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RESUMEN

Introduccion: las anomalias congénitas del sistema nervioso central (SNC)
constituyen una de las principales causas de discapacidad en la infancia. El
diagndstico prenatal mediante ultrasonido permite identificar muchas de ellas, sin
embargo, existe escasa evidencia en Cuba sobre la evolucion clinica postnatal de

estos pacientes.
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Objetivo: describir las manifestaciones clinicas postnatales en lactantes vy
preescolares diagnosticados con anomalias congénitas del SNC mediante

ultrasonido obstétrico entre 2020 y 2022.

Métodos: estudio observacional, descriptivo y longitudinal, de tipo serie de casos.
Seincluyeron 15 pacientes atendidos en la Consulta Nacional de Atencion Prenatal
para confirmar defectos congénitos. Se analizaron variables demogréaficas, el tipo
de anomalia diagnosticada, las manifestaciones clinicas postnatales y la evolucién

neurolégica. Se utilizaron frecuencias absolutas y relativas.

Resultados: las anomalias mas frecuentes fueron hidrocefalia (26,7 %), agenesia
del cuerpo calloso (20 %), ventriculomegalia (20 %) y malformacién de Dandy-
Walker (13,3 %). El 60 % de los pacientes presentd retraso en el desarrollo
psicomotor, el 40 % epilepsia y el 33,3 % alteraciones cognitivas significativas.
La concordancia entre el diagnéstico prenatal y los hallazgos postnatales fue del

86,6 %.

Conclusiones: La mayoria de los pacientes con diagndstico prenatal de anomalias
del SNC presentaron manifestaciones clinicas neuroldgicas posteriores, lo que
refuerza la importancia del seguimiento multidisciplinario temprano y del

asesoramiento genético para las familias.

Palabras clave: anomalias congénitas; sistema nervioso central; ultrasonido

obstétrico; manifestaciones clinicas; neuropediatria.

ABSTRACT

Introduction: Congenital anomalies of the central nervous system (CNS) are among

the leading causes of childhood disability. Prenatal ultrasound is a key diagnostic
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tool; however, in Cuba, little is known about the postnatal clinical course of these

patients.

Objective: To describe the postnatal clinical manifestations in infants and
preschool children prenatally diagnosed with CNS anomalies by obstetric

ultrasound between 2020 and 2022.

Methods: A descriptive, observational, longitudinal case series study was
conducted. Fifteen patients referred to the National Prenatal Reference Clinic for
confirmation of congenital defects were included. Demographic variables, anomaly
type, postnatal clinical manifestations, and neurological outcomes were analyzed.
Absolute and relative frequencies were used. Results: The most frequent
anomalies were hydrocephalus (26.7 %), agenesis of the corpus callosum (20 %),
ventriculomegaly (20 %), and Dandy-Walker malformation (13.3 %). Sixty percent of
patients showed psychomotor delay, 40 % epilepsy, and 33.3 % significant
cognitive impairment. Agreement between prenatal diagnosis and postnatal
findings was 86.6 %. Conclusions: Most patients prenatally diagnosed with CNS
anomalies  presented postnatal neurological manifestations.  Early
multidisciplinary follow-up and genetic counseling are essential for prognosis and

family support.

Keywords: congenital anomalies, central nervous system, obstetric ultrasound,

clinical manifestations, pediatric neurology.
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Introduccion

Las anomalias congénitas (AC) representan un problema de salud publica
relevante por su elevada morbilidad y mortalidad infantiles. Segun la Organizacién
Mundial de la Salud, se definen como alteraciones morfolégicas, estructurales,
funcionales o moleculares que se originan durante la vida intrauterina y pueden
detectarse en cualquier etapa, desde el embarazo hasta la vida postnatal'. Su
prevalencia global se estima entre 2 y 4 por cada 100 nacidos vivos?, sin grandes
variaciones geograficas, aunque si influenciada por factores de riesgo

ambientales, genéticos y epigenéticos.4

Entre las AC, las del sistema nervioso central (SNC) ocupan un lugar preponderante
debido a su impacto clinico y social. Diversos registros poblacionales, como el
Metropolitan Atlanta Congenital Defects Program en Estados Unidos, reportan
prevalencias cercanas al 2,7 %.®® En Europa, el European Concerted Action on
Congenital Anomalies and Twins documenté entre 2003 y 2007 una tasa de 23,95
por cada 1.000 nacimientos, con 3,56 por 1.000 de origen cromosémico. En Cuba,
desde la década de 1980, se incorporé la practica sistematica del ultrasonido
obstétrico como parte de un programa nacional de diagnostico prenatal de AC,(59

lo que ha permitido mejorar la deteccién y el asesoramiento genético.®

El desarrollo del SNC es un proceso prolongado y complejo que inicia en la tercera
semana de gestacion, con la neurulacién, y continda hasta la edad adulta. Esta
particularidad lo hace susceptible a multiples alteraciones en diferentes etapas,
que incluyen defectos de cierre del tubo neural6, malformaciones de la migracién
neuronal y alteraciones de la mielinizacion6. La gravedad clinica de estas

anomalias varia: mientras algunas, como la anencefalia, son incompatibles con la
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vida, otras como la agenesia parcial del cuerpo calloso pueden ser asintomaticas

o cursar con discapacidad neuroldgica de grado variable.(#)

El ultrasonido obstétrico es la principal herramienta para la deteccién prenatal de
malformaciones fetales. Su sensibilidad a las anomalias del SNC se estima en
torno al 80 %, especialmente cuando se realiza en el sequndo trimestre de la
gestacion.®19 En casos complejos, puede complementarse con resonancia
magnética fetal para mayor precision diagndstica.® La identificacion temprana de
estas anomalias permite orientar la conducta obstétrica, el prondstico y las
decisiones familiares, incluyendo la posibilidad de interrupcién del embarazo en

situaciones graves.(1.12)

A pesar de la amplia experiencia cubana en el diagndstico prenatal,®'3 existen
escasos estudios que documenten la evolucién clinica postnatal de los pacientes
a quienes se les detectaron anomalias del SNC mediante ultrasonido. Conocer

dichas manifestaciones resulta fundamental para:

1. Ofrecer un prondéstico mas ajustado a los padres.
2. Disenar programas de seguimiento multidisciplinario desde el nacimiento.
3. Evaluar la efectividad del programa nacional de diagnéstico prenatal en

términos de la correlacidn clinico-radioldgica.

En este contexto, se disend el presente estudio con el objetivo de describir las
manifestaciones clinicas postnatales de lactantes y preescolares diagnosticados

prenatalmente con anomalias del SNC en Cuba entre 2020 y 2022.

{Bﬂlm Esta obra esta bajo una licencia: https://creativecomons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




7 ?EIcN!EsBcns Revista Cubana de Neurologia y Neurocirugia. 2026;15:e653

Métodos

Diseno del estudio

Se realizdé un estudio observacional, descriptivo, longitudinal, de tipo serie de
casos, en pacientes con diagnéstico prenatal de anomalias congénitas del SNC,
corroboradas en la Consulta Nacional de Atencién Prenatal, entre enero de 2020 y

diciembre de 2022.
Universo y muestra

El universo lo constituyeron todos los casos diagnosticados mediante ultrasonido
obstétrico en diferentes areas de salud del pais y remitidos a la consulta nacional
para su confirmacion. La muestra final estuvo integrada por 15 pacientes
(lactantes y preescolares), cuyos diagnésticos se confirmaron y que fueron
seguidos en la consulta de neuropediatria, con consentimiento informado de los

padres.
Variables analizadas

< Sociodemograficas: edad al diagndstico prenatal, edad en el seguimiento,
sexo.

< Diagnostico prenatal: tipo de anomalia congénita del SNC detectada por
ultrasonido (hidrocefalia, agenesia del cuerpo calloso, malformacién de
Dandy-Walker, ventriculomegalia, etc.).

< Manifestaciones clinicas postnatales: retraso en el desarrollo psicomotor,

epilepsia, trastornos cognitivos, alteraciones motoras y sensoriales.
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< Correspondencia diagndstico prenatal—postnatal: concordancia entre los
hallazgos del ultrasonido y las manifestaciones clinicas y los estudios

complementarios posteriores.

Procedimientos

Todos los pacientes fueron evaluados en una consulta multidisciplinaria que
incluyd especialistas en neuropediatria, genética médica, cardiologia e

imagenologia. Los estudios realizados abarcaron:

< Ultrasonido transfontanelar y abdominal.

< Tomografia axial computarizada (TAC) de craneo en casos seleccionados.
< Electroencefalograma.

< Potenciales evocados auditivos.

< Evaluaciodn clinica neuroldgica y del desarrollo psicomotor.
Procesamiento y analisis de datos

Se confecciond una base de datos en SPSS v.25. Se utilizaron frecuencias
absolutas y relativas (porcentajes) para describir las variables. Los resultados se

presentan en tablas y graficos resumidos.
Consideraciones éticas

Se garantizé el consentimiento informado de los padres o tutores legales. La
investigacion fue aprobada por el comité de ética del Instituto de Neurologia y

Neurocirugia y se ajusto a los principios de la Declaracion de Helsinki.
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Resultados

Caracteristicas sociodemograficas

Se incluyeron 15 pacientes con diagndstico prenatal confirmado de anomalias
congénitas del SNC. La edad gestacional al momento del diagndstico oscil6 entre
18 y 28 semanas, con predominio en el segundo trimestre. El sexo masculino fue

ligeramente mas frecuente (53,3 %).

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de los pacientes (n=15)

Variable n | %
Sexo

Masculino 8 | 533
Femenino 7 46,7

Edad gestacional al diagnéstico

Primer trimestre (11-13,6sem.) | 2 | 133

Segundo trimestre (20-24 sem.) | 10 | 66,7

Tercer trimestre (30—34 sem.) 3 |200

Tabla 2. Distribucién de anomalias congénitas del SNC diagnosticadas prenatalmente

Anomalia congénita n| %

Hidrocefalia 4 | 26,7
Agenesia del cuerpo calloso 31200
Ventriculomegalia 31200
Malformacién de Dandy-Walker | 2 | 13,3
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Holoprosencefalia 1167
Megacisterna magna 1167
Quiste aracnoideo 1167

Manifestaciones clinicas postnatales

Al evaluar a los pacientes en el seguimiento postnatal, se identificaron diversas
alteraciones neuroldgicas y del desarrollo. El retraso del desarrollo psicomotor fue
la manifestacion mas comun (60 %), sequido de epilepsia (40 %), alteraciones

cognitivas (33,3 %) y trastornos motores (20 %).

Tabla 3. Manifestaciones clinicas postnatales en los pacientes estudiados

Manifestacion clinica ni| %

Retraso del desarrollo psicomotor 9 | 60,0
Epilepsia 6 | 40,0
Alteraciones cognitivas significativas 51333

Trastornos motores (espasticidad, hipotonia) | 3 | 20,0

Alteraciones visuales/auditivas 21133

Desarrollo neurolégico normal 21133

Correspondencia diagnostico prenatal—postnatal

En el 86,6 % de los casos, el diagndstico prenatal coincidié con los hallazgos
clinicos y de neuroimagen postnatales. En dos pacientes hubo discrepancias: uno
con ventriculomegalia leve que evolucioné favorablemente y otro con

megacisterna magna aislada, sin repercusion clinica.
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Tabla 4. Concordancia entre diagndstico prenatal y hallazgos postnatales

Resultado n %

Diagndstico concordante 13 | 86,6

Diagnéstico parcialmente concordante | 2 | 13,4

Discusion

Los resultados de este estudio confirman la relevancia del ultrasonido obstétrico
como herramienta fundamental para la deteccién prenatal de anomalias
congénitas del sistema nervioso central (SNC). Su sensibilidad, cercana al 80 % en
el segundo trimestre del embarazo, ha sido documentada en estudios
internacionales,('*19 lo cual coincide con nuestra experiencia y respalda la solidez
de su uso como método de pesquisa inicial. En nuestra serie, la concordancia entre
el diagnéstico prenatal y postnatal alcanzé un 86,6 %, indicador que valida la
eficacia del programa nacional cubano de pesquisa prenatal instaurado en la
década de 1980,('9 y que ha permitido un acceso universal y equitativo a las

gestantes.

No obstante, persisten limitaciones importantes. En dos pacientes se observaron
discrepancias entre el diagndstico prenatal y la evolucién clinica, lo que recuerda
que la precision diagndstica depende de multiples factores: la experiencia del
examinador, la calidad del equipo, la edad gestacional en el momento de la
evaluacion y la complejidad de la malformacion.(71® La incorporacion de la
resonancia magnética (RM) fetal en protocolos seleccionados, como recomiendan
guias internacionales,(1920 representa una oportunidad de mejorar la
caracterizacion de malformaciones complejas y la toma de decisiones clinicas. Si

bien su disponibilidad aun es limitada en nuestro medio, la evidencia sugiere que
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su uso conjunto con el ultrasonido incrementa la precision diagndstica y mejora el

asesoramiento perinatal.("8)

En cuanto a la evolucidn clinica postnatal, la mayoria de los pacientes de nuestra
serie presentaron manifestaciones neurolégicas significativas. El hallazgo mas
frecuente fue el retraso del desarrollo psicomotor (60 %), seguido de la
epilepsia (40 %). Estos resultados coinciden con reportes previos que muestran
que ninos con hidrocefalia, agenesia del cuerpo calloso o malformaciones de fosa
posterior presentan grados variables de discapacidad neuroldgica a lo largo de su
vida.@22) Particularmente, la agenesia del cuerpo calloso puede tener un espectro
muy amplio de expresion clinica, que varia desde un desarrollo casi normal hasta
trastornos severos de la cognicion y epilepsia recurrente, como se ha demostrado

en cohortes internacionales de seguimiento prolongado.(17:23)

Un aspecto de gran relevancia es que solo el 13,3 % de los pacientes evolucioné
con un desarrollo neurolégico normal. Esto subraya la elevada carga de
discapacidad asociada a estas anomalias y la necesidad de fortalecer el
seguimiento integral. La literatura coincide en que menos del 20 % de los casos
con ventriculomegalia aislada o megacisterna magna tienen una evolucion sin
secuelas,?42% |o cual se refleja en nuestra cohorte, donde Unicamente dos

pacientes alcanzaron un desarrollo favorable.

Desde la perspectiva de la salud publica, nuestros hallazgos ponen de relieve la
importancia de un abordaje multidisciplinario temprano que involucre
neuropediatria, rehabilitacién, genética médica y apoyo psicologico a las
familias.(2627) Esta estrategia no solo mejora el pronostico individual, sino que
también permite optimizar recursos en un contexto de limitaciones estructurales.
En Cuba, aunque el sistema nacional de diagndstico prenatal ha demostrado

eficacia en la pesquisa, existe aun escasa informacién sobre la evolucién a largo
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plazo de los nifos en quienes se decide continuar el embarazo tras la detecciéon de
una anomalia congénita del SNC. Nuestro estudio aporta evidencia en este sentido
y constituye un paso hacia un mejor asesoramiento genético, asi como hacia la
planificacion de recursos asistenciales y educativos para estos pacientes y sus

familias.

Si bien el tamafio muestral de nuestro estudio fue limitado, los resultados
obtenidos son consistentes con los descritos en la literatura internacional.
Investigaciones realizadas en diferentes paises reportan que la mayoria de los
ninos con diagndstico prenatal de anomalias congénitas del SNC presentan
manifestaciones neuroldogicas relevantes.282930) En este contexto, resulta
imprescindible fortalecer las estrategias de identificacién temprana y asegurar un
acompanamiento continuo a lo largo de la infancia, lo cual permite optimizar el

prondstico funcional y la calidad de vida.'32)

En conclusién, la experiencia cubana en la pesquisa prenatal de anomalias
congénitas del SNC ha demostrado eficacia diagndstica y una alta concordancia
con los hallazgos postnatales. Sin embargo, los desenlaces clinicos observados
refuerzan la necesidad de integrar nuevas tecnologias de imagen en casos
complejos y de garantizar un seguimiento multidisciplinario integral que minimice

el impacto de estas condiciones en la vida de los pacientes y sus familias.
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