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INTRODUCCIÓN : 
Elmielomeningocele(MMC)eslamalformacióncongénita,dentrodelosdefectosdeltuboneural(DTN),másgravecompatibleconlavida.Su  

etiologíaesdesconocida,pero esreconocido su carácter multifactorialcon unapredisposición genéticade tipo poligénico y en rela ción con 

déficitdeácidofólico.Secaracterizaporfaltadecierredelarcoposteriorvertebralyexposicióndelamédulaespinalqueduranteelembarazo  

contactacon ellíquidoamnióticoymantienerocemecánicocon lasparedesuterinas.Afectafundamentalmenteal sistemanerviosocentral  

(SNC) con hidrocefaliay alteraciones cognitivas, malformaciónde Chiari II, vejigae intestinoneurógeno con incontinenciade esf ínteres y al 

aparatolocomotorconparaplejiasensitivo-motorademayoromenorgrado,enfuncióndelnivelneurológicodelalesión. 

DESCRIPCIÓN DEL CASO 

Pacientede34añosqueacudeaecografíarutinariadesegundo 

trimestre.Gestaciónde20+4semanas,conseguidamedianteFIV, 

entratamientoconHBPMportratamientodefertilidadydéficit 

de proteína S. G3C1A1, cesárea en 2017 por gestación gemelar 

con 1er feto en podálica. No otros antecedentes de interés. 

Cribadodeaneuploidíasdelprimertrimestredebajoriesgo. 

Ecografía :  Microcefalia.  Obliteración  de  fosa  posterior  sin 

impactación  importante  del  cerebelo  con  Malformación  de 

Arnold  Chiari  II.  Cráneo  en  forma  de  limón  secundario  a 

depresión de huesos frontales. Ausencia de ventriculomegalia. 

Tercerventrículocon recesopinealamplioymasaintertalámica 

prominente. Cuerpo calloso de tamaño y morfología normal. 

Cerebeloalteradocondiámetrotransversode18mm.Pérdidade 

paralelismodecuerposvertebralesaniveldeL5.Imagenquística 

sobre disrafismo de 26x22mm, que contiene raíces nerviosas y 

placodaadheridaapielpormeninges.Sevisualizanmovimientos 

hipocinéticos de flexoextensión  de ambas  rodillas,  pero no 

plantares. 

Diagnóstico :Mielomeningocele 

Resultados amniocentesis genética: Detección en el genoma 

fetalunagananciadeunsegmentodelcromosomaXenlabanda 

q27.1, con un tamaño aproximado de 0,65Mb afectado la dosis 

del gen SOX3. La variante observada en Xq27.1 está clasificada 

actualmentecomoprobablementepatogénica.Duplicacionesdel 

gen  SOX3  se  han  observado  en  individuos  (masculinos  y 

femeninos) con un fenotipo variable que incluye discapacidad 

intelectualy/odefectosdelcierredeltuboneuraly/odeficiencia 

de  hormona  de  crecimiento/panhipopituitarismo.  A nivel 

prenatalestaduplicaciónhasidodescritaenfetosconhallazgos 

ecográficos como mielomeningocele, malformación de Arnold 

ChiariIIyanomalíasmusculoesqueléticas. 

CONCLUSIONES 

-Elmielomeningoceleesunodelosdefectoscongénitosmáscomunesyafectade0,2a0,4porcada1.000nacidosvivos. 

-Elfactorderiesgomásfuertementeasociadoeselnivelbajodeácidofólicoduranteelembarazo.Porestarazón,serecomiendaunasuplementaciónd e0,4a 

1,0mgdeácidofólicoentodoslosembarazos,yenlosembarazosdealtoriesgoserecomiendacomplementarcon 4,0mgdeácidofólicoaldía. 

- El pronóstico de los fetos afectos de MMC depende del nivel neurológico de la lesión y, por lo tanto, deberá ser individualiz ado. La presencia de placoda 

adheridaalameningeesunfactordemalpronósticoparalacirugíareparadora.  
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