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RESUMEN

La ventriculomegalia fetal (VM) se define como un aumento de los didmetros de los
ventriculos laterales mayor a 10 mm en un ultrasonido prenatal. Presenta una
incidencia de 0,3 a 1,5 por cada 1000 nacimientos. El hallazgo ultrasonografico
generalmente ocurre durante la exploracion en el segundo trimestre, asociado a
malformaciones del sistema nervioso central (SNC), eventos disruptivos o sindromes
genéticos. Clasificacion en 1 o 2 maneras: leve (10-15 mm) o grave (>15 mm), 6 leve
(10-12 mm), moderada (13-15 mm) o grave (>15 mm). Paciente de 26 afios, con un
embarazo pretérmino, mal control prenatal, ingresé con trabajo de parto pretérmino.
Signos vitales estables, feto Unico, vivo, ultrasonido obstétrico con reporte de VM
bilateral severa. Se decidié comenzar protocolo para resolucion de embarazo via
abdominal de urgencia, se obtuvo recién nacido del sexo masculino en paro
cardiorrespiratorio, no se brindaron maniobras de reanimacion neonatal. Este hallazgo
es solo un paso previo para realizar durante el abordaje diagndstico con el fin de
reconocer la causa de la dilatacion ventricular. Cuando no se encuentra ninguna
causa, se define como "aislada", representando, por definicion, una discriminacion
provisional de exclusion.

Palabras clave: Perinatologia; Hidrocefalia; Aberraciones cromosémicas (Fuente:
DeCS, BIREME)

ABSTRACT

Fetal ventriculomegaly (VM) is defined as an increase in the diameters of the lateral
ventricles greater than 10 mm on a prenatal ultrasound. It has an incidence of 0.3 to
1.5 per 1000 births. The ultrasonographic finding generally occurs during the
examination in the second trimester, associated with malformations of the central
nervous system (CNS), disruptive events or genetic syndromes. Classification in 1 or
2 ways: mild (10-15 mm) or severe (>15 mm), or mild (10-12 mm), moderate (13-15
mm) or severe (>15 mm). A 26-year-old patient, with a preterm pregnancy, poor
prenatal control, was admitted with preterm labor. Stable vital signs, single fetus, alive,
obstetric ultrasound with report of severe bilateral VM. It was decided to begin a
protocol for resolving the pregnancy via an emergency abdominal route, a male
newborn was obtained in cardiorespiratory arrest, neonatal resuscitation maneuvers
were not provided. This finding is only a preliminary step to take during the diagnostic
approach to recognize the cause of ventricular dilation. When no cause is found, it is
defined as "isolated", representing, by definition, provisional discrimination of
exclusion.

Key words: Perinatology; Hydrocephalus; Chromosome Aberrations (Source: MeSH
NLM)
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INTRODUCCION

La ventriculomegalia fetal (VM) se define como un
diametro auricular atrial mayor a 10 mm en un
ultrasonido prenatal (1). Su incidencia varia de 0,3
a 1,5 por cada 1,000 nacimientos (2). No es un
diagndstico, sino un hallazgo ultrasénico, que
generalmente ocurre durante la exploracién de las
estructuras fetales en el segundo trimestre (3).

Se caracteriza por la dilatacion de los ventriculos
laterales cerebrales fetales. Tipicamente se
clasifica en 1 0 2 maneras: como leve (10 - 15 mm)
o grave (>15 mm), o como leve (10 - 12 mm),
moderada (13 - 15 mm) o grave (>15 mm) (4). La
auricula del ventriculo lateral es la parte en la que
convergen el cuerpo, el cuerno posterior y el
cuerno temporal (Figura 1); se ha establecido que
el diametro auricular permanece estable entre las
15 y las 40 semanas de gestacion, el diametro
medio normal del ventriculo lateral oscila entre 5,4
y 6 mm, por lo que una medida de 10 mm
representa de entre 2,5 y 4 desviaciones estandar
por encima de la media (5). La VM unilateral esta
presente en aproximadamente el 50 al 60% de los
casos, y la ventriculomegalia bilateral ocurre en
aproximadamente el 40 al 50% (6).

CSP: Cavum del Septum Pellucidum

REPORTE DE CASO

Cuando se identifica la ventriculomegalia, se debe
realizar una evaluacion exhaustiva que incluya una
evaluacion ecogréafica detallada de la anatomia
fetal, una amniocentesis para la evaluacion de las
anomalias cromosdémicas, asi como la realizacion
de un estudio genético y un examen PCR para la
infeccion fetal (7).

Se realizé una busqueda en la base de datos de
Medline via PubMed empleando los siguientes
términos: “ventriculomegaly”, “dilated cerebral
ventricles”, “fetal magnetic resonance imaging”,
“hydrocephalus”, “chromosomal abnormalities”. La
busqueda se limité por los siguientes filtros: “Case
Reports”, “Review”, “Systematic Reviews”, y
“Books and Documents”, “Spanish and English”,
desde el afio 1972 al 2021.

En total se encontraron 3,847 estudios, se
excluyeron  editoriales, resefias,  articulos
duplicados y se seleccionaron 42 estudios que
incluyeran mujeres embarazadas con diagnostico
de ventriculomegalia.

Z Cuerno OCC|p|taI
Atrlum

Plexo Coroideo

Figura 1. Correcta medicion del ventriculo lateral cerebral
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DESCRIPCION DEL CASO

Paciente de 26 afios, originaria de un municipio
perteneciente al estado de Michoacan, México.
Estrato socioecondmico bajo, dedicada a los
quehaceres del hogar, habita una vivienda tipo rural
que cuenta con servicios basicos, con esquema de
vacunacion incompleto para la edad y sexo, no
realiza actividad fisica, zoonosis positiva, negd
enfermedades infecciones recientes o durante el
embarazo, Unicamente de vias urinarias en
tratamiento desconocido.

Como antecedentes gineco obstétricos relevantes;
gestas cinco, cesareas dos, partos uno, abortos
uno. Dentro de los antecedentes del control
prenatal con inicio en el segundo trimestre (22
semanas), realizé unicamente 2 consultas de
control prenatal y 2 ultrasonidos en una clinica
particular, sin embargo, no le fue entregado algun
reporte escrito, no recibié esquema de vacunacion
propio para una embarazada, con multiples cuadros
de amenazas de aborto y de parto pretérmino que
requirieron hospitalizaciones transitorias en centro
de salud de su comunidad.

Ingresé a un Hospital General de segundo nivel de
atencion referida de su centro salud con un
embarazo de 321 semanas de gestacion
calculados por FUM, cuadro clinico compatible con
amenaza de parto pretérmino; dolor tipo cdlico en
hipogastrio con irradiacion a zona lumbar y sacra,
sensacion de constriccion uterina y escaso
sangrado transvaginal, lo anterior de 26 horas de
evolucion, aumentando en intensidad, con minimos
intervalos de mejoria. Al ingreso con adecuada
cinética fetal activa, refiriendo misma
sintomatologia ya comentada.

Dentro de la exploracion fisica se encontraron cifras
tensionales en 108/66 mmHg, frecuencia cardiaca
(FC) 62 ppm, frecuencia respiratoria (FR) 18 rpm,
temperatura de 36.7C, peso de 84.2 kg, talla de
1.70 m, indice de masa corporal (IMC) de 29.1.
Abdomen globoso a expensas de utero gestante,
altura de fondo uterino de 29 cm, feto unico, vivo,
transverso, dorso superior, polo cefalico en
hipocondrio derecho materno, frecuencia cardiaca
fetal (FCF) de 131 ppm, se percibié actividad
uterina a razon de tres contracciones en diez
minutos con duracién aproximada de 40 segundos.
Se realiz6 ultrasonido obstétrico con transductor
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convexo (C5-2, encontrando los hallazgos
reportados en las Figura 2. La valoracion se vio
limitada por ventana sénica y posicion transversa
fetal. Exploracion genital con escasos restos
hematicos, sin evidencia de sangrado activo, se
colocd espéculo vaginal donde se evidencié un
cérvix central, con dilatacion aproximada de 4 cm,
y acortado.

Por lo anterior, se integraron los diagnosticos de
multigesta con embarazo de 32.2, feto con
ventriculomegalia bilateral severa en posicion
transversa dorso superior, trabajo de parto
pretérmino, cicatriz uterina previa y paridad
satisfecha. Se decidi® comenzar protocolo para
resolucion de embarazo via abdominal de urgencia
por antecedentes maternos y diagnédsticos fetales,
se exponen en la Tabla 1 los resultados de
laboratorio.

Tabla 1. Reporte de estudios de laboratorio

Resultado
Quimica sanguinea
Glucosa 74 mg/dL
Urea 18.3
Nitrégeno Ureico en sangre (BUN) 10.0 mg/dL
Tasa de filtrado glomerular (TFG) 118.41 mL/min
Creatinina sérica 0.73 mg/dL
Acido urico 4.5 mg/dL
Biometria hematica
Leucocitos totales 7.9x10%/uL
Hemoglobina 13.1 g/dL
Hematocrito 29.3%
Hemotipo
O positivo

Tiempos de coagulacion
Tiempo de protrombina 12.1 segundos
Tiempo de tromboplastina parcial 32.9 segundos

Fibrinogeno 365

Posteriormente, bajo bloqueo subaracnoideo vy
producto de una cesarea con incision corporal se
obtuvo recién nacido del sexo masculino con peso
de 1,740 gr, talla de 44 cm, perimetro cefalico (PC)
de 39.5 cm, perimetro toracico (PT) de 25 cm, pie
6 cm, CAPURRO 32 semanas de gestacion, recién
nacido en paro cardiorrespiratorio, cianosis
generalizada, flacidez ~ muscular, placenta
anatémicamente normal, no se brindaron medidas
de reanimacion neonatal, se declara hora de
muerte 4 minutos posteriores al nacimiento.
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Figura 2. A la evaluacion estructural a nivel de craneo se observa presencia de linea media, talamos separados, sin
dilatacion del tercer ventriculo, ventriculos laterales con medicion de atrio ventricular izquierdo de 40.9 mm y derecho
de 42.64 mm, fosa posterior sin alteraciones con cisterna magna, a nivel de cara se observa integridad de linea media
y de labio superior, con presencia de cristalinos en orbita, hueso nasal presente. Térax simétrico con corte de cuatro
camaras con corazén enlevocardia, levoapex, concordancia AV y VA, modo perforado, integridad del tabique
interventricular, tractos de salida sin alteraciones, corte de tres vasos y tres vasos traquea sin alteraciones. A nivel de
abdomen se encuentra situs solitus abdominal, con pelvicillas renales normales, se observan dos arterias umbilicales.
Columna sin alteraciones. Extremidades integras, huesos tubulares acordes a edad gestacional con recuento de dedos

completos.

DISCUSION

La VM se detecta con mayor frecuencia mediante
la ecografia realizada en el segundo o tercer
trimestre del embarazo. La evaluacién de los
ventriculos es un componente importante del
examen estandar del segundo trimestre e incluye la
medicion de la auricula de los ventriculos laterales
(VL). La auricula del VL debe medirse en el plano
transventricular (axial) al nivel que demuestre los
cuernos frontales y el cavum del septum pellucido
(CSP), en el que los hemisferios cerebrales son
simétricos en apariencia.

DOI: https://doi.org/10.47784/rismf.2023.8.4.322

Las pinzas deben colocarse en el margen interno
de las paredes medial y lateral de las auriculas, a
nivel de la ranura parieto-occipital y el glomus del
plexo coroideo, en un eje perpendicular al eje largo
del VL (Figura 1, Tabla 2) (5). Cabe sefalar que,
debido a los artefactos en el campo cercano de la
imagen, causados por el sombreado del hueso
parietal proximal, en el plano transventricular
estandar, solo el hemisferio y el ventriculo lateral
distal al transductor en general se visualizan
claramente. Sin embargo, se deben hacer
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esfuerzos, inclinando la sonda, para visualizar
ambos ventriculos (8).

Tabla 2. Criterios para una adecuada medicion de
los ventriculos laterales

Cabeza en el plano axial

La imagen se amplia adecuadamente, de modo
que la cabeza fetal llene la mayor parte de la
imagen

La zona focal esta en el nivel apropiado

Los ventriculos cerebrales tienen una apariencia
simétrica.

Se toma una imagen de la hoz de la linea media
La auricula y el cuerno occipital del ventriculo
lateral son imagen clara

La auricula del ventriculo lateral se mide al nivel
de surco parietooccipital

Los calibradores se colocan en las paredes
medial y lateral de atrio perpendicular al eje
longitudinal del ventriculo

El tercer ventriculo se puede medir en una imagen
coronal en su diametro transversal mas grande. Se
considera ampliada una medida >4 mm. El cuarto
ventriculo se puede medir en una imagen sagital de
la linea media, una mediciéon de mas>7 mm se
considera anormal (9).

ETIOLOGIAS ASOCIADAS CON LA
VENTRICULOMEGALIA

Se ha descrito que aproximadamente el 5% de los
casos de VM de leve a moderada son el resultado
de infecciones fetales congénitas, y
aproximadamente el 5% de los fetos con VM de leve
a moderada aparentemente aislada tienen un
cariotipo anormal, mas comunmente trisomia 21.
Otro 10 % a 15 % tiene hallazgos anormales en el
analisis de micromatriz cromosémica (CMA) (10).
Las pruebas de diagnostico (amniocentesis) con
CMA deben ofrecerse cuando se detecte VM. Es
importante realizar inicialmente un analisis de
cariotipo o una hibridacion de fluorescencia in situ,
con reflejo a CMA si los resultados de estas pruebas
son normales (11).

La causa mas comun de la VM severa es la
estenosis del acueducto, que resulta del
estrechamiento del acueducto cerebral de Silvio,
ubicado entre los ventriculos tercero y cuarto, lo
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que conduce a la dilatacion progresiva de los
ventriculos lateral y tercero (11). La estenosis del
acueducto puede ser congénita (ligada a X por
mutacién de L1 CAM) o adquirida (ej. Gliosis por
hemorragia) o por malformaciones del SNC
(Romboencefalosinapsis) (12).

VENTRICULOMEGALIA Y TRASTORNOS
CROMOSOMICOS / GENETICOS

El diagndstico de un feto con VM también debe
incluir la evaluacién del cariotipo fetal. La incidencia
de anomalias cromosomicas es alta (>15%) tanto
en la VM leve/moderada como en la grave en
presencia de una anomalia estructural asociada
(13). La incidencia de cariotipo anormal en fetos
con VM leve/moderada aislada es un tema
controvertido: tres metaanalisis informan una
incidencia de tipo carioma anormal del 2,8 % (14),
el 5% (15) y el 4,6 % (16), respectivamente. La
variacion en los resultados puede depender de la
prevalencia de trisomias en la poblacion estudiada,
que a su vez depende de los programas de
deteccion aplicados previamente. En la Ultima
década se ha prestado especial atencion a la
asociacion de malformaciones fetales y variaciones
del numero de copias (CNV) definidas como
microdeleciones 0  microduplicaciones  de
segmentos del genoma, que varian en tamafo de
una kilobase (kb) a varias megabases (Mb), e
identificables con el uso de microarreglos
cromosomicos. Los CNV anormales se pueden
encontrar en el 6,6 % de los fetos con VM aislados
y en el 24 % de los casos no aislados (17).

Por esta razon, la amniocentesis con CMA deberia
ser parte del estudio diagndstico de los fetos con
VM, especialmente en los casos no aislados. La VM
también puede ser parte de los sindromes
genéticos, en los ultimos afios se han identificado
mas de 100 genes asociados con la VM fetal, en la
mayoria de los casos como parte de sindromes
genéticos definidos. Uno es el sindrome L1 que es
causado por mutaciones en el gen L1CAM (Cell
Adesion Molecule, por sus siglas en inglés). Afecta
a aproximadamente a uno de cada 30,000 hombres
que causa una hidrocefalia ligada al cromosoma X
con estenosis acueductal (18). Se han asociado
otros sindromes genéticos con VM, incluyendo
RASopatias (sindrome de Noonan, sindrome de
Costello, neurofibromatosis tipo 1, sindrome
cardiofacio-cutaneo) y ciliopatias (sindrome de
Meckel, sindrome de Joubert, sindrome digital
orofacial) (19), estas condiciones suelen estar
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asociadas con una VM grave, asi como con
anomalias adicionales. Las condiciones genéticas
cromosémicas y no cromosomicas mas comunes
asociadas con la ventriculomegalia se exponen en
la Tabla 3.

Tabla 3. Condiciones genéticas asociadas con
ventriculomegalia

Desérdenes Hallazgos del sistema
genéticos nervioso central
Desdrdenes cromosomicos
Ventriculomegalia,
holoprosencefalia
Ventriculomegalia, quiste
grande del plexo coroideo,
hipoplasia cerebelosa,
mega cisterna magna,
holoprosencefalia,
disgénesia del cuerpo
calloso, espina bifida
Ventriculomegalia,
hipoplasia cerebelosa,
mega cisterna magna,
holoprosencefalia, agénesis
del cuerpo calloso,
microcefalia
Desdrdenes no cromosomicos
Ventriculomegalia,
agénesia/disgénesia del
cuerpo calloso
Ventriculomegalia,
encefalocele occipital,

Trisomia 21

Trisomia 18

Trisomia 13

Hidrocefalia
ligada al X

Ciliopatias (por

ejemplo, . . ,

y hipoplasia vermiana y
sindrome de . .

" cerebelosa, microcefalia,

Meckel- Gruber*, :

, agenesia del cuerpo
SITEReNE el calloso, holoprosencefalia
Joubert) ’ P ’

anencefalia
Ventriculomegalia,
malformacion del desarrollo
cortical, anomalias
Distroglianopatias  cerebelosas, cefalocele
(por ejemplo, occipital,

sindrome de agénesia/disgénesia del
Walker-Warburg*) cuerpo calloso, anomalias
del tronco encefalico
(forma Z), anomalias
oculares

Ventriculomegalia,
malformacion del desarrollo
cortical, disgénesia de los
ganglios basales,
agénesia/disgénesia del
cuerpo calloso,
disgénesia/hipoplasia
cerebelosa, anomalias del
mesenceéfalo

Tubulinopathies
(por ejemplo,
TUBA1A)
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INFECCIONES RELACIONADAS CON
VENTRICULOMEGALIA

VM pueden estar asociados en aproximadamente el
2 % de los casos con infecciones fetales, en
particular Citomegalovirus (CMV), Toxoplasmosis,
Parvovirus, virus del Zika (20). También se han
reportado casos esporadicos de VM asociada con
otros virus (enterovirus, virus de la parainfluenza)
que también provocan Inflamacién de las
granulaciones aracnoideas y exceso de produccion
de liquido cefalorraquideo (7).

Muchos casos de VM debido a enfermedades
infecciosas tendran otros hallazgos ecogréficos,
como  calcificaciones  cerebrales, quistes
periventriculares o signos externos al SNC (21). Los
hallazgos en las imagenes cerebrales incluyen
calcificacion cerebral, VM, microcefalia, anomalias
de la sustancia blanca, malformaciones corticales,
hipoplasia cerebelosa, quistes subependimarios,
tabiques intraventriculares y cambios quisticos
patognomonicos en los cuernos occipitales o
anteriores a los temporales (22).

Sin embargo, en algunos casos, la VM es la Unica
caracteristica ecografica; por lo tanto, las pruebas
de infecciones deben ofrecerse en todos los casos
de VM aislada, y se recomienda encarecidamente
si el feto tiene otras caracteristicas sospechosas de
una causa infecciosa. La serologia materna es la
primera prueba de diagndstico, pero es menos
sensible y especifica que la PCR en el liquido
amniético, por lo que la PCR del liquido amnidtico
es el método preferido de evaluacion para las
infecciones fetales (21). Se han reportado casos
asociados con infeccién que demuestran otros
marcadores ecograficos, incluida la restriccion del
crecimiento fetal, calcificaciones periventriculares,
hepaticas y otras intraabdominales; intestino fetal
ecogénico, hepatoesplenomegalia, ascitis,
peritonitis  por meconio, polihidramnios vy
microcefalia. Sin embargo, estas caracteristicas
pueden no ser evidentes hasta mas adelante en la
gestacion, y no todos los fetos infectados tendran
otros signos ecograficos (7).

La amniocentesis con PCR realizada antes de las 21
semanas de gestacion tiene una sensibilidad de
entre el 45 al 80% para el CMV; por lo tanto, un
resultado negativo no excluye la infeccién por el
CMV. La PCR realizada en el liquido amniodtico
después de las 21 semanas de gestacion o de 6 a
7 semanas después de la infeccion primaria
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materna tiene una mayor sensibilidad y una
especificidad entre el 97 y el 100%. El valor
predictivo positivo de la prueba se acerca al 100%
(23), aunque se han reportado resultados de CMV
falso positivo por PCR (24). La PCR para
toxoplasmosis realizada en liquido amniético tiene
una sensibilidad del 64%, un valor predictivo
negativo del 87% y un valor predictivo positivo de
casi el 100% (25).

Se debe revisar la historia de la mujer en busca de
sintomas derivados de la infeccién por CMV, y se
debe evaluar la exposicion a posibles fuentes de
toxoplasmosis (por ejemplo, gatos al aire libre,
jardineria, consumo de carne poco cocida) y el virus
del Zika (26). Para las mujeres que declinan la
amniocentesis, las pruebas séricas para el CMV
incluyen IgG e IgM, al igual que la deteccion de
toxoplasmosis. Los resultados negativos de IgG e
IgM para el CMV y la toxoplasmosis no sugieren
exposicion previa, lo que excluye estas infecciones
como causa de la VM; los resultados positivos de
IgG e IgM negativos sugieren infeccién e inmunidad
previas, lo que hace que la infeccion congénita sea
poco probable como causa de la VM. En mujeres
con un resultado positivo de CMV IgM, se
recomienda la prueba de avidez de IgG; una IgG de
baja avidez y un IgM positivo indican una infeccion
en los 3 meses anteriores (27). Un resultado
positivo de toxoplasmosis IgG e IgM puede indicar
una infeccion reciente o un resultado falso positivo.
Un resultado positivo del anticuerpo de
toxoplasmosis por IgM debe ir seguido de una
prueba de avidez de IgG y repetir la prueba de IgM
en un laboratorio de referencia. Al igual que con el
CMV, la IgG de alta avidez sugiere que la infeccion
fue previo al embarazo.

ANOMALIAS ESTRUCTURALES ASOCIADAS A
VENTRICULOMEGALIA

La VM puede estar asociada con varias anomalias
subyacentes del SNC. Algunas de origen
estructural, como la holoprosencefalia, la
hidranencefalia, la porencefalia o la esquizencefalia,
y las lesiones quisticas, como los quistes
aracnoideos, que dan lugar a colecciones
anormales de liquido en el cerebro fetal que pueden
diagnosticarse erroneamente como VM, también se
han descrito anomalias estructurales que pueden
conducir a la dilatacién o el agrandamiento de los
VL, mismas que incluyen la agenesia del cuerpo
calloso, la malformacion de Dandy-Walker, los
defectos del tubo neural, los defectos corticales y
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las anomalias migratorias o la heterotopia (11). La
incidencia de  anomalias  ultrasonograficas
adicionales del SNC identificadas en fetos con VM
leve o moderada oscila entre el 10 % y el 76 %, pero
parece ser <50 % en la mayoria de los estudios (28).

VENTRICULOMEGALIA RELACIONADA CON LA
PRESENCIA DE QUISTES DE PLEXOS
COROIDEOS

Los quistes del plexo coroides (CPC) se forman
durante el desarrollo normal, representan pliegues
neuroepiteliales que posteriormente se llenan de
liquido cefalorraquideo (LCR) y desechos celulares.
Se han identificado en alrededor del 1 % de los
fetos durante la ecografia rutinaria del segundo
trimestre (29). Se definen como espacios quisticos
uniloculares o septados en la coroide de mas de 3
mm de diametro (30). La uUnica importancia de
encontrar un CPC en el feto, incluso un CPC
aislado, es el mayor riesgo de trisomia 18 (31). Los
CPC grandes aislados pueden causar distension de
los VL fetales. Se ha sugerido que este mecanismo
de la VM es benigno si se han excluido otras causas
de VM y otras anomalias asociadas y, por lo tanto,
el asesoramiento prenatal debe ser tranquilizador
(32).

EVENTOS DISPRUPTIVOS: HEMORRAGIA DEL
SISTEMA NERVIOSO CENTRAL FETAL

Se ha descrito a la mutacion del gen COL4A1 como
una caracteristica presente en los fetos con
lesiones hemorragicas cerebrales graves. Estas
lesiones son extensas o multifocales, y pueden ser
supratentoriales (intraparenquimatosas o]
intraventriculares) y/o infratentoriales, y pueden
empeorar durante el embarazo. Estas lesiones
pueden interferir en la fragilidad de los vasos
cerebrales asociados con la mutacion COL4A1
(33).

Las lesiones isquémicas y hemorragicas asociadas
con las mutaciones COL4A1 suelen ser
multifocales y a menudo se extienden a varios
territorios cerebrales (34).

Se sugiere buscar de manera sistematica las
mutaciones de los genes COL4A1 y COL4A2 en los
casos de lesiones cerebrales hemorragicas o
isquémicas-hemorragicas graves y/o multifocales,
en particular cuando estas anomalias son de
diferentes edades y estdn asociadas con
escizencefalia o porencefalia. Es probable que el
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analisis del exoma sea Util en la caracterizacion de
casos que lleven este fenotipo (34).

ESTENOSIS ACUEDUCTAL CONGENITA (CAS)

Es una forma de hidrocefalia obstructiva en la que
hay una obstruccion parcial o completa del flujo a
través del acueducto cerebral que conduce a la
ampliacion de los VL y terceros en el contexto de la
hipertension intracraneal. Puede deberse a causas
genéticas o adquiridas (35). Se han descrito cuatro
genes que causan hidrocefalia congénita como la
caracteristica principal de este proceso de
enfermedad, dos de los cuales son X-linked
(L1CAM y AP1S2) y dos autosémicos recesivos
(CCDC88C y MPDZ) (11).

DEFECTOS DEL TUBO NEURAL:
MIELOMENINGOCELE

El mielomeningocele, es el defecto de tubo neural
abierto mas comun. La persistencia de una fuga de
LCR en la vida fetal a nivel del defecto crea un
gradiente de presion entre el cerebro y la columna
vertebral que da lugar a alteraciones significativas
en el desarrollo del cerebro (hernia cervical, fosa
posterior pequefa 'y anatomia ventricular
distorsionada, entre otros). Esto puede conducir a
una alteracion de la dinamica del LCR y al
desarrollo de la VM con progresion a hidrocefalia
comunicante y/o no comunicativa (36).

CRANEOSINOSTOSIS Y
VENTROCULOMEGALIA

La VM relacionada con la craneosinostosis no
sindrémica es un trastorno que puede representar
una VM simple o una hidrocefalia dependiente de la
derivacion (37). Sin embargo, el diagndéstico puede
ser un desafio en estos pacientes y puede requerir
meétodos invasivos como el monitoreo de la presion
intracraneal (ICP) o la puncién lumbar (LP), ya que
tanto los trastornos sindromicos como los no
sindrémicos pueden elevar la ICP y mostrar
sintomas excesivos (38). La VM es comun en la
craneosinostosis sindrémica, y se ha notificado en
el 30 al 70 % de los pacientes con sindrome de
Crouzon y Pfeiffer (39), y del 40 al 90 % de los
pacientes con sindrome de Apert (40). Si bien la
hidrocefalia dependiente de la derivacion es comun
en los sindromes de Crouzon y Pfeiffer, en el
sindrome de Apert, la mayoria de los casos con
ventriculomegalia no requieren derivacion (36).
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Una vez confirmado el diagnéstico de VM, esta
indicado realizar un examen completo de la
anatomia fetal, incluida una evaluacion neuro
sonografica detallada, preferiblemente utilizando el
enfoque transvaginal, lo anterior con la finalidad de
excluir condiciones asociadas (Tabla 4).

Tabla 4. Clasificacion etiolédgica de |la
ventriculomegalia y anomalias asociadas en el
sistema nervioso central

MALFORMATIVO

Holoprosencefalia

Agenesia del cuerpo calloso

Malformaciones del desarrollo cortical
OBSTRUCTIVO

Tumor intracraneal

Estenosis del acueducto

Malformacion de la parte posterior del cerebro
Defectos del tubo neural abierto: malformacion
de Chiari tipo 2

CLASTICO

Infeccion intrauterina

Isquemia

Hemorragia interventricular

ATROFICA

Enfermedad metabdlica

Desordenes neurodegenerativos

Lesiones posteriores al sindrome de transfusion
feto-feto, y como consecuencia de la muerte fetal
unica en el embarazo de gemelos mono
corionicos

UTILIDAD DE UNA ADECUADA ECOGRAFIA
PARA LA DETECCION DE
VENTRICULOMEGALIA

La sensibilidad de la ecografia en la deteccion de
VM es controvertida. El estudio multicéntrico méas
grande de Europa (EUROFETUS) (41), informo de
una sensibilidad del 93,5 %. Sin embargo, este
resultado aparentemente bueno se refiere a las
formas graves de VM y también en los casos
diagnosticados en el tercer trimestre. Antes de las
24 semanas de gestacion, la sensibilidad cae al 35
%, lo que probablemente refleja la historia natural
de la enfermedad, en lugar de un error de medicion.
No hay datos disponibles con respecto a los casos
falsos negativos de VM leve.

Por el contrario, la VM leve se encuentra entre los
diagnosticos de falsos positivos mas frecuentes en
la deteccidon por ultrasonido de malformaciones
fetales, principalmente debido a una técnica de
medicion incorrecta (21).
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PAPEL DE LA RESONANCIA MAGNETICA
NUCELAR (RMN)

A diferencia del ultrasonido, no esta limitado por la
capacidad de penetrar el craneo fetal circundante y
los tejidos blandos maternos, y también demuestra
una resolucion de contraste superior (39).

Con el fin de aumentar la capacidad de reconocer
las causas subyacentes de la VM, se ha sugerido la
RMN como una herramienta de diagndstico
adicional en fetos con dilatacion ventricular, en
particular los leves y moderados. Un metanalisis de
Rossi y Prefumo sobre el papel de la RMN en las
mujeres con malformaciones del SNC informé de
un 10% de la informacién adicional ofrecida por la
RMN en fetos con VM independientemente de la
gravedad de la dilatacién (42). El estudio de cohorte
MERIDIEN informé de un resultado diagnoéstico
adicional general en el 8,8 % de los casos, con
resultados diferentes de acuerdo con la gravedad
de VM: 4,9 % en VM leve, 19,4 % en VM moderada
y 30,8 % en VM grave (43).

Un estudio multicéntrico reciente realizado por el
grupo de trabajo de ENSO (Neurosonografia
Europea) (44) informé de anomalias estructurales
adicionales detectadas en la RMN prenatal y no
realizadas en la ecografia en solo el 5,4 % de los
casos de VM leve y moderada (principalmente
hemorragia intracraneal, polimicroginia vy
lisencefalia). Las anomalias asociadas se
detectaron exclusivamente al nacer y se perdieron
en las imagenes prenatales en el 3,8 % de los casos.
En la VM grave, el mismo grupo (45) informd de
anomalias estructurales adicionales detectadas
exclusivamente en la RMN prenatal en el 18,1 % de
los casos. Al considerar el tipo de anomalia, se
detectaron malformaciones del desarrollo cortical
en la RMN en el 32,4 % de los casos, mientras que
se detectaron lesiones de linea media o adquiridas
(hipoxémicas/hemorragicas) en 26,5 y 14,7 % de
los casos, respectivamente (7).

SEGUIMIENTO

Cuando se ha establecido el diagnostico de VM, se
deben de planificar, programar y realizar
valoraciones ecograficas repetidas para evaluar el
curso de la VM fetal y evaluar mas a fondo las
anomalias asociadas. De acuerdo con la historia
natural de la VM, en el 57% de los casos, ocurre una
estabilidad o cese de la progresion, la progresion
en el 24% vy la resolucién en el 29% (46). La
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resolucion se produce principalmente en el grupo
de VM leve.

PRONOSTICO

Las mediciones ventriculares que estan mas cerca
de 10 mm tienen mas probabilidades de
representar una variante normal, los fetos con un
diametro auricular ventricular de 10 a 12 mm tienen
una evaluacién postnatal normal en mas del 90 %
de los casos (47). Se ha descrito que
aproximadamente del 7 % al 10 % de los fetos con
VM leve aparentemente aislada tienen otras
anomalias estructurales en el examen después del
nacimiento (48). El deterioro neurolégico, motor y
cognitivo, son mas probables cuando hay una VM
grave, en estos casos, un metaanalisis informé una
tasa de supervivencia del 88 %, y solo el 42 % de
estos niflos tenian un neurodesarrollo normal (49).
El resultado del neurodesarrollo en las personas
con VM aislada es normal en el 74,3 % de los casos,
la discapacidad limite o moderada esta presente en
el 14,3 % de los casos y la discapacidad grave en el
11,4 %. Ademas, el 15,1% de Se encontré que los
casos que se pensaba que estaban aislados
prenatalmente tenian anomalias asociadas después
del nacimiento (50). Cabe mencionar que el
pronostico depende, ademas de la gravedad de la
dilatacion, de la causa subyacente, es decir, aunque
tengan diametros parecidos, no tienen el mismo
desenlace los casos afectados por T.21 que a los
de lisencefalia, por ejemplo.

PRONOSTICO EN LA VENTRICULOMEGALIA
AISLADA

La incidencia de VM aislada tiene una prevalencia
del 0,7 %, mientras que la VM grave aislada tiene
una prevalencia de entre el 0,03 y el 0,15 % (28).
Se ha demostrado que la tasa general de retraso
del desarrollo en pacientes con VM de leve a
moderada fue del 7,9 %, lo que es comparable a la
observada en la poblaciéon general (16). Por el
contrario, solo el 3,5 % de los pacientes
sobrevivieron mas alld de los 2 afos cuando se
trataba de una VM severa (51, 52).

CONCLUSIONES

Es importante que el VL se mida correctamente, ya
que pequenas diferencias en la técnica pueden dar
lugar a resultados falsos positivos o falsos
negativos. Puede ocurrir una variabilidad sustancial
entre observadores en la interpretacion,
particularmente en diametros ventriculares
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limitrofes (es decir, alrededor de 10 mm). La VM se
debe de catalogar como un signo, es considerada
como la anomalia mas frecuente del SNC, es
inespecifica y evolutiva, siendo asi el marcador mas
sensible de anomalia del desarrollo del SNC.

Por lo que respecta a las diferentes etiologias de la
VM, lo mas frecuente es que exista una patologia
mal formativa del SNC. Solo un 10% de los casos
se atribuyen a infecciones, y los patdgenos mas
frecuentemente aislados han sido CMV,
Toxoplasma y Zika, si se sospecha de esta etiologia
se debe de realizar serologia materna en todos los
casos, y de resultar la IgG positiva, esta indicado
realizar una amniocentesis para PCR.

La tasa de anomalias asociadas es elevada,
aproximadamente del 40%, de las extracraneales,
la mitad son cardiacas, y son mas frecuentes en los
casos mas severos (10% vs 55%). Como estudios
complementarios se ha demostrado que la RMN
permite una mejor evaluacion de la corteza,
principalmente en la VM severa, y/o progresiva. El
resultado de la VM fetal depende de tres factores:
grado de VM, progresién de la dilatacién ventricular
y presencia de anomalias asociadas. El ultimo es el
predictor mas importante del resultado y el mas util
para ofrecer el asesoramiento preciso.

Podemos concluir que el hallazgo de VM es solo el
primer paso para reconocer la causa de la
dilatacion ventricular. Cuando no se encuentra
ninguna causa, la VM se define como "aislada", lo
que indica que la etiologia no se conoce. Esto
representa, por definicion, una discriminacion
provisional de exclusion.
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