HOLOPROSENCEFALIA

La holoprosencefalia es un defecto de nacimiento (congénito) que ocurre en las primeras semanas de embarazo
en el cual el cerebro del bebé no se divide para formar los dos hemisferios cerebrales (lado derecho y lado
izquierdo) y los ventriculos laterales (las cavidades del cerebro por donde circula el liquido cefaloraquideo). La
falta de division del cerebro produce una unién (fusién) parcial o total de los hemisferios cerebrales, una
comunicaciéon parcial entre los dos ventriculos laterales o un solo ventriculo. Las personas con
holoprosencefalia pueden presentar defectos en el desarrollo de los ojos, la nariz y el labio superior.

La holoprosencefalia puede variar de severa a leve y se clasifica en tres tipos principales:

e holoprosencefalia alobar (forma severa): en la cual el cerebro no se divide y se
asocia generalmente a anomalias de la cara tales como: un solo 0jo; o los ojos muy
juntos y pequenos con una estructura tubular nasal entre los ojos; o ausencia de
los ojos; un solo orificio en la nariz, labio fisurado y una cabeza pequefa.

e holoprosencefalia semilobar (forma moderada): en el cual el cerebro solamente
se divide en la parte posterior. Puede presentarse con ojos que estan muy juntos,
ojos pequenos o ausentes, nariz achatada, labio fisurado y paladar hendido.

¢ holoprosencefalia lobar (forma leve): en la cual la mayor parte de los hemisferios
cerebrales y los ventriculos laterales estan separados pero existe algiin grado de
fusion de las estructuras. Puede estar asociada a labio fisurado bilateral, ojos que
estan muy juntos, nariz achatada y una cara relativamente normal.

Fuente: holoprosencephaly.weebly.com

CAUSAS Y FACTORES DE RIESGOS

Aunque se desconocen las causas de la holoprosencefalia, ésta se relaciona tanto a alteraciones genéticas como
a exposiciones ambientales. Ademas, se han identificado algunos factores de riesgo incluyendo: diabetes
materna, infecciones durante el embarazo (herpes, rubéola, toxoplasmosis, sifilis, citomegalovirus), uso de
medicamentos recetados durante el embarazo, y el consumo de alcohol y/o drogas ilicitas antes o durante el
embarazo.

DIAGNOSTICO

El diagnostico prenatal se realiza mediante ecografia a las 14 semanas de gestacion, en la que se puede ver si
hay una alteracion en la formacion del cerebro y anomalias faciales. Este estudio permite determinar el tipo de
holoprosencefalia y si hay anomalias asociadas. Después del parto, las imagenes del cerebro de una tomografia
o de una resonancia magnética confirman el diagnéstico. Es probable que los nifios con facciones faciales
normales u otras anormalidades cerebrales leves sean diagnosticados durante el primer ano de vida cuando se
le realicen estudios neurologicos para buscar la causa del retraso en el desarrollo. Se debe considerar el realizar
estudios genéticos, ya que cerca de la mitad de los infantes presentan alteraciones cromosomicas.

TRATAMIENTO

El tratamiento es sintomatico (de los sintomas asociados) y de apoyo y requiere un enfoque multidisciplinario.
La expectativa de vida depende de la causa y el tipo de la holoprosencefalia y de la presencia de otras
anomalias. Las formas mas leves son compatibles con la vida.
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HOLOPROSENCEPHALY

Holoprosencephaly is a birth defect (congenital) that occurs in the first weeks of pregnancy in which the baby’s
brain does not divide to form the two cerebral hemispheres (right side and left side) and the lateral ventricles
(the brain cavities) where the cerebrospinal fluid circulates. The lack of division of the brain produces a partial
or total union (fusion) of the cerebral hemispheres, and a partial communication or a single ventricle, instead
of two lateral ventricles. People with holoprosencephaly may present defects in the development of the eyes,
nose and upper lip.

Holoprosencephaly can range from severe to mild and is classified into three principal types:

e Alobar holoprosencephaly: (severe form) in which the brain is not divided
and is usually associated with facial anomalies such as: a single eye, or
very close and small eyes with a nasal tubular structure between the eyes,
or absence of eyes, a nose with a single hole, cleft lip and a small head.

e Semilobar holoprosencephaly: (moderate form) in which the brain only
divides in the rear. It can present with eyes that are close together, small
or absent eyes, flat nose, cleft lip and cleft palate.

e Lobar holoprosencephaly: (mild form) in which most of the cerebral
hemispheres and lateral ventricles are separated but with some degree of  Source: holoprosencephaly.weebly.com
fusion of the structures. It may be associated with a bilateral cleft lip, eyes
that are close together, a flat nose and a relatively normal face.

CAUSES AND RISK FACTORS

Although the causes of holoprosencephaly are unknown, it is related to both genetic alterations and
environmental exposures. In addition, some risk factors have been identified, including: maternal diabetes,
infections during pregnancy (herpes, rubella, toxoplasmosis, syphilis, cytomegalovirus), use of prescription
drugs during pregnancy, and consumption of alcohol or illicit drugs before or during pregnancy.

DIAGNOSIS

Prenatal diagnosis is made by ultrasound at 14 weeks of gestation, in which an alteration in brain formation
and facial anomalies can be seen. This study allows to determine the type of holoprosencephaly and if there are
associated anomalies. It is probable that children with normal facial features and minor brain anomalies may
be diagnosed during the first year when neurological studies are performed to identify the cause of a
developmental delay. Genetic testing should also be considered, since about half of the infants have
chromosomal alterations.

TREATMENT

Treatment is symptomatic (of the associated symptoms) and requires a multidisciplinary approach. Life
expectancy depends on the cause and type of the holoprosencephaly, and the presence of other anomalies. Milder
forms of holoprosencephaly are compatible with life.
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