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Diagnéstico ultrasonografico temprano
de diprosopia: reporte de un caso

Early ultrasonographic diagnosis of
diprosopia: Report of a Case.
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Resumen

ANTECEDENTES: La diprosopia, también conocida como duplicacién craneofacial, es
una anomalia congénita muy rara, con grados variables de afectacién. La mayoria de
los fetos y neonatos no superviven; sin embargo, algunos casos de diprosopia parcial
pueden beneficiarse con la cirugia.

CASO CLINICO: Paciente de 27 afios, con antecedentes de dos embarazos, una ce-
sdrea indicada por presentacion pélvica, con 9 semanas de la gestacién actual. En el
ultrasonido se observé un embrién de 24 mm con frecuencia cardiaca de 175 latidos
por minuto, con multiples malformaciones craneofaciales, de aspecto bifido compa-
tible con diprosopia. Ante el mal prondstico fetal a corto plazo, la paciente decidié la
interrupcion del embarazo.

CONCLUSIONES: Las anomalias de duplicacion facial son alteraciones raras y de mal
prondstico. Aproximadamente la mitad de los casos se acompafian de alteraciones
en otros 6rganos y sistemas, lo que obliga a una evaluacién ecografica extendida. En
todos los casos debe sugerirse el estudio genético, mas aun cuando hay alteraciones
adicionales en la exploracion ecografica.

PALABRAS CLAVE: Diprosopia; malformacion fetal; duplicacién craneofacial, ultraso-
nido del primer trimestre.

Abstract

BACKGROUND: Diprosopia, also known as craniofacial duplication, is a rare congenital
anomaly that can involve varying degrees of the face and skull. Most fetuses and new-
borns do not survive, though some cases of partial diprosopia may benefit from surgery.
CLINICAL CASE: A 27-year-old patient with a history of two pregnancies and one ce-
sarean section due to breech presentation at nine weeks of her current pregnancy. An
ultrasound revealed an embryo measuring 24 mm with a heart rate of 175 beats per
minute. The embryo exhibited multiple craniofacial malformations and a bifid appear-
ance, consistent with diprosopia. Due to the poor short-term fetal prognosis, the patient
opted to terminate the pregnancy.

CONCLUSIONS: Facial duplication anomalies are rare disorders with a poor prognosis.
Approximately half of cases are accompanied by abnormalities in other organs and
systems, requiring extensive ultrasound evaluation. Genetic testing should be recom-
mended in all cases, especially when additional abnormalities are found on ultrasound.

KEYWORDS: Diprosopia; Fetal malformation; Craniofacial duplication; First trimester
ultrasound.
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ANTECEDENTES

El primer caso reportado de diprosopia “del griego diproso-
pus que significa di-dos y prosopia-cara, en la bibliografia
lo hizo Mclaughlin en 1949." Es una anomalia congénita,
rara, con una prevalencia estimada entre 1y 2 casos por
cada 1,000,000 a 15,000,000 de nacidos vivos, con grados
variables de afectacién. Se caracteriza por duplicaciones
de estructuras: nariz y ojos, hasta la duplicacién facial com-
pleta.2®

La causa de esta anomalia continda sin reconocerse, aun-
que se han propuesto varios mecanismos: bifurcacion cra-
neal de la notocorda en el periodo de la neurulacion, lo que
ocasiona que dos ejes vertebrales y placas neurales se de-
sarrollen uno al lado del otro; asi como una sobre expresién
de la proteina Sonic Hedgehog, que participa en el modelado
craneofacial durante el desarrollo. Existen, ademas, facto-
res de alto riesgo: edad materna avanzada al momento del
embarazo, polihidramnios y el matrimonio consanguineo.*®

No hay relacion reportada con aneuploidias, pero se han
reportado desequilibrios en la informacion genética (pérdida
o ganancia de informacién del genoma).?

El diagnéstico temprano es posible mediante ecografia,
que da la pauta a la interrupcién temprana del embarazo,
justificada por el mal pronéstico de la diprosopia, debido
que la mayoria de los fetos muere.®’

CASO CLIiNICO

Paciente de 27 afios, con antecedentes de dos embarazos
y una cesarea indicada por presentacion pélvica a las 38
semanas, con obtencion de un recién nacido masculino de
3900 g, Apgar 8-9 al minuto y 5 minutos, sin alteraciones
anatémicas. Acudié a consulta a las 9 semanas de emba-
razo, para seguimiento. El ultrasonido del primer trimestre,
con equipo de alta definicién, Voluson™ P8, reporté que
el Utero se encontraba en anteverso-flexion, el miometrio
homogéneo, con bordes regulares. En su interior, en localiza-
cion fundica, se advirtié una imagen del saco gestacional de
bordes regulares, con un embrién de 24.1 mm por longitud
craneocaudal que corresponde a 9.1 semanas, frecuencia
cardiaca de 175 latidos por minuto (Figura 1 A y B), con
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malformacidn craneal. La reaccion corial era adecuada,
sin desprendimientos ni hematomas, cuello del utero ce-
rrado. Impresién diagnéstica: embarazo de 9.1 semanas,
con una malformacién grave en el espacio craneofacial de
aspecto bifido, compatible con diprosopia, con anomalias
en la fosa posterior de aspecto quistico (Figura 2. A-D).
Las extremidades superiores e inferiores se apreciaron sin
anormalidades aparentes. Se observé un quiste de cordén
umbilical, probable onfalocele (Figura 3. Ay B). Se explicd
a la paciente el mal pronédstico fetal a corto plazo, de ahi
la necesidad de interrumpir el embarazo. La paciente no
acepto que se hiciera el estudio genético.

DISCUSION

La diprosopia es un padecimiento raro, con amplia va-
riedad de anomalias que pueden ser desde hendiduras
faciales leves, hasta la duplicacién completa de la cara.
Se conocen dos clasificaciones para describir las dupli-
caciones craneofaciales. La primera la propusieron Barr
y su equipo en 19828 y la mas aceptada, en la actualidad,
es la descrita por Gorlin y colaboradores en 1990, quienes
la dividen en cuatro tipos: 7) boca Unica con duplicacion
del arco maxilar; 2) boca supernumeraria colocada lateral-
mente con segmentos rudimentarios; 3) boca Unica con
replicacion de los segmentos mandibulares; 4) verdadera
duplicacion facial o diprosopia.® En este reporte de caso,
de acuerdo con el rastreo ultrasonografico, se corroboré
una duplicacion verdadera. Estos casos son, por demas,
excepcionales con prondstico fetal muy pobre, razén por
la que solo existen reportes descritos de mortinatos o
abortos con esa afeccién.

El diagndstico temprano es posible mediante la ultraso-
nografia del primer trimestre (11 a 14 semanas). Es mas
frecuente en las mujeres, con unarelaciéon de 1:1.4.2 La eva-
luacién ecografica debe incluir la exploracion detallada de
la anatomia del feto (estudio morfolégico complementario),
porque se han descrito asociaciones con alteraciones car-
diacasy en el sistema nervioso central, ademas de hernias
diafragmaticas.® Ante el hallazgo de duplicacién facial se
sugiere la practica de estudios genéticos complementarios
(microarreglos) porque se han descrito pérdidas y ganancias
de informacién genética o, incluso, de casos con sospecha
de enfermedad autosémica recesiva por consanguinidad,

Figura 1. Ecografia endovaginal en plano longitudinal. A) Longitud crdneo caudal acorde con las semanas de gestacion: 24.1
mm para 9.1 semanas. B) Doppler color que muestra el drea cardiaca Unica, intratordcica y el circuito circulatorio.
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Figura 2. Ecografia endovaginal: A) eje axial del craneo donde se observa la parte posterior del encéfalo o rombencéfalo
dilatado, asi como la duplicacion de la parte anterior del craneo. B) Eje axial de craneo donde se advierte la duplicacion del
craneo unido por un mismo cuerpo embrionario. C) Eje longitudinal del craneo, donde se ven dos craneos, unidos en su cara
medial y por tejidos blandos. Cada crdneo muestra la linea interhemisférica y ambos plexos coroideos. D) Eje longitudinal que
muestra el contorno embrionario, con duplicacion de la cara y el craneo de un embrién Unico.

Figura 3. Ecografia endovaginal. A) Eje axial del tercio medio del embrién donde se observan ambas extremidades superio-
res. B) Eje axial tercio inferior del embrién, se evidencian ambas extremidades inferiores, edema en el cordén umbilical y un
pseudoquiste.

afeccion que puede detectarse mediante el estudio de mi-
croarreglos de nucleétido simple (SNP array).2

Los diagndsticos diferenciales son: fosas nasales supernu-
merarias, sindrome de banda amniética, sindrome de hendi-
dura facial en linea media, entre otros.™ El prondstico es por
demas desfavorable en la diprosopia completa, aunque los
avances en la cirugia plastica han dado buenos resultados
para corregir algunos defectos en diprosopias parciales.
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CONCLUSIONES

Las anomalias de duplicacién facial son alteraciones
raras, con pronéstico desfavorable. En alrededor de la
mitad de los casos hay alteraciones en otros 6rganos,
lo que obliga a una evaluaciéon ecografica minuciosa.
Al tratarse de una anomalia embrioldgica, el diagnds-
tico temprano puede establecerlo un operador con un
equipo de ultrasonido con buena calidad de imagen. En
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todos los casos esta indicado el estudio genético, que
debe proponerse cuando haya alteraciones adicionales
en la exploracién ecogréfica. Los casos mds graves, aun
detectados tempranamente, no son viables para la vida,
por ello debe interrumpirse el embarazo luego del con-
sentimiento informado a la paciente y la comunicacién
al comité de ética local.
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