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Las malformaciones congénitas representan la segunda causa de muerte en menores de un año, 
con una prevalencia de 1,7 x 10 000 nacimientos; las del sistema nervioso central (SNC) 
constituyen un tercio de todas las malformaciones congénitas identificadas en el período perinatal, 
y entre ellas, se destacan las ocasionadas por un defecto de cierre del tubo neural (anencefalia,  
espina bífida, encefalocele)1,2. 
La anencefalia representa la forma máxima de craneosquisis o disrafia craneal, y se caracteriza por 
la ausencia de hemisferios cerebrales y de sus recubrimientos meníngeo, óseo y cutáneo, de modo 
que el tejido nervioso malformado y degenerado es directamente visible, mientras el tronco 
cerebral y los núcleos basales pueden estar bien formados3. 
La incidencia es de 1/10 000 nacidos vivos, y la mayor (1/1 000) la informan Irlanda y Gales; se 
han implicado muchos factores en su origen (además de una base genética): un nivel 
socioeconómico bajo, carencias vitamínicas, de nutrición y una amplia serie de factores tóxicos y 
ambientales4. Los antecedentes familiares y las cifras elevadas de la alfafetoproteína y la 
acetilcolinesterasa en líquido amniótico hacen sospechar la presencia de esta enfermedad. El 
diagnóstico prenatal suele realizarse por ecografías, a partir de la semana 14 de gestación5,6. 
Esta malformación es incompatible con la vida: la mayoría son mortinatos, y los nacidos vivos 
fallecen durante los primeros días o semanas de vida; suelen asociarse con otras anomalías, como 
las cardiopatías congénitas en un 10% – 20% de los casos7,8. 
El objetivo de este trabajo es informar de un caso diagnosticado durante el cumplimiento de una 
misión internacionalista, reflejo del inadecuado control prenatal a las embarazadas en la mayoría 
de los países del tercer mundo, en especial en el continente africano, donde no existen programas 
de pesquisajes genéticos y donde cada año cientos de niños mueren en el período neonatal por 
malformaciones congénitas como esta, incompatibles con la vida, y otras que pudieran ser 
evitadas. 
 
Presentación del paciente 
 
Se trata de un recién nacido masculino que ingresa en la unidad de cuidados intensivos neonatales 
del hospital de referencia nacional “Nyangabwe”, Francistown, Botswana, por presentar una 
malformación craneal (Figs 1, 2), nacido de parto eutócico, a las 37,5 semanas de gestación, con 
un peso de 2 550 gramos, Apgar 8/9 al primero y quinto minutos de vida, respectivamente, de una 
madre de 34 años que había tenido tres embarazos y un parto, cuyos exámenes de VDRL Y VIH 



 

fueron negativos; existió un inadecuado control prenatal y el antecedente de un hijo fallecido a los 
15 días de nacido por un mielomeningocele. Al realizar el examen físico, se destacó una 
malformación craneal caracterizada por un gran defecto de la bóveda craneal, con ausencia de 
hemisferios cerebrales y de sus recubrimientos: meníngeo, óseo y cutáneo, con  un cerebro 
rudimentario visible; no se detectaron otras anomalías. Se diagnosticó una anencefalia, y falleció a 
los 24 días de nacido. 
 

 
 

Fig 1 Recién nacido con anencefalia donde se observa un cerebro rudimentario. 
 

 
 

Fig 2 Se observa defecto de la bóveda craneal. 
 
Comentario  
 
Es muy probable que para que se produzca la anencefalia interactúen varios estímulos nocivos 
sobre un huésped genéticamente susceptible9; el riesgo de que se repita es aproximadamente de 
un 4 %, y aumenta al 15 % si la pareja ha tenido anteriormente hijos con malformaciones del 
SNC10. 
En este paciente ocurrió un fallo en el diagnóstico prenatal, al existir  el antecedente de un 
mielomeningocele en un parto anterior; sin embargo, no hubo control prenatal ni la gestante recibió 
consejo genético alguno; no se le realizó ultrasonido ni alfafetoproteína, y terminó en un desenlace 
fatal. Desgraciadamente no se trata de un caso aislado: muchos como este se presentan a diario 
en los países del tercer mundo. 
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