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Macrocefalia

Definicién: medicion de perimetro cefalico > 2 desviaciones estandar segun la curva de Alarcén y
Pittaluga. Puede o no tener diagndstico e imagenologia prenatal.

Técnica de medicion de circunferencia craneana:

Medir alrededor del contorno méas amplio (1-2 dedos sobre cejas, desde hueso frontal y pasando sobe
prominencia occipital).

Si CC > 2 DS, repetir medicién después de 24 horas del nacimiento, asegurandose que la bolsa
serosanguinea y las deformaciones plasticas asociadas al parto estén resueltas.

Antecedentes y examen fisico:

Familiares: consanguinidad, antecedentes de enfermedades metabdlicas o genéticas, trastornos
neurocutaneos, TEA, discapacidad intelectual, macrocefalia de los padres (CC > 58 cm en hombres, CC
>57 cm en mujeres).

Embarazo: diagndstico prenatal de macrocefalia.

Revisar ecografias: anatomia y crecimiento encefdlico (ecografias del 2° y 3er trimestre).

Examen fisico: relacidén perimetro cefélico / talla, dismorfias faciales, alteraciones de la forma craneal,
cefalohematomas o bolsa serosanguinea, examen neurolégico (tensién de fontanela, focalidad
neuroldgica, signos de HTIC, hipo/hipertonia, reflejos, succidn), signos de trastornos neurocutaneos o
malformaciones vasculares, signos de displasia esquelética, visceromegalias.

Manejo: segun algoritmo.
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Seguimiento ambulatorio:

1. Ecografia cerebral al mes.

2. Control con neurdlogo al

mes.

\anormal
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ﬂaneio previo al alta:

1. Evaluacion por Neurdlogo y
Genetista.

2. Resonancia de cerebro.

3. Electroencefalograma.

4. Fondo de ojo.

5. BERA.

6. Screening metabdlico.

7. Estudio genético segun
recomendacion de genetista.

~
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Anexo: causas de macrocefalia.

Megalencefalia anatdomica

Sobrecrecimiento

Sindrome de Sotos
Sindrome de Proteus

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Sobrecrecimiento y malformaciones vasculares

Sindrome de megalencefalia - malformacion
capilar

Sindrome de Klippel-Trenaunay

Trastornos neurocutaneos

Neurofibromatosis tipo 1
Complejo esclerosis tuberosa

Sindrome de Gorlin

Otras

Sindrome de X-fragil
Mutaciones PTEN (megalencefalia + TEA)

MPPH (megalencefalia, polidactilia,
polimicrogiria, hidrocefalia).

Megalencefalia metabdlica

Leucoencefalopatias

Leucodistrofia metacrémica

Leucodistrofia con sustancia blanca evanescente
Enfermedad de Canavan

Enfermedad de Alexander

Leucoencefaloptaia con quistes subcorticales

Enfermedades lisosomales

Mucopolisacaridosis

Esfingolipidosis

Acidurias orgdnicas

Aciduria glutdrica tipo |

Aciduria L-2 hidroxiglutarica
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Aciduria D-2 hidroxiglutarica

Aminoacidopatias

Enfermedad de orina con olor a jarabe de are

Galactosemia

Hidrocefalia

Comunicante

Aumento benigno del espacio subaracnoideo
(BEES o hidocefalia externa benigna)

Malformacién de Chiari
Malformaciéon de Dandy-Walker
Papiloma de plexos coroideos
Post hemorragica

Acondroplasia

No comunicante / Obstructiva

Estenosis del acueducto de Silvio
Atresia foramen de Monro
Hematoma

Lesiones ocupantes de espacio

Otras causas

Aumento de sangre

Hemorragia (intraventricular, subdural, epidural,
subaracnoidea)

Malformacion arteriovenosa

Aumento del hueso

Expansién de la médula dsea (anemias
hemoliticas hereditarias con hematopoyesis
acelerada)

Trastornos éseos primarios (acondroplasia,
osteogénesis imperfecta, osteopetrosis)
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