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MEDIDA DEL PERIMETRO CEFALICO

En primer lugar, para poder obtener un diagndstico adecua-
do de macro- o microcefalia es preciso hacer una medida co-
rrecta del perimetro cefalico (PC). No son raros los errores en
esta sencilla técnica, con las consecuencias que esto puede
traer (preocupaciones y pruebas innecesarias). Un error de 0,5
cm puede hacer que el PC cambie de linea de percentil en Ia
curva.

La medida debe tomarse, si es posible, siempre por la misma
personay con la misma cinta métrica. Son preferibles las cintas
métricas de tela, que se adaptan mejor al contorno de la cabeza
del nifo.

Se deben tomar puntos de referencias fijos. Lo mas util es
tomar los puntos mas prominentes a nivel frontal y occipital.
Este ultimo suele ser facilmente identificable y coincide con la
zona central del hueso occipital (zona de crecimiento). Sin em-
bargo, la zona mas abultada en la zona frontal no siempre coin-
cide con la glabela, como afirman algunos textos, sino que pue-
de estar por encima de ella, debido a la forma del hueso frontal
(Figura 1).

Hay que tener en cuenta también laforma de la cabeza. En los
nifios con dolicocefalia (didmetro anteroposterior mayor que el
transversal) el perimetro craneal suele ser menor, ya que esta-
mos midiendo una elipse y no una circunferencia, a pesar de que
el volumen craneal sea normal. Algo similar ocurre en la bra-
quicefalia (didmetro anteroposterior menor que el transversal).

Hay que evitar tomar decisiones con medidas aisladas del
PC. Lo importante es |a evolucion de las medidas en el tiempo,
es decir, la velocidad de crecimiento craneal. Si la medida que

tomamos es discordante con las previas habria que repetirla
hasta 2-3 veces y anotar la media. Si sigue manteniéndose la
diferencia, suele ser debido a un error (distintas cintas métricas
o persona diferente que la ha realizado). Para asegurarse con-
viene esperar una semana y volver a medir el PC.

i

Figura 1. Medida del perimetro cefalico.
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Dado que en nuestro sistema sanitario es practica habitual
la medida del PC junto con la medida de talla y peso en los con-
troles del niflo sano, es raro que aparezca en consulta del espe-
cialista, de pronto, un nifio con una macrocefalia o una micro-
cefalia. Lo habitual es que si esa alteracion del tamano craneal
esta ya presente en el nacimiento se haya detectado a nivel
hospitalario y si se produce a lo largo del periodo de lactante o
posterior se detecte a nivel de Atencién Primaria. En este ulti-
mo caso, se veria como un aumento o disminucioén progresivo
en la curva de PC.

Los mecanismos genéticos de crecimiento craneal se ponen
en marcha durante los 2-3 primeros meses de vida, por lo que
los nifos que van a ser constitucionalmente macro- o microcé-
falos no tienen porqué serlo ya desde el nacimiento, como ve-
remos en los siguientes apartados, sino que pueden nacer con
un PC normal y durante los tres primeros meses su curva de
crecimiento craneal va ascendiendo o descendiendo progresi-
vamente, saltandose lineas de percentil hasta colocarse por
encima del P 97 o por debajo del P 3. Posteriormente la veloci-
dad de crecimiento craneal se estabiliza y el PC se situa parale-
lo a esos percentiles.

La solicitud o no de una ecografia cerebral o la derivacién del
paciente al neuropediatra va a depender, sobre todo, de que el de-
sarrollo psicomotor y la exploracién sean normales (ausencia de
rasgos dismorficos, manchas cutaneas y visceromegalias), del PC
de los padres y de que el peso y la talla sean concordantes con el
PC (un nifio normoconfigurado suele tener la talla en percentiles
mayores que el peso y el PC en percentiles mayores que la talla).

MACROCEFALIA

Se habla de macrocefalia cuando el PC esta por encima del P
97 o de 2 desviaciones estandar (DE) para su edad y sexo.

Aunque, en teoria, la macrocefalia podria ser originada por
un aumento de cualquiera de los componentes del craneo (en-
céfalo, liquido cefalorraquideo [LCR], sangre o hueso), en la
practica la mayoria de las macrocefalias son debidas a un au-
mento de tamafio del encéfalo (megalencefalia) o a un aumen-
to de la cantidad de LCR (hidrocefalia). El aumento del volumen
de sangre intracraneal (hemorragia parenquimatosa, hemato-
ma epi- o subdural) o el engrosamiento dseo (talasemia mayor,
displasias craneales) son causas muy raras de macrocefalia.

Megalencefalia familiar o macrocefalia familiar benigna
Es la causa mas frecuente de macrocefalia en la infancia.
Aproximadamente un 2% de la poblacién sana tiene macroce-

falia y la mayorfa son familiares, por lo que es muy importante
valorar siempre el PC de los padres. Suele tener una herencia
autosémica dominante.

En estos casos el PC suele ser grande al nacimiento (Figura 2),
pero en otras ocasiones puede estar dentro del rango normaly
en los 2-3 primeros meses presentan un aumento de la velo-
cidad de crecimiento craneal, saltando lineas de percentil,
hasta colocarse por encima del P 97. Después la linea de cre-
cimiento se hace paralela a ese percentil. Esto ocurre antes de
los 6 meses™.

La ecografia cerebral, si se realiza, es normal.

Aumento benigno del espacio subaracnoideo

Es la segunda causa de macrocefalia infantil. Esta denomi-
nacién es la mas adecuada ya que resume las caracteristicas
anatomicas y evolutivas del cuadro. El aumento del PC se hace
a expensas de un aumento del espacio subaracnoideo frontal,
teniendo el encéfalo un volumen normal. Hay que evitar la de-
nominacion de “hidrocefalia externa” ya que el término de hi-
drocefalia induce a error y preocupacion de los padres.

NIROS: 0-2 afios
PERIMETRO CRANEAL
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EDAD (meses)

Figura 2. Macrocefalia familiar benigna.
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Al'nacimiento el PC puede ser normal, aunque suele estar cer-
ca del P 90, para en los siguientes meses situarse por encima y
paraleloal P 97 (Figura 3). Es en estos primeros meses cuando se
puede plantear la duda de solicitar una prueba de neuroimagen.

Si se realiza, se observara el aumento del espacio subarac-
noideo a nivel frontal. En algunos casos también ampliacion de
las cisuras de Silvio y de los demas surcos. El tamario ventricular
sera normal o minimamente aumentado, esto lo diferencia de
las auténticas hidrocefalias.

La evolucion es buena y son lactantes que se desarrollan
posteriormente con normalidad, aunque se han descrito con
mas frecuencia leves problemas de aprendizaje y lectoescritura
durante la época escolar?.

Hidrocefalias

La grafica de PC de un lactante con hidrocefalia serfa como
la que se muestra en la Figura 4.

La hidrocefalia es un trastorno en el que el sistema ventricu-
lar cerebral contiene una cantidad excesiva de LCR, lo que pro-
voca un aumento de la presion y la dilatacion. Puede ser causa-
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Figura 3. Aumento benigno del espacio subaracnoideo.
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Figura 4. Hidrocefalia.

da por una mayor produccion, disminucion de la absorcion u
obstruccion del flujo de LCR.

El mielomeningocele es la causa mas frecuente de hidroce-
falia congénita y ocurre en el 15-20% de los casos**. La causa
mas frecuente de hidrocefalia adquirida es la secundaria a he-
morragias intraventriculares, tipica de los prematuros®.

En estos casos siempre estd indicada la prueba de imagen,
que habitualmente suele ser una ecografia cerebral por su ra-
pidez y facilidad de realizacion. Posteriormente si queremos
completar el estudio se realizara una resonancia magnética
(RM) craneal, intentando evitar la tomografia computarizada
(TC) para no radiar al paciente.

La ecografia puede mostrarnos un aumento de los ventricu-
los con espacios subaracnoideos normales, hablamos entonces
de una hidrocefalia no comunicante, cuya causa mas frecuente
es la estenosis congénita del acueducto de Silvio, o bien, unos
ventriculos y espacios subaracnoideos aumentados. Se trata
entonces de una hidrocefalia comunicante y la causa mas fre-
cuente suele ser la hemorragia intraventricular perinatal.
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Mielomeningocele

El 90% de los mielomeningoceles tienen algin grado de di-
latacion ventricular, el que desarrollen hidrocefalia franca de-
pende de diversos factores, entre ellos Ia altura del defecto ra-
quideo. La hidrocefalia se debe a la malformacion de Chiari ll.

Hidrocefalia poshemorragia intraventricular perinatal

Aunque un 40% de estas hidrocefalias se estabilizan en el
periodo neonatal, puede ocurrir también una progresion lenta
que se manifieste como macrocefalia progresiva durante los
primeros meses de vida®.

Estenosis congénita del acueducto de Silvio

Supone el 11% de las hidrocefalias en lactantes. Puede ser
debida a un defecto genético (gen L1 en Xq28)’, secundaria a la
inflamacion por una infeccion intrauterina o formar parte de
otras patologias como la neurofibromatosis tipo I.

Otras causas de hidrocefalia

* Tumores cerebrales congénitos.

Sindromes de Klippel-Feil o de Walker-Warburg, acon-
droplasia.

Malformaciones: Dandy-Walker, aneurisma de la vena
de Galeno.

Abscesos, hematomas o meningitis.

Tratamiento

En el casode las hidrocefalias, drenaje o derivacion ventricu-
loperitoneal y tratamiento de la causa subyacente. Seguimien-
to clinico si se trata de un aumento benigno del espacio suba-
racnoideo.

MICROCEFALIA

Se considera microcefalia si el PC se encuentra por debajo de
-2 DE o del P 3 para la edad y sexo del paciente. Hay que tener
en cuenta también la etnia del sujeto. Conviene corregir la edad
segln la edad gestacional en el caso de los nifios con antece-
dentes de prematuridad, sobre todo por cuestiones practicas a
la hora de reflejar Ia evolucidn de los sucesivos PC en la grafica.

Por definicion, un 2-3% de la poblacion es microcéfala y la
inmensa mayoria no tendran problemas neuroldgicos posterio-
res. Pero si el PC se encuentra por debajo de -3 DE hablamos de
microcefalia grave y las posibilidades de problemas neurolégi-
cos posteriores (discapacidad cognitiva, epilepsia o paralisis
cerebral infantil [PCI]) son aproximadamente de un 80%®.
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Existen casos en los que no se cumple el criterio de microce-
falia (PC <P3), sin embargo habria que estudiarlos como si lo
fueran, son aquellos en los que el PC esta muy por debajo de los
percentiles del pesoy la talla (por ejemplo, talla en el P 90, peso
enelP75yPCen el P5); se denominan microcefalias relativas.

Hasta en un 41% de los casos de microcefalia no se encuen-
tra la causa®.

Patogenia

Debido a que el crecimiento del encéfalo induce el creci-
miento el craneo, si no hay crecimiento encefalico se producira
habitualmente una microcefalia, aunque puede haber también
encéfalos pequerios en craneos normales.

Existen dos mecanismos principales:

® Faltadedesarrollo cerebral o desarrollo cerebral anormal
relacionado con un insulto importante durante el perio-
do especifico de induccion y migracion celular; este tipo
de microcefalia se cree que es el resultado de una reduc-
cion en el numero de neuronas generadas durante la
neurogénesis; el cerebro anterior esta mas gravemente
afectado (por ejemplo, holoprosencefalia).
Lesion o insulto a un cerebro previamente normal (a ve-
ces llamado microcefalia secundaria); este tipo de micro-
cefalia se cree que es el resultado de una reduccion en el
numero de procesos dendriticos y conexiones sinapticas.

Clasificacion

La clasificacion mas adecuada de la microcefalia es la que se
realiza atendiendo a si esta presente en el momento del naci-
miento (congénita) o aparece posteriormente (posnatal).

Realmente esta division no ayuda mucho de cara al estudio
diagnostico, ya que una misma causa puede dar una microce-
falia congénita o adquirida dependiendo del momento en que
actue sobre el encéfalo.

Microcefalia congénita

Algunos autores ladenominan también microcefalia prima-
ria, pero hay que intentar evitar este término ya que lleva a la
confusion con la microcefalia vera, también denominada a ve-
ces microcefalia primaria.

La causas principales son infecciones intrauterinas, toxicos
prenatales, anomalias cromosdmicas, sindromes polimalfor-
mativos y accidentes vasculares prenatales.
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En estos casos el estudio se realiza habitualmente en el pe-
riodo neonatal y suele consistir en una prueba de neuroimagen
(habitualmente RM), estudio genético (si hay rasgos dismérfi-
cos asociados), serologia TORCH y estudio metabdlico.

Microcefalia vera

Se ladenomina también microcefalia primaria, microcefalia
verdadera o MCPH. Es un raro trastorno autosomico recesivo,
genéticamente heterogéneo, que se caracteriza por una micro-
cefalia (habitualmente PC <3 DE) que estd presente en el mo-
mento del nacimiento (Figura 5) y en la que no suele haber al-
teraciones anatomicas en el encéfalo. Estos nifios no tienen
sintomatologia neuroldgica perinatal y posteriormente desa-
rrollantrastornos del aprendizaje habitualmente leves o mode-
rados, aunque en algunos casos pueden ser graves. Un 50% de
los casos son debidos a una mutacion en el gen ASPM (1931).

Microcefalia por infecciones prenatales

La infeccion prenatal causante de microcefalia congénita
mas frecuente es la producida por citomegalovirus (CMV). Pue-
de llegar a manifestarse en el momento del parto solamente

NINOS: 0-2 afios
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Figura 5. Microcefalia vera.

con microcefalia, sin ninglin otro dato clinico afadido. Por ello
es importante la determinacion de anticuerpos y reaccién en
cadena de la polimerasa (PCR) lo antes posible después del na-
cimiento, ya que si retrasamos la determinacion podemos ob-
tener una positividad, pero debida a infeccion posnatal. En los
casos en que han pasado las primeras semanas o meses se pue-
de recurrir a realizar la PCR para CMV en la sangre recogida en
papel para el cribado neonatal.

Una causa infecciosa frecuente de microcefalia en paises
sudamericanos es la infeccién prenatal por virus Zika.

Ingesta de toxicos o malnutricion en la madre

En estos casos la microcefalia suele formar parte de un cua-
dro de crecimiento intrauterino retardado (CIR). Destaca el sin-
drome alcohdlico-fetal. Las consecuencias de la exposicion del
feto al alcohol incluyen retraso del crecimiento pre-y posnatal,
fisuras palpebrales cortas, surco plano y labio superior delgado.

Anormalidades neuroanatémicas

Las anomalias neuroanatémicas que se asocian con la mi-
crocefalia incluyen defectos del tubo neural, holoprosencefalia,
atelencefalia, lisencefalia, esquizencefalia, polimicrogiria, ma-
crogiria y la secuencia de disrupcion cerebral fetal.

En el caso de la holoprosencefalia suele ir acompanada de
alteraciones en la formacién de la linea media facial (hipotelo-
rismo, incisivo Unico, cebocefalia, ciclopia), lo que hace mas fa-
cil el diagnostico. En la atelencefalia la microcefalia es muy Ila-
mativa. La lisencefalia puede ser de origen genético o infeccioso
y la microcefalia suele estar ya presente en el momento del
nacimiento.

Microcefalia posnatal

También denominada secundaria. El niflo nace con un PC
normal y en los meses siguientes va desarrollando progresiva-
mente una microcefalia (Figura 6). La etiologia es multiple y
puede ser causada por todos aquellos procesos que afecten de
forma importante al encéfalo durante el periodo pre-, peri- o
posnatal. Pueden ser enfermedades metabdlicas, heredodege-
nerativas, malnutricion, pero sobre todo la encefalopatia hi-
poxico-isquémica.

Encefalopatia hipéxico-isquémica

El desarrollo de una microcefalia en un nifio con historia de
encefalopatia hipdxico-isquémica perinatal va a implicar un
prondstico severo con discapacidad cognitiva importante, epi-
lepsia y PCI (Figura 7).
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Figura 6. Microcefalia familiar.

Malnutricién y enfermedades cronicas posnatales
En estos nifios todo el crecimiento se retrasa. Se afectara pri-
mero el peso, posteriormente la talla y por ultimo el PC.

Lesiones cerebrales posnatales
Infartos cerebrales, encefalitis y danos cerebrales secunda-
rios a malos tratos.

Enfermedades metabdlicas
Los trastornos metabdlicos rara vez se presentan con micro-
cefalia.

Craneosinostosis

El cierre precoz de todas las suturas craneales es muy raro y
cuando aparece suele ser secundario a una atrofia cerebral im-
portante, como ocurre en las encefalopatias hipdxico-isquémi-
cas graves. En estos casos al palpar el craneo se aprecian crestas
a nivel de todas las suturas.

En los casos de craneosinostosis primarias suele afectarse
solo una sutura, palpandose una cresta a ese nivel y siempre se
acompanan de deformidad craneal, pero no de microcefalia. La
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Figura 7. Craneosinostosis secundaria a encefalopatia hipoxico-isquémica
grave.

craneosinostosis mas frecuente es el cierre precoz de la sutura
sagital, que produce como consecuencia una dolicocefalia/es-
cafocefalia.

Las plagiocefalias y braquicefalias posturales son muy fre-
cuentes, pero no son causa de microcefalia.

Diagnostico

Como en el caso de las macrocefalias, el estudio principal es
la neuroimagen. El problema que se plantea en estos casos es
que muchas veces el tamafio minimo de la fontanela anterior
no permite |a realizacion de una ecografia cerebral, por lo que
hay que recurrir a la RM craneal.

Si la microcefalia esta presente al nacimiento, habra que in-
tentar descartar por la historia clinica la ingesta de alcohol o
toxicos por la madre, malnutricion, traumatismos durante el
embarazo, episodios febriles, etc. Es recomendable Ia realiza-
cion de serologia TORCH y estudio genético.

Tratamiento
El tratamiento es el de la causa de la microcefalia: antibioti-
cos o antivirales en el caso de infecciones pre- o perinatales del

Form Act Pediatr Aten Prim. 2018;11(3):170-6

©AEPap 2018 - Copia para uso personal, se prohibe la reproduccién y/o transmisién de este documento por cualquier medio o formato « www.fapap.es « ISSN | 2171-6811



J. Torres Mohedas. mm Orientacion diagndstica del nifio con macro- o microcefalia

sistema nervioso central, tratamiento de la encefalopatia hi-
poxico-isquémica (preventivas, hipotermia) y restriccion del
sustrato toxico y aporte de cofactores y vitaminas en las enfer-
medades metabdlicas. Cirugia correctora en el caso de craneo-
sinostosis primaria.
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