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3. INTRODUCCION

El tubo neural es una estructura embrionaria que, tras su adecuado cierre, origina el cerebro
y la médula espinal. Su desarrollo se inicia alrededor del dia 18 de gestacion y concluye hacia el
dia 28, siendo un proceso critico y susceptible a alteraciones. Cuando este cierre no ocurre de
forma correcta, se producen defectos del tubo neural (DTN), entre los cuales destacan la
anencefalia y la espina bifida, condiciones que comprometen severamente la calidad de vida y la

viabilidad del recién nacido (Moore, Persaud & Torchia, 2016).

Desde la perspectiva médica, el estudio de los DTN es de vital importancia por su impacto
en la salud publica, ya que constituyen una de las causas méas comunes de malformaciones
congénitas del sistema nervioso. La espina bifida, por ejemplo, puede presentarse en formas leves
0 severas, con consecuencias neurologicas, motoras y uroldgicas de por vida. La anencefalia, en
cambio, es incompatible con la vida. Estas condiciones estan asociadas tanto a factores genéticos
como ambientales, entre ellos la deficiencia de acido folico durante la etapa periconcepcional

(Sadler, 2012).

En este contexto, resulta indispensable la prevencion mediante la educacion
preconcepcional y el uso de suplementos de acido folico, lo que ha demostrado reducir la
incidencia de DTN hasta en un 70%. La medicina preventiva y la genética médica juegan un rol
esencial en el diagndstico temprano y en la implementacién de politicas sanitarias efectivas (Botto
et al., 1999). Por tanto, conocer en profundidad el desarrollo del tubo neural y sus alteraciones

permite al médico intervenir de manera oportuna y ética en el manejo integral de estas condiciones.



3.1. JUSTIFICACION

El estudio del desarrollo del tubo neural y sus posibles defectos es de gran relevancia en el
campo de la medicina, no solo por la frecuencia con la que se presentan estas malformaciones
congénitas, sino por su impacto en la salud publica. Los defectos del tubo neural, como la
anencefalia y la espina bifida, representan una de las principales causas de discapacidad infantil y
mortalidad neonatal en todo el mundo. La importancia de este tema radica en que, a pesar de su
gravedad, muchos de estos casos pueden prevenirse mediante intervenciones accesibles, como la
suplementacion con acido folico antes y durante el embarazo. Comprender los mecanismos
embrioldgicos que intervienen en el cierre del tubo neural permite no solo un diagndstico mas
temprano y preciso, sino también la implementacion de politicas de prevencion eficaces. Ademas,
el abordaje clinico de estos defectos exige una preparacion médica integral, que incluya
conocimientos en genética, embriologia, pediatria y salud publica (Botto et al., 2018). Por ello,
este tema no solo es pertinente desde el punto de vista académico, sino también esencial para la

practica médica responsable y comprometida con la prevencion de enfermedades congénitas.

3.2. OBETIVOS:

3.2.1. OBJETIVO GENERAL:

Analizar el proceso de desarrollo del tubo neural y su relacion con los principales defectos

congénitos, como la anencefalia y la espina bifida.

3.2.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS:

1. Describir las etapas fundamentales del cierre del tubo neural durante el

desarrollo embrionario;



2. Identificar los principales factores de riesgo asociados a estos defectos, incluyendo causas

genéticas, ambientales y nutricionales; y

3. Examinar las caracteristicas clinicas, diagnostico y abordaje de la anencefalia y la espina bifida, asi

como las estrategias de prevencion recomendada

3.3. METODOLOGIA

Para la elaboracion de esta monografia se realizd una revision narrativa de la literatura
cientifica sobre el desarrollo del tubo neural y los defectos congénitos asociados, como la
anencefalia y la espina bifida. La bisqueda de informacion se llevd a cabo en bases de datos
académicas reconocidas como PubMed, Scielo, ScienceDirect y Google Scholar, utilizando
palabras clave en espafol e inglés tales como tubo neural, defectos del cierre neural, anencefalia,
espina bifida, folic acid supplementation y neural tube defects. Se seleccionaron articulos
originales, revisiones y capitulos de libros publicados en los ultimos 20 afios, priorizando aquellos
con respaldo académico y pertinencia clinica. Ademads, se consultaron libros clasicos de
embriologia médica, como Langman y Moore, por su valor didactico y precision cientifica. En
total se revisaron siete fuentes principales (anexadas en la primera parte), cuyas referencias se

presentan al final del documento siguiendo el formato APA 6.* edicion.

4. DESARROLLO (CUERPO PRINCIPAL)

4.1 Formacion del tubo neural

La formacion del tubo neural es un proceso fundamental del desarrollo embrionario que da
origen al sistema nervioso central, es decir, al encéfalo y la médula espinal. Este proceso ocurre

durante la tercera y cuarta semana de gestacion, y se conoce como neurulacién. La neurulacion



se puede dividir en dos fases: neurulacion primaria y neurulacion secundaria, cada una con

mecanismos y zonas anatémicas especificas de desarrollo.

Neurulacion primaria

Durante la neurulacion primaria, el ectodermo dorsal se especializa en neuroectodermo
por induccion de la notocorda, una estructura mesodérmica transitoria ubicada en la linea media
del embrion. Este neuroectodermo se engrosa formando la placa neural, que posteriormente se
pliega en sus bordes laterales para constituir los pliegues neurales. Estos pliegues se elevan,
convergen hacia la linea media y se fusionan para formar el tubo neural. El cierre del tubo neural
inicia en el nivel cervical y progresa tanto en direccion cefalica como caudal, completandose

aproximadamente entre los dias 22 y 28 de gestacion (Sadler, 2020).

El proceso de cierre del tubo neural no ocurre de forma simultanea en todo su trayecto.
Existen puntos especificos llamados neuroporos, el neuroporo anterior y el neuroporo
posterior, que se cierran al final del proceso. El neuroporo anterior suele cerrarse alrededor del

dia 25 y el posterior alrededor del dia 27 (Moore et al., 2020).

Neurulacion secundaria

Posteriormente, en la neurulacién secundaria, la parte caudal del tubo neural,
especificamente la que daré lugar a la region mas distal de la médula espinal, se forma mediante
un proceso diferente. En este caso, una masa de células mesodérmicas denominada eminencia
caudal se condensa, se canaliza internamente y se une con el tubo neural ya formado anteriormente
por neurulacién primaria. Este mecanismo contribuye al desarrollo de las porciones sacra y

coccigea de la médula espinal (Moore et al., 2020).



Importancia clinica

Un cierre incompleto o defectuoso del tubo neural puede dar lugar a defectos congénitos
del tubo neural (DCTN), como la anencefalia o la espina bifida, cuya prevencion depende en
gran parte de una adecuada nutricion materna (especialmente con 4cido folico) y del momento en

que ocurre el fallo durante la neurulacion.

4.2 Factores moleculares y genéticos en la neurulacion

La formacion y cierre del tubo neural no dependen unicamente de factores morfologicos,
sino también de una compleja interaccion entre sefiales moleculares, genes reguladores,
nutrientes esenciales y el ambiente intrauterino. Estos elementos regulan la proliferacion,
migracion, diferenciacion y apoptosis de las células neuroectodérmicas necesarias para el

desarrollo normal del sistema nervioso central.

Genes y vias de sefalizacion clave

Durante la neurulacion, varios genes y vias de sefializacion controlan el destino celular y

la morfogénesis. Entre los mas importantes destacan:

. SHH (Sonic Hedgehog): Producido por la notocorda y la placa basal del
tubo neural, SHH es esencial para la diferenciacion ventral del tubo neural y para la
organizacion del eje dorso-ventral. También suprime la expresion de genes dorsales en

regiones ventrales (Sadler, 2020).

. BMP (Bone Morphogenetic Proteins): Secretadas por el ectodermo no
neural, las proteinas BMP inducen la diferenciacion epidérmica e inhiben la formacion del

neuroectodermo. Su inhibicion en la linea media por moléculas como noggin, chordin y



follistatin, permite que el ectodermo se transforme en neuroectodermo (Moore et al.,

2020).

. PAX3: Este gen es crucial para el desarrollo de la cresta neural, una
poblacion celular derivada del neuroectodermo que migra y forma multiples estructuras,
incluyendo ganglios nerviosos y melanocitos. Mutaciones en PAX3 estan asociadas al

sindrome de Waardenburg, que involucra defectos del cierre neural (Gilbert, 2020).

. Z1C2 y VANGL: Estos genes participan en la polaridad celular y los
movimientos de convergencia y extension del neuroepitelio, indispensables para la correcta
fusiéon de los pliegues neurales. Las mutaciones en estos genes se asocian con

holoprosencefalia y otros defectos del tubo neural (Greene & Copp, 2014).

Rol del acido félico y micronutrientes

El acido folico (vitamina B9) es un cofactor esencial en la sintesis de nucleétidos y en la
metilacion del ADN. Su deficiencia interfiere con la proliferacion celular en el neuroectodermo,
lo que puede resultar en un fallo del cierre del tubo neural. Estudios han demostrado que la
suplementacion materna con acido folico antes de la concepcion y durante las primeras semanas
de gestacion puede reducir en hasta un 70% la incidencia de defectos del tubo neural (Blencowe

etal., 2010).

Otros micronutrientes también se han implicado en la prevencion de estos defectos, como
la vitamina B12, el zinc y la inositol, aunque su papel no esta tan claramente establecido como el

del 4cido folico (Sadler, 2020).



Factores epigenéticos y ambientales

Factores epigenéticos, como la metilacion del ADN y las modificaciones de histonas,
influyen en la expresion de genes criticos durante la neurulacion. Ademas, diversos agentes

ambientales pueden interferir en este proceso, incluyendo:

. Farmacos teratogénicos como acido valproico, anticonvulsivantes y
retinoides.

. Infecciones maternas.

. Diabetes gestacional y obesidad.

. Hipertermia prolongada en etapas tempranas del embarazo.

Estos factores pueden alterar los mecanismos celulares y moleculares implicados en el
cierre del tubo neural, incrementando el riesgo de defectos congénitos (Moore et al., 2020; Greene

& Copp, 2014).

4.3 Defectos del cierre del tubo neural (DCTN)

Los defectos del cierre del tubo neural (DCTN) constituyen un grupo de malformaciones
congénitas que ocurren cuando el tubo neural no se cierra completamente durante las primeras
semanas del desarrollo embrionario. Estas anomalias se manifiestan en diferentes regiones del
sistema nervioso central y pueden ser incompatibles con la vida o generar discapacidades
permanentes. Se encuentran entre los defectos congénitos mas frecuentes, con una incidencia
global estimada entre 0.5 y 2 por cada 1000 nacidos vivos, dependiendo de la region geografica

y la prevencion mediante acido folico (Blencowe et al., 2010).
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Clasificacion general

Los DCTN se clasifican principalmente en dos grupos:

. Defectos abiertos del tubo neural: Ocurren cuando el tejido neural queda
expuesto al ambiente intrauterino por ausencia de cobertura 6sea, muscular o cutanea.
Incluyen condiciones como la anencefalia, la espina bifida abierta (mielomeningocele)

y el encefalocele abierto.

. Defectos cerrados del tubo neural: Aqui, la médula espinal estd cubierta
por piel, aunque puede haber defectos subyacentes en las vértebras o médula. Estos casos
son mas dificiles de detectar en el embarazo y pueden manifestarse tardiamente con

alteraciones neurologicas o motores leves, como en la espina bifida oculta.

Momento del desarrollo en que se producen

Los DCTN se producen cuando el tubo neural no se cierra en el tiempo esperado, que es

entre los dias 22 y 28 de gestacion. El sitio especifico del fallo determina el tipo de malformacion:

. Fallo en el neuroporo craneal: origina anencefalia.

. Fallo en el neuroporo caudal: produce espina bifida abierta.

o Fallos parciales o localizados: pueden dar lugar a encefaloceles o defectos mas complejos.

Factores de riesgo

El desarrollo de DCTN es multifactorial, es decir, resulta de la interaccién entre

predisposicion genética y factores ambientales. Entre los factores mas relevantes se incluyen:
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. Deficiencia de acido félico: Es el principal factor prevenible. La falta de
folato en las primeras semanas del embarazo impide la correcta metilacion del ADN y

sintesis de nucledtidos en células del neuroectodermo (Sadler, 2020).

. Factores genéticos: Mutaciones en genes como MTHFR, PAXS3,
VANGL1, entre otros, se han vinculado con un mayor riesgo de DCTN (Greene & Copp,

2014).

. Condiciones maternas: Diabetes mellitus pregestacional, obesidad,
epilepsia, hipertermia en el primer trimestre, y uso de anticonvulsivantes como acido

valproico.

. Factores ambientales y sociales: Inadecuada alimentacion, pobreza, falta

de control prenatal y exposicidn a sustancias teratogénicas.

Consecuencias clinicas y sociales

Los DCTN pueden generar desde muerte fetal (como en anencefalia), hasta discapacidades
severas (como paralisis, hidrocefalia, incontinencia urinaria y discapacidad intelectual en espina
bifida). Esto implica un impacto emocional, econémico y social tanto para la familia como para

los sistemas de salud (Moore et al., 2020).

4.4 Tipos principales de defectos congénitos del tubo neural

Los defectos congénitos del tubo neural (DCTN) pueden adoptar diversas formas clinicas,
dependiendo del momento, localizacion y extension del fallo en el cierre del tubo neural. A

continuacion, se describen los principales tipos:
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4.4.1 Anencefalia

La anencefalia es un defecto del cierre del neuroporo anterior, que impide el desarrollo
del encéfalo y del craneo. Como consecuencia, las estructuras cerebrales superiores (hemisferios
cerebrales) no se forman o estdn severamente malformadas, y el tejido neural queda expuesto al

liquido amniético, lo que produce su degeneracion (Sadler, 2020).

Este defecto es incompatible con la vida. La mayoria de los fetos con anencefalia nacen
muertos o fallecen pocas horas o dias después del nacimiento. El diagnostico suele realizarse por
ecografia prenatal alrededor de la semana 11-14, y se confirma con niveles elevados de

alfafetoproteina (AFP) en el suero materno o en el liquido amniotico (Moore et al., 2020).

4.4.2 Espina bifida

La espina bifida es una malformacion que resulta del cierre incompleto del neuroporo

posterior. Afecta la columna vertebral y la médula espinal, y puede presentarse en varias formas:

. Espina bifida oculta: Es la forma mas leve. Ocurre cuando hay un defecto
en la formacion del arco vertebral, pero la médula espinal y las meninges no protruyen.
Suele ser asintomatica, aunque a veces puede causar dolor de espalda, debilidad muscular
o alteraciones en la marcha. Frecuentemente se detecta por una mancha o mechon de pelo

en la region lumbar (Sadler, 2020).

. Meningocele: En esta forma, las meninges protruyen a través de la abertura
vertebral formando un saco, pero la médula espinal permanece en su lugar. Puede requerir

cirugia y suele tener mejor pronodstico que formas mas graves.
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. Mielomeningocele: Es la forma mas severa. Ocurre cuando tanto la médula
espinal como las meninges protruyen hacia fuera de la columna. Esta malformacion esta
asociada a déficits neurologicos severos, como paralisis de miembros inferiores,
incontinencia urinaria y fecal, hidrocefalia y deformidades ortopédicas. Es el tipo mas

frecuente de espina bifida abierta y requiere manejo multidisciplinario desde el nacimiento

(Moore et al., 2020).

El tratamiento puede incluir cirugia postnatal o cirugia fetal intrauterina, que ha
demostrado reducir la necesidad de derivacion ventricular y mejorar la funciéon motora (Gilbert,

2020).

4.4.3 Encefalocele

El encefalocele es un defecto del craneo en el cual una parte del encéfalo y/o las meninges
protruyen a través de una abertura dsea, formando un saco cubierto por piel. Puede ubicarse en

diferentes regiones del craneo, aunque es mas frecuente en la region occipital (Sadler, 2020).

La severidad del encefalocele varia dependiendo del contenido del saco y de su
localizacion. Algunos casos pueden ser tratados quirtrgicamente con buen pronostico,
especialmente si solo hay herniaciéon de meninges (meningocele craneal). Sin embargo, cuando
hay tejido cerebral comprometido (meningoencefalocele), puede haber secuelas neurologicas

importantes como convulsiones, hidrocefalia, discapacidad intelectual y problemas motores.

El diagndstico se realiza mediante ecografia prenatal o por resonancia magnética fetal, y
puede detectarse elevacion de alfafetoproteina si la piel del saco esta ausente o es delgada (Greene

& Copp, 2014).
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4.5 Diagnostico prenatal y postnatal

El diagnostico de los defectos del tubo neural (DCTN) es crucial para permitir una
intervencion médica oportuna, planificacion obstétrica adecuada y consejeria genética. Las
técnicas de diagnodstico se han perfeccionado en las tltimas décadas, permitiendo detectar la
mayoria de los casos durante el embarazo. El diagnostico puede realizarse tanto en la etapa
prenatal como postnatal, y en ambos casos combina herramientas clinicas, bioquimicas e

imagenologicas.

Diagndstico prenatal

La mayoria de los DCTN pueden ser detectados durante el embarazo mediante los

siguientes métodos:

a) Deteccion bioquimica: alfafetoproteina (AFP)

La AFP es una proteina producida por el saco vitelino y el higado fetal, que pasa al liquido
amniodtico y, luego, a la circulacion materna. En presencia de defectos del tubo neural abiertos
(como anencefalia o mielomeningocele), la AFP se eleva significativamente en el suero materno

debido a la exposicion del tejido neural al liquido amnidtico.

. La medicion de AFP sérica materna se realiza entre las semanas 16 y 18

de gestacion.

. Un valor >2.5 veces el promedio normal sugiere la posibilidad de un DCTN

(Moore et al., 2020).
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b) Ultrasonido obstétrico

La ecografia obstétrica es la herramienta mas utilizada y confiable para el diagnostico

prenatal. Permite visualizar:

e Ausencia del encéfalo y boveda craneal (anencefalia) desde la semana 11-14.

e Herniacion de contenido encefalico (encefalocele).

o Malformaciones vertebrales y protrusion de estructuras neurales (espina bifida).

e Secundariamente, signos indirectos como ventriculomegalia, signo del limén o signo de

la banana en espina bifida abierta (Sadler, 2020).

¢) Amniocentesis y estudios genéticos

Si la AFP amniotica estd elevada, se puede realizar amniocentesis para evaluar otros
marcadores, como acetilcolinesterasa (mas especifica que la AFP). Ademas, se pueden realizar

cariogramas y pruebas de microarrays si se sospechan sindromes genéticos asociados.

d) Resonancia magnética fetal (RMN)

Es una técnica complementaria de alta resolucion que permite detallar mejor las estructuras
encefalicas y medulares cuando la ecografia presenta dudas. Suele utilizarse en el segundo o tercer

trimestre.

Diagnostico postnatal

En los casos en los que el defecto no ha sido detectado durante el embarazo, el diagnostico

se establece al nacimiento o en la infancia temprana:
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. Inspeccion clinica: Malformaciones visibles como sacos meningeos o
encefalicos protruidos, cabeza pequeia (en anencefalia) o deformidades en columna

lumbosacra (en espina bifida).

. Examen neurolégico: Permite detectar déficits motores, sensoriales,

reflejos anormales, incontinencia o malformaciones ortopédicas asociadas.
. Imagenologia postnatal:
o Radiografias: Para evaluar defectos 6seos.
o Ecografia transfontanelar: En recién nacidos con fontanelas abiertas.

o Tomografia computarizada (TC) y resonancia magnética (RMN): Para

evaluacion detallada del cerebro, médula espinal y estructuras asociadas.
e Pruebas urodinamicas: En casos de espina bifida, para evaluar disfuncién vesical.
Importancia del diagndstico temprano

Un diagnostico prenatal temprano permite a los padres:

. Tomar decisiones informadas respecto al embarazo.
. Planificar el nacimiento en centros especializados.
. Acceder a opciones terapéuticas como la cirugia intrauterina, disponible

en centros de referencia para casos seleccionados de mielomeningocele.
4.6 Prevencion y tratamiento

La prevencion de los defectos del tubo neural (DCTN) constituye uno de los mayores

logros en salud publica perinatal, especialmente gracias al descubrimiento del rol esencial del
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acido folico en el cierre neural. Por otro lado, el tratamiento de estas malformaciones depende de
su gravedad y tipo, y suele requerir un enfoque multidisciplinario desde el nacimiento o incluso

antes del parto, como en el caso de la cirugia fetal.

Prevencion

a) Suplementacion con acido félico

La medida preventiva mas efectiva contra los DCTN es la suplementaciéon materna con
acido folico (vitamina B9). Esta vitamina participa en procesos celulares esenciales como la
sintesis de ADN, la metilacion génica y la division celular, todos necesarios durante la

neurulacion.

. La OMS y miltiples organismos recomiendan que todas las mujeres en
edad fértil consuman 400 microgramos diarios de acido félico, comenzando al menos
un mes antes de la concepcion y continuando durante el primer trimestre del embarazo

(OMS, 2016).

. En mujeres con antecedentes de DCTN en embarazos previos, la dosis
recomendada aumenta a 4 mg diarios, debido al alto riesgo de recurrencia (Moore et al.,

2020).

La implementacion de programas de fortificacion obligatoria de alimentos con acido
folico en paises como Chile, Estados Unidos y Pert ha demostrado reducir significativamente la

incidencia de DCTN en la poblacion general (Blencowe et al., 2010).

b) Control de factores de riesgo

Ademas del acido folico, otras medidas preventivas incluyen:
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e Control adecuado de enfermedades cronicas maternas (diabetes, obesidad).

o Evitar el uso de farmacos teratogénicos, como el acido valproico.

e Reducir la exposicion a hipertermia prolongada durante el primer trimestre

(bafios calientes, fiebre no controlada).

e Acceso a atencién prenatal oportuna.

Tratamiento

El tratamiento de los DCTN depende del tipo y gravedad del defecto, y debe ser
individualizado. Implica una combinacion de intervencion quirurgica, rehabilitacion fisica, apoyo

psicoldgico y seguimiento médico a largo plazo.

a) Tratamiento quirurgico postnatal

. En casos como mielomeningocele, la cirugia correctiva se realiza durante
las primeras 24-72 horas del nacimiento para reducir el riesgo de infeccion (como

meningitis) y proteger la médula expuesta.

. En encefalocele, ¢l tratamiento consiste en reseccion del saco herniado y
cierre del defecto craneal. El prondstico depende de la cantidad y funcién del tejido

encefalico comprometido.

. Colocacion de valvulas de derivacion en casos de hidrocefalia secundaria

(frecuente en mielomeningocele).
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b) Cirugia fetal intrauterina

Desde los afios 2000, se ha desarrollado la cirugia prenatal para mielomeningocele como
alternativa terapéutica. Esta intervencion se realiza entre las semanas 19 y 26 de gestacion y

consiste en cerrar el defecto espinal antes del nacimiento.

Los resultados del ensayo clinico MOMS (Management of Myelomeningocele Study)

demostraron que esta cirugia:

e Reduce la necesidad de derivaciones ventriculares.

e Mejora la funcidon motora a los 30 meses de edad.

e Mejora la anatomia del cerebro (menos herniacion de Chiari I1) (Adzick et al., 2011).

Sin embargo, esta cirugia también conlleva riesgos materno-fetales como parto prematuro,
ruptura uterina o complicaciones obstétricas, por lo que solo se realiza en centros especializados y

tras una estricta seleccidon de casos.

¢) Manejo multidisciplinario

Los pacientes con DCTN requieren atencion coordinada de varios especialistas:

. Neurocirujanos, neurologos y urédlogos para manejo quirirgico y
funcional.

. Fisioterapeutas y terapistas ocupacionales para rehabilitaciéon motora.

. Psicologos y trabajadores sociales para apoyo emocional y adaptacion

social.

. Educadores y especialistas en desarrollo para integracion escolar.
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Tabla 1: Comparacion entre tipos de defectos del tubo neural

Tipo de DCTN Localizacion Descripcion Pronéstico
Anencefalia Region craneal Ausencia de cerebro y Letal; fallecimiento
(cefalica) craneo. perinatal.
Espina bifida Region lumbar o Arco vertebral no Leve; muchas veces
oculta sacra fusionado, piel intacta.  asintomatica.
Meningocele Columna posterior ~ Hernia de meninges sin Generalmente buen
médula espinal. prondstico.
Mielomeningocele Columna  lumbar Hernia de médula Discapacidad
baja espinal y meninges. neurologica
permanente.
Encefalocele Occipital Hernia encefalica Variable; depende del
(principalmente) cubierta por piel. contenido.
Tabla 2: Diagnostico prenatal de DCTN
Método Semana Utilidad principal
gestacional
AFP sérica materna 16-18 Deteccion de DCTN abiertos
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Ecografia obstétrica Desde semana 11~ Visualizacion directa de
malformaciones

Amniocentesis + 1620 Confirmacion bioquimica de DCTN

acetilcolinesterasa

Resonancia magnética fetal 20-30 Evaluacion anatdmica detallada

Tabla 3: Prevencion de DCTN mediante acido folico

Poblacion Dosis diaria recomendada de acido foélico

Mujeres en edad fértil (prevencion general) 400 mcg (0.4 mg)

Mujeres con embarazo previo con DCTN 4000 (4 mg)

5. CONCLUSIONES

El desarrollo del tubo neural es un proceso embriologico complejo y altamente regulado,
esencial para la formacion del sistema nervioso central. Su adecuada formacion entre la tercera y
cuarta semana de gestacion depende de multiples factores genéticos, bioquimicos y ambientales.
Cuando este proceso se ve alterado, se originan los defectos del cierre del tubo neural (DCTN),
entre los cuales destacan la anencefalia, espina bifida y encefalocele. Estas malformaciones
constituyen una de las principales causas de discapacidad congénita y mortalidad neonatal a nivel

mundial.
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Desde el punto de vista médico, el conocimiento de los mecanismos del cierre neural, su
diagndstico precoz y, sobre todo, las medidas de prevencion como la suplementacion con acido
folico, resultan fundamentales. La correcta implementacion de programas de fortificacion
alimentaria y educacion prenatal ha demostrado una notable reduccién en la incidencia de DCTN.
Asimismo, el desarrollo de técnicas como la cirugia fetal intrauterina ofrece nuevas
posibilidades terapéuticas para mejorar el pronostico de algunos casos, aunque su disponibilidad

aun es limitada.

En cuanto a la practica médica, este tema tiene una alta relevancia en especialidades como
ginecoobstetricia, pediatria, neurologia, genética médica y salud publica. Los profesionales de
la salud deben ser capaces de identificar factores de riesgo, recomendar suplementacioén adecuada,
realizar diagnosticos prenatales oportunos y brindar acompafiamiento multidisciplinario a las
familias afectadas. Ademads, se requiere un enfoque ético y humano en la toma de decisiones

clinicas frente a diagnosticos prenatales graves.

Finalmente, las futuras lineas de investigacion se dirigen hacia el estudio de los
mecanismos moleculares y genéticos implicados en la neurulacién, el desarrollo de nuevas
terapias prenatales menos invasivas, y el mejoramiento del acceso universal a programas de
prevencion. Se espera que, con estos avances, la carga de los DCTN se reduzca ain mas,

asegurando mejores oportunidades de vida para los recién nacidos en todo el mundo.
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6. RECOMENDACIONES

1. Promover la suplementacion con acido folico en mujeres en edad fértil,
especialmente desde antes de la concepcion y durante el primer trimestre del embarazo. Las

instituciones de salud deben asegurar el acceso gratuito a suplementos y campanas educativas.

2. Fortalecer los programas de tamizaje prenatal mediante el uso oportuno de
marcadores bioquimicos (como la AFP) y ecografia estructural, para lograr la deteccion precoz

de defectos del tubo neural y brindar consejeria adecuada a las gestantes.

3. Capacitar al personal de salud en el manejo integral y multidisciplinario de los
defectos del tubo neural, desde el nivel primario hasta el especializado, incluyendo aspectos

médicos, quirdrgicos, psicologicos y sociales.

4. Desarrollar politicas publicas sostenidas para la fortificacion obligatoria de
alimentos con acido folico, especialmente en paises con alta prevalencia de malformaciones

congénitas y limitada cobertura prenatal.

5. Incentivar la investigacién biomédica sobre los factores genéticos y moleculares
implicados en la neurulacion, asi como sobre nuevas alternativas terapéuticas prenatales menos

invasivas y mas accesibles.

6. Fomentar el acompaifiamiento familiar y psicosocial en los casos diagnosticados,
garantizando un enfoque humanizado, ético y respetuoso de los derechos de la madre, el nifio

y su entorno.
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