Holoprosencefalia

Serie de informacion para la paciente: lo que deberias saber y lo que deberias preguntar.

Este folleto es para ayudarte a entender es la Holoprosencefalia, qué pruebas necesitas
y las implicaciones que este diagndéstico puede tener para ti y tu bebé después del
nacimiento.

¢, Qué es al Holoprosencefalia?

La holoprosencefalia es una malformacion cerebral grave que resulta de la division incompleta
del cerebro durante el desarrollo fetal. La afeccidn se caracteriza por una falla en la separacion
del prosencéfalo (la parte anterior del cerebro en desarrollo) en Iébulos o hemisferios
cerebrales, lo que lleva a una serie de anomalias en el cerebro y los rasgos faciales
caracteristicos. La holoprosencefalia se clasifica en cuatro tipos segun la gravedad de la
separacion cerebral:

e Holoprosencefalia alobar: Esta es la forma méas severa, en la cual no hay separacion de
los hemisferios cerebrales, dando como resultado un ventriculo cerebral Unico y un cerebro
unilobulado.

e Holoprosencefalia semilobar: En esta forma, los hemisferios cerebrales estan
parcialmente separados, y la estructura del cerebro es intermedia entre la holoprosencefalia
alobar y lobar.

e Holoprosencefalia lobar: Esta variante es la menos severa, ya que los hemisferios
cerebrales estan relativamente bien separados, aunque no completamente. La estructura
cerebral se aproxima mas a lo normal.

e Variante interhemisférica media (sintelencefalia): En esta variante los hemisferios
cerebrales no estan separados en la linea media del cerebro, sin embargo la division en la
regione anterior y posterior es practicamente normal.

¢, Qué causa la holoprosencefalia?

Las causas de la holoprosencefalia son diversas y pueden incluir anomalias genéticas, factores
ambientales y ciertas complicaciones durante el embarazo. Algunos casos estan relacionados
con trastornos cromosomicos, como la trisomia 13 (sindrome de Patau) mientras que otros
casos pueden estar asociados a mutaciones en genes especificos. Los factores ambientales
gue aumentan el riesgo incluyen diabetes materna mal controlada, exposicion a ciertos
medicamentos y ciertas infecciones virales durante el embarazo.

¢Deberia hacerme mas pruebas?

Es posible que te deriven para realizar una neurosonografia (ultrasonido enfocado en el sistema
nervioso central del feto) y a una resonancia magnética (MRI). También podrian recomendarte
mas ecografias para descartar otras anomalias en otros 6rganos. Es recomendable que hables
con tu meédico o un especialista en medicina materno-fetal para evaluar si continuar con el
embarazo es lo mejor para ti y tu familia.
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Ademés, es probable que te sugieran asesoramiento y pruebas genéticas, como la
amniocentesis 0 la toma de muestras de vellosidades coridnicas (CVS) para identificar
anomalias cromosOmicas, u otras pruebas de diagndstico genético como el Array cromosomico
o la secuenciacion completa del exoma

¢, Qué aspectos debo tener en cuenta durante el embarazo?

Si decides continuar con un embarazo afectado por holoprosencefalia, deberas asistir a tus
controles prenatales habituales y hacerte ecografias periddicas para monitorear el bienestar y
desarrollo de tu bebé. Tu médico te guiara a lo largo del embarazo y te recomendara estar
atenta a los movimientos del bebé y evaluar cualquier cambio significativo en el patron o
frecuencia.

¢, Qué significa esto para mi bebé después de su nacimiento?

Los sintomas y manifestaciones de la holoprosencefalia varian mucho segun la gravedad.
Algunos bebés pueden tener anomalias faciales graves, como 0jos muy juntos, un solo 0jo,
nariz plana o ausente, y/o labio o paladar hendido. También pueden presentar problemas
neurolégicos, como discapacidad intelectual, retraso en el desarrollo, convulsiones vy
dificultades con el movimiento y la coordinacion. Ademas, pueden tener trastornos endocrinos
que afectan la regulacion de la temperatura, el crecimiento y el metabolismo, debido a
problemas en el hipotalamo y la glandula pituitaria.

El manejo de los bebés con holoprosencefalia es multidisciplinario e involucra especialistas en
neurologia pediatrica, cirugia craneofacial y endocrinologia para evaluar la situacion del bebé.

El prondstico suele variar significativamente. Los casos mas graves, tienen un pronostico es
muy desfavorable, y muchos bebés no sobreviven mas alla de los primeros seis meses de vida.
Los casos mas leves, pueden alcanzar la edad adulta, aunque suelen presentar diversos
problemas neuroldgicos y de desarrollo.

JVolvera a ocurrir?

Cada embarazo es Unico, y la probabilidad de que la holoprosencefalia se repita puede variar
mucho entre familias. El asesoramiento genético puede ofrecer una evaluacion de riesgo mas
personalizada, teniendo en cuenta los antecedentes familiares, posibles factores genéticos y
cualquier influencia ambiental conocida. Esta evaluacion puede incluir la opcién de realizar
pruebas genéticas a los padres y, posiblemente, al nifio afectado, para identificar mutaciones
especificas 0 anomalias cromosdmicas.
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¢, Qué otras preguntas debo hacer?

¢,Cuales son las implicaciones a largo plazo de la holoprosencefalia para la salud, el
desarrollo y la calidad de vida de mi hijo?

¢, Hay pruebas o evaluaciones adicionales que se deban realizar para evaluar mas a
fondo la condicion y el pronéstico de mi bebé?

¢,Cudles son mis opciones con respecto a continuar con el embarazo?

¢ Donde debo dar a luz a mi bebé?

¢, Pueden informarme sobre el apoyo disponible para mi bebé después del nacimiento?
¢Pueden brindarme informacién sobre el equipo médico y los especialistas que
participaran en mi parto y en el cuidado del bebé después del nacimiento?
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