
Encefalocele 

 

Definizione 

È l'erniazione del contenuto intracranico attraverso un difetto osseo del calvario. Il materiale erniato può 
essere formato solo da meningi (meningocele) oppure anche da tessuto cerebrale (encefalomeningocele). 
La sede più comune è la regione occipitale (80%). Le altre regioni che possono essere coinvolte sono quelle 
parietale, temporale e frontale. 

In relazione alla sede si distingue:  

- encefalocele occipitale 

- encefalocele frontoetmoidale 

- encefalocele basale che comprende il tipo trans-sfenoidale, sfeno-etmoidale, trans-etmoidale e 

sfeno-orbitale,  

Il più comune è quello a sede occipitale; tuttavia, in alcune aree, sud-est asiatico e nella regione dell’Africa 

centrale, l’encefalocele frontale rappresenta la variante più frequente. 

Segni ecografici 

L'encefalocele può presentarsi all'osservazione ecografica come una formazione cistica (Meningocele) o ad 

ecostruttura mista (encefalocele). È localizzato più frequentemente in regione occipitale (75% dei casi). Nel 

12 - 13% dei casi ha sede frontale o parietale. La diagnosi di encefalocele è agevole se il difetto è di grandi 

dimensioni poiché la presenza di tessuto cerebrale all’interno del sacco è ecograficamente eclatante. Può 

essere invece molto difficile evidenziare un piccolo encefalocele, per cui bisogna osservare attentamente gli 

eventuali segni ecografici associati:  

• il cranio può assumere la caratteristica forma "a limone", tipica del mielomeningocele  

• può coesistere idrocefalia di grado variabile, in rapporto alla quantità di tessuto cerebrale erniato  

• il cefalocele può assumere l'aspetto ecografico di "cisti nella cisti". Ciò indica che il difetto interessa 

tessuto cerebrale contenente il IV ventricolo prolassato  

• la biometria cranica è piccola, anche se c'è idrocefalia  

• nei rari difetti parietali dovuti a sindrome della banda amniotica, si possono osservare briglie 

amniotiche adese al cefalocele.  

Può coesistere polidramnios per mancata deglutizione fetale.  

Note 

Dal punto di vista etiopatogenetico, si tratta di un difetto del tubo neurale nel quale però il difetto 

coinvolge il neuroporo anteriore e non quello posteriore come nei casi di spina bifida. 

Si è ipotizzato che le lesioni più severe, quelle cioè con ampia schisi ed erniazione di tessuto cerebrale 

associato a meningi, si verifichi prima dei 26 giorni di sviluppo (40 giorni dall’ultima mestruazione), mentre 

le lesioni di piccole dimensioni e con erniazione delle sole meningi si verifica dopo tale periodo. 



Molto discussa è la percentuale di ritardo psico-motorio per eterogeneità dei dati presenti in Letteratura, 

variando dal 45 al 83% dei casi.   

 

Anomalie cerebrali associate: 

- idrocefalo, 

- disgenesia del corpo calloso,  

- microcefalia. 

 

Anomalie extracerebrali più frequenti (esclusi i quadri sindromici): 

- igroma cistico, 

- arteria ombelicale singola, 

- labio-palatoschisi, 

- piede torto. 

L'encefalocele può manifestarsi in diverse sindromi o cromosomopatie:  

Sindrome  Trasmissione  
Sede 

Encefalocele  

Frequenza 

Encefalocele  
Altre anomalie  

Meckel-Gruber  
Autosomica 

recessiva  
Occipitale  80%  

Reni displastici, polidattilia, 

anomalie viscerali multiple  

Banda amniotica  Sporadica  Asimmetrico  50%  Altre anomalie da amputazione  

Chemke  
Autosomica 

recessiva  
Occipitale  50%  

Idrocefalia, disgenesia 

cerebellare, agiria  

Displasia 

dissegmentaria  

Autosomica 

recessiva  
Occipitale  20%  

Nanismo, metafisi larghe, torace 

piccolo, anomalie vertebrali  

Criptoftalmica  
Autosomica 

recessiva  
Occipitale  10%  Sindattilia, anomalie genitali  

Roberts  
Autosomica 

recessiva  
Anteriore  rara  

Displasia mesomelica ed 

acromelica  

Walker-Warburg  
Autosomica 

recessiva  
Occipitale     Idrocefalo, lissencefalia  

Knobloch  ?  Occipitale  80%  Spina bifida, distacco di retina  

Von Loss  ?  Occipitale  100%  

Focomelia, trombocitopenia, 

agenesia del corpo calloso, 

anomalie urogenitali  

 



La diagnosi differenziale deve essere posta con:  

• edema nucale  
• igroma cistico  
• cisti di Dandy - Walker  
• cefaloematoma  

In tutte le condizioni sopraelencate il cranio è intatto. 

Il cefaloematoma si verifica esclusivamente durante il travaglio di parto.  

L’encefalocele deve essere infine distinto da:  

• teratoma facciale o epignato che è una massa complessa, solida o cistica, adiacente alla faccia  
• emangioma occipitale che può essere riconosciuto al color doppler per la presenza di una ricca 

componente vascolare  

Il management dell’encefalocele prevede:  

• studio del cariotipo fetale  
• accurato studio ecografico per la ricerca di anomalie associate  
• studio ecografico con supporto del 3D per una migliore caratterizzazione della patologia  
• ecocardiografia fetale per escludere malformazioni cardiache  
• consulenza neurochirurgica pediatrica  
• controllo ecografico mensile per valutare lo sviluppo o la progressione dell'idrocefalia e 

dell’eventuale polidramnios.  
• In caso di cefalocele di piccola dimensione, è consigliato il ricorso alla RMN  

La prognosi dipende dalla presenza di idrocefalia e microcefalia ma, soprattutto, dalle anomalie associate e 

dalla presenza o assenza di tessuto cerebrale erniato. Il meningocele semplice ha una mortalità bassissima, 

sebbene i deficit neurologici siano presenti nel 40% dei casi.  

Nell'encefalocele il tasso di mortalità è del 44%. Si associa quasi costantemente a grave deficit intellettivo.  

Il parto deve avvenire in un centro di terzo livello, dotato di neurochirurgia pediatrica. Il taglio cesareo può 

migliorare la prognosi, riducendo i traumatismi alle strutture cerebrali erniate.  
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