidos a la auscultacion, murmullo vesicular conservado, no ruidos patologicos, abdomen utero
gestante, sin cicatrices ni estrias, ruidos hidroaéreos presentes, puntos ureterales negativos, pufio-
percusion negativa, altura uterina al momento 32cm, frecuencia cardiaca fetal de 149 latidos por minuto,
feto unico vivo pelviano, movimientos fetales positivos, region inguinogenital con genitales de
multipara, sin evidencia de sangrado o secrecion vaginal patologica, extremidades superiores e
inferiores simétricas, tono, trofismo y fuerza conservados, no edema. Examen neurologico normal.

Los examenes de laboratorio correspondientes al cuarto control prenatal indican:

- Biometria hematica: recuento de globulos rojos de 4,82 10"6/uL, hemoglobina de 14,3 g/dL,
hematocrito de 44,1%, volumen corpuscular medio de 91,3 um?, hemoglobina corpuscular media de

29,5 pg, ancho de distribucion eritrocitaria de 14,1%, conteo de globulos blancos 7,61 10%/uL, linfocitos
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del 20,7%, neutrofilos de 74%, monocitos del 3,5%, eosinéfilos del 1,4%, basoéfilos del 0,4%.

- Examen microscopico de orina: color amarillo, ligeramente turbio, densidad de 1010, ph 7,0, leucocitos
negativos, proteinas negativas, glucosa negativa, cuerpos cetonicos negativo, urobilindgeno negativo,
bilirrubinas negativo, sangre en orina negativo, hemoglobina negativa. Piocitos 0-1, campo de hematies
0-1, campo de células epiteliales 19-20 y campo de bacterias escasas.

- Tirilla de proteina: negativa

- Prueba de VIH (4ta generacion): negativa

Cabe resaltar, que la paciente inicialmente acude a las 20,6 semanas de gestacion, a realizarse su primer
control prenatal, donde se le indica que tiene factores de riesgo para embarazo de alto riesgo debido a
su edad y a que se le captod tardiamente. Paciente acude a control subsecuente, donde no presenta
resultados de examenes indicados en el primer control prenatal, por lo cual, se solicita ecografia de
emergencia para conocer ¢l estado fetal. El resultado del mismo reporta polihidramnios y presencia de
banda amnidtica, no reporta otro defecto.

Se envia primera referencia a especialidad de Ginecologia y Obstetricia en segundo nivel de atencion
para seguimiento de malformacion congénita y toma de decisiones acerca de la resolucion del embarazo
de alto riesgo. Sin embargo, no consta informacion de registro de la atencion en sistema PRAS. De
forma verbal, la paciente afirma que se atiende en el hospital, donde le realizan ecografia y le explican
la baja supervivencia fetal y el alto riesgo materno. Posterior a lo mencionado, la paciente transcurre
con labilidad emocional y acude a ecografista particular donde realiza el mismo examen con el mismo
diagnéstico, por lo cual vuelve a primer nivel de atencion.

La ecografia obstétrica particular reporta multiples hallazgos morfologicos fetales anormales:
Megacisterna magna, hipoplasia de cerebelo, micrognatia, hendidura facial tipo labio leporino,
hipotelorismo, camara gastrica pequefia, focomegalia atipica bilateral en extremidades superiores,
acortamiento de huesos largos en extremidades inferiores, cardiopatia congénita con doble tracto de
salida de ventriculo derecho con vasos traspuestos mas atresia mitral, comunicacion intraventricular,
atresia umbilical tinica y polihidramnios. Ademas, se evidencia un percentil mayor al 99 (aumento de

riesgo de preeclampsia). (Figura 1)
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Figura 1. Ecografia obstétrica

Se establece entonces el diagnostico de Malformaciones congénitas multiples, no clasificadas en otra
parte segin el ciel0, ademas de supervision de embarazo de alto riesgo sin otra especificacion y
polihidramnios, siguiendo las recomendaciones de manejo de historias clinicas de embarazadas, se
establecen también los diagnosticos de consulta para instruccion y vigilancia de la dieta, consejo y
asesoramiento general sobre la anticoncepcion y atencion y examen de madre en periodo de lactancia.
Se prescribe Hierro en combinacion con acido folico solido oral 60 mg + 400 mcg, Carbonato de calcio
solido oral 500 mg y Acido acetilsalicilico solido oral 100 mg. Ademas, se brinda consejeria nutricional,
actividad fisica, medidas higiénicas, preconsejeria de VIH, educacion prenatal, se realiza llenado de
tarjeta de seguimiento, preparacion para lactancia materna, consejeria sobre derechos de estar
acompafiada de un familiar, eleccion de posicion para el parto, vestimenta a eleccion, disposicion de
placenta, consumo de liquidos y alimentacion durante el parto, practicas integradas al parto y signos de
alarma. Se solicita realizar nuevamente biometria hematica, calculo de plaquetas, quimica sanguinea,
tiempos de coagulacion uroanalisis de rutina, examen gran y fresco, gota fresca, VDRL y hormonas
tiroideas TSH, T3 y T4 libres.

Se envia a paciente nuevamente con referencia a segundo nivel de atencion a través de Emergencia, se
decide el ingreso y los especialistas deciden referir a tercer nivel de atencidon. Paciente decide alta
voluntaria tres dias posteriores a su ingreso debido a la demora en la respuesta por parte de tercer nivel
y la incertidumbre que esto genero en ella y su familia. Acude por tercera vez a primer nivel de atencion,

donde se le refiere nuevamente a segundo nivel, se le explica los signos de alarma y riesgos que
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constituye su estado tanto para ella como para su bebé, al momento se encuentra en espera de atencion
y resolucion de su caso.

DISCUSION

El desarrollo embriologico del cerebelo se extiende durante un largo periodo de tiempo, lo que lo hace
vulnerable a un amplio espectro de malformaciones y alteraciones. (7)

El desarrollo del cerebelo comienza temprano en la embriogénesis, antes que la mayoria de las
estructuras cerebrales, pero la maduracion del cerebelo continta a lo largo del embarazo y durante los
20 meses de vida posnatal para una diferenciacion celular completa, lo que lo hace vulnerable a un
amplio espectro de malformaciones y alteraciones. (8)

La hipoplasia cerebelosa (HC) es una anomalia neurologica poco frecuente que consiste en un desarrollo
incompleto del cerebelo, especificamente del vermis cerebelar, durante el periodo embrionario. En los
Estados Unidos, la prevalencia estimada de HC es de 1:200 000 a 1:500 000. Una revision retrospectiva
de 122 nifios con una leucodistrofia hereditaria de un centro regional en Utah informé que la HC fue la
etiologia en el 7,4% lo que convirti6 a dicha enfermedad en el segundo diagnostico mas comun. En
Asia, la incidencia de HC debido a una mutacion de la proteina proteolipidica 1 se estimo en 1,45 por
100.000 casos. (9)

El cerebelo prematuro es muy vulnerable a una serie de agresiones durante su fase critica de crecimiento
y desarrollo a lo largo del periodo de prematuridad y mas alla. La lesion cerebelosa directa y los factores
adicionales, como la lesion cerebral supratentorial y la exposicion a glucocorticoides, tienen un impacto
adverso en el crecimiento del cerebelo y, en consecuencia, aumentan el riesgo de discapacidades del
desarrollo neurolégico. (10) Las principales caracteristicas de la PMD son nistagmo, espasticidad,
atetosis, temblor y ataxia. Los sintomas varian en el inicio y la gravedad, produciendo asi un espectro
clinico de la enfermedad. (11)

El conocimiento de los principales pasos del desarrollo de la fosa posterior fetal; los patrones de
imagenes normales en diferentes etapas de la embriogénesis; el amplio espectro de malformaciones
cerebelosas; y sus presentaciones clinicas permiten el diagnostico y asesoramiento preciso de los padres.
El abordaje ultrasonografico para la evaluacion de la fosa posterior fetal se basa en la visualizacion

transabdominal clasica de planos axiales con adicion, cuando esté indicado, de un abordaje transvaginal
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o transfundal multiplanar mas integral, que incluye planos de imagen coronal y sagital. (12)

El estudio prenatal (tamizaje ecografico) para anomalias fetales permite determinar alteraciones no
compatibles con la vida, alteraciones asociadas con alta morbilidad fetal y neonatal, alteraciones
susceptibles de correccidon con terapia intrauterina y alteraciones para diagndstico y tratamiento
postnatal. (13)

En el caso clinico relatado se identifican varios factores de riesgo para el desarrollo de malformaciones
tales como la edad materna que en este caso la madre tiene 43 afos, la falta de controles prenatales,
ademas que el primer control se lo realizo de manera tardia.

En el caso clinico relatado se identifican multiples malformaciones congénitas fetales incompatibles con
la vida, mediante una ecografia obstétrica de forma tardia. En este caso, se determinan factores de riesgo
importantes como la edad de 43 afios, y el haber acudido tardiamente a su primer control prenatal. Se
recomienda que el primer control sea realizado lo mas pronto posible (primer trimestre del embarazo) y
se debe enfocar en descartar patologias especiales. (14)

Una vez establecido el contacto con la embarazada, se procede a la captacion del caso, siguiendo la
normativa de la guia de practica clinica del embarazo del Ecuador, se envi pruebas de tamizaje, llenado
de formularios especificos, debido a que la gestante tenia aproximadamente 20.6 semanas se solicito
ecografia de rutina, por los hallazgos ya detectados y los factores de riesgo en este caso, se envia a la
paciente para su manejo en segundo nivel de atencion.

El personal médico de primer nivel procede a hacer la captacion, siguiendo la normativa que indica el
ministerio de salud y tomando en cuenta los factores de riesgo de la misma. Se le realiza la apertura de
la historia clinica prenatal base y el carné perinatal, se calcula la fecha probable de parto por FUM y se
corrobora con la ecografia realizada, estableciendo que acude a las 20,6 semanas de gestacion, se le
registran sus medidas antropométricas, signos vitales y se llena la hoja de score mama y el CLAP, se
registra el peso, talla ¢ IMC en las tablas establecidas y se le solicita grupo sanguineo, factor Rh,
biometria hematica y VDRL, luego quimica sanguinea, elemental microscopico de orina,
coproparasitario y VIH. Debido a que acude a las 20,6 semanas de gestacion se le solicita ecografia de
rutina entre las 18 a 24 semanas de gestacion. Tomando en cuenta que la estimacion de la edad

gestacional por FUM no es exacta se recomienda realizar una ecografia con el fin de diagnosticar
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embarazo, determinar la edad gestacional y detectar embarazo multiple. La ecografia es el método de
imagen mas importante para la deteccion de malformaciones cerebelosas, ya que no es invasivo, esta
ampliamente disponible y es seguro tanto para la madre como para el nifio. Se le envia referencia a
segundo nivel de atencion debido a una edad materna avanzada > de 35 afios para tamizaje y asesoria
genética por los hallazgos en la Ginica ecografia que la paciente se realizo. (15)

Tal como se indica en las guias de control prenatal, la embarazada recibid informacion acerca de los
cambios fisiologicos del embarazo, higiene personal, actividad fisica, cambios de los malos habitos
como suspender el tabaco, drogas ilicitas y alcohol, se le brindé educacion nutricional, planificacion
prenatal y signos de alarma. Por lo tanto, como se ha analizado si se cumplen las recomendaciones de
control prenatal, lo que no se lleva a cabo es el cumplimiento de dichas recomendaciones por parte de
la embarazada, de igual forma por parte del segundo nivel de atencion no hay un correcto manejo de
historia clinica digital para el registro y seguimiento del caso. En estas anomalias congénitas del sistema
nervioso central tan comunes y complejas, es indispensable una identificacién y manejo oportunos,
mismos que no se realizan en este caso.

El diagnostico de esta patologia se lo puede realizar durante y después del nacimiento, para ello las
pruebas de imagen son necesarias, preferentemente se debe usar la resonancia magnética pues se puede
medir el didmetro transcerebeloso, se observa la reduccion del volumen del cerebelo con morfologia
intacta, asi como espacios subaracnoideos prominentes, e inclusive se puede identificar el patron de la
hipoplasia, de la misma manera la ecografia muestra hallazgos parecidos. Tal como sucedio en el caso
de la paciente la ecografia reportaba multiples malformaciones.

En cuanto al tratamiento se establece que no hay una terapia especifica, esta mas bien va encaminada a
la etiologia subyacente, teniendo en cuenta que esta patologia relacionada con otras anomalias
progresivas tienen mal prondstico, de la misma manera que se relata en el caso debido a las multiples

malformaciones del feto el manejo va dado por especialistas.
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CONCLUSIONES

La hipoplasia cerebelosa se concibe como una entidad rara en la mayoria de los casos se acompatfia de
otras malformaciones que llegan a ser incompatibles por la vida, por tanto, los controles prenatales en
el primer nivel de atencion se constituyen como pieza clave para el diagnostico temprano de este tipo
de patologias ya que requiere manejo especializado.
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