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RESUMEN

Alrededor de 1 por cada 1 000 recién nacidos presenta algun tipo de alteracion
craneo encefalica, constituyen el 15 % de todas las malformaciones. El Sindrome
de Dandy-Walker constituye el espectro de trastornos, resultantes de un desarrollo
andémalo del cerebelo asociado con una alteracion en el desarrollo del cuarto
ventriculo. Constituye una malformaciéon congénita poco frecuente. Se pretende
resaltar la importancia del diagndstico precoz por ultrasonografia de
malformaciones congénitas en el nivel primario de atencién médica. Se presenta el
diagndstico prenatal, por ultrasonido, de un caso que a las 20 sem de gestacion se
le observaron imagenes ecollcidas en el feto ubicadas a nivel del cerebelo, 4to
ventriculo y atrium ventricular lo que hizo sospechar de inmediato en el diagndstico
de un Sindrome de Dandy Walker, sin otra alteracién demostrable en este tiempo
de embarazo. Previo asesoramiento genético, la pareja decidid la terminacién del
embarazo. El caso fue confirmado por Anatomia patoldgica y no se encontraron
otras malformaciones asociadas.
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ABSTRACT

Around one by each 1 000 newborns has some type of encephalic skull alteration
accounting for the 15 % of all the malformations. The Dandy-Walker syndrome is
the disorder spectrum, resulting from an anomalous cerebellum development
associated with an alteration in the four ventricle development. It is an uncommon
congenital malformation. Authors try to emphasize on the significance of the
ultrasonography in the early diagnosis of congenital malformations at medical care
primary level. Authors present the US prenatal diagnosis of a patient that at 20
weeks of pregnancy with fetal echo-lucid images located at cerebellum level, fourth
ventricle and ventricular atrium arousing immediate suspect of Dandy-Walker
diagnosis without other alterations present at this pregnancy stage. With a previous
genetic advice, couple took the decision of end the pregnancy. This case was
confirmed by a pathologic anatomy study without other associated malformation.

Key words: Classic Dandy-Walker syndrome, prenatal diagnosis.

INTRODUCCION

El Sindrome de Dandy-Walker (SDW) constituye el espectro de trastornos
resultantes de un desarrollo anémalo del cerebelo asociado con una alteracién en el
desarrollo del cuarto ventriculo.!? Esta malformacién congénita es poco frecuente
(1 por 25 000 a 35 000 nacidos vivos) y ha recibido humerosas denominaciones a
lo largo de la historia: Sindrome o Malformacion de Dandy Walker, quiste de Dandy
Walker, deformidad de Dandy Walker, atresia de los agujeros de Luschka y
Magendie, dilatacidon del IV ventriculo, anomalia de la porcidn rostral del vermis,
malformacién de Luschka y Magendie, lo que se corresponde, en ocasiones, a
descripciones de los hallazgos patoldgicos encontrados; incluso se ha introducido el
término "variante de Dandy Walker" para sefialar formas menos severas del
cuadro.'™ Para nosotros lo mas adecuado es identificar la entidad como Sindrome
de Dandy Walker.

La etiologia es desconocida. Se asocia con patrones de herencia mendeliana,
anomalias cromosomicas (trisomia 18, triploidias), procesos infecciosos prenatales
(TORCH) y exposicién al alcohol y al warfarina.?™

El diagnéstico ultrasonografico del SDW cldsico incluye los hallazgos siguientes.?

- Dilatacion del cuarto ventriculo que comunica con un quiste en la fosa posterior a
través de un defecto del vérmix cerebeloso.

Agrandamiento de fosa posterior con desplazamiento del tentorio.
- Hemisferios cerebelosos elevados y separados por el cuarto ventriculo.
- Defecto del vérmix cerebeloso (agenesia parcial o total).

- Hidrocefalia/ventriculomegalia en el 80 % de los casos.
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Se han reportado casos familiares, pero el riesgo de ocurrencia en gemelos es bajo,
alrededor del 5 %. Son mas frecuentes en el sexo femenino que en el masculino
con una relacion de 3 a 1.

Aproximadamente el 68 % de los fetos presenta una o mas malformaciones
asociadas que pueden estar situadas dentro y fuera del Sistema Nervioso Central
(SNCQ), las que presentan una gran repercusion negativa sobre el prondstico de
estos fetos.*> No obstante, hasta 1984 se habian reportado alrededor de 300
nacidos vivos enfermos, de ellos 16 en familias con antecedentes de la enfermedad
sugiriéndose una posible predisposicidn genética. Ese afio, Hirsch y otros®
publicaron una interesante revision de 40 pacientes donde demostraron, a través
de los estudios imagenoldgicos, las variaciones anatémicas existentes, se
destacaron las multiples malformaciones de otros drganos y sistemas que podian
estar presentes. Con el advenimiento de las modernas técnicas imagenoldgicas hoy
son variadas las series que presentan amplias casuisticas, contribuyendo a un
mejor estudio y seguimiento de los enfermos.

PRESENTACION DE CASO

Se presenta el caso previo consentimiento de la pareja para su descripcion y la
informacién de los resultados de las pruebas de diagndstico prenatal asi como para
mostrar las fotografias del feto.

Gestante de 22 anos de edad con antecedentes de salud y no habitos toxicos, raza
blanca, soltera (unidn consensual), sin hijos previos, a la cual se le realizd
captacién precoz del embarazo, con resultado normal del primer ultrasonido de
genética (marcadores del primer trimestre) realizado a las 12 sem, segun fecha de
Gltima menstruacién (FUM), por lo que fue calificada como un bajo riesgo genético.
A las 20 sem de gestacion, durante la realizacion del ultrasonido de programa, con
un equipo Toshiba de nacionalidad japonesa, en la escala de grises, en tiempo real,
se aprecio en un corte transversal de la cabeza fetal, a nivel del cerebelo, la
agenesia parcial del vérmix cerebeloso con dilatacion del cuarto ventriculo el cual
comunica con un quiste en la fosa posterior (19,6 mm) (fig.1), también apreciable
el quiste en la figura 2.
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Fig. 1. Corte transversal de |la cabeza fetal a nivel del cerebelo (C). Se aprecia
agenesia parcial del vérmix cerebeloso con dilatacion del cuarto ventriculo {flecha roja)
que comunica con un quiste enla fosa posterior (19,6 mm) (flecha blanca).
Hemisferios cerebelosos separados por el cuarto ventriculo,

OB -"GYHN

Fig. 2. Corte de |la cabeza, desde otro angulo, donde se observa el quiste de |a fosa
posterior.
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En otro corte transversal de la cabeza fetal pero a nivel ventricular, pudimos
observar una dilatacién del atrium ventricular izquierdo (13,0 mm) lo que nos
permitio establecer el diagnostico de una ventriculomegalia (fig. 3), formando parte
de un Sindrome de Dandy Walker segun lo observado en las figuras 1 y 2. Ante
esta sospecha diagnostica se decidio la remisién del caso al Centro Provincial de
Genética Médica, confirmandose el diagndstico inicial, sin otra patologia asociada.
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Fig. 3. Corte transversal de |la cabeza fetal a nivel ventricular, Atrium ventricular de
13,0 mm que establece el diagnastico de ventriculomegalia (flecha).

Ante este hallazgo la pareja fue informada y asesorada por el colectivo
multidisciplinario del Centro Provincial de Genética Médica y la master en
asesoramiento genético de su area de salud. La pareja decidié la interrupcion
electiva de la gestacion.

El producto de la concepcidn se traté de un feto femenino de 573 g.

El diagndstico prenatal fue confirmado por Anatomia patoldgica, sin otras
malformaciones internas o externas.

DISCUSION

En la actualidad no existen dudas del origen embrionario del SDW debido a
alteraciones que afectan el desarrollo de los hemisferios cerebelosos y a la
presencia de un cuarto ventriculo quistico y aunque no se ha podido determinar el
motivo por lo que se producen estos trastornos, el grado de severidad de la
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malformacién determinara la cuantia de las otras alteraciones. Para el diagnostico
diferencial del SDW debemos tener en cuenta tres entidades, fundamentalmente.?’

" Quiste aracnoideo retrocerebeloso: Menos comun y mas benigno, genera un efecto
de masa que no separa sino que desplaza en bloque los hemisferios cerebelosos y
no se asocia a agenesia del cuerpo calloso.

- Sindrome de Joubert: Caracterizado por agenesia o hipoplasia del vérmix sin
hidrocefalia y aumento de la cisterna magna.

- Variante de Dandy-Walker: Esta constituida por una disgenesia cerebelar con
grados variables de hipoplasia del vérmix y tamafo normal de la fosa posterior
pudiendo, ademas, existir ligera ventriculomegalia e hipoplasia de los hemisferios
cerebelosos.

Dado que el desarrollo embrioldgico del vérmix no se completa hasta alrededor de
la semana 18, los examenes ultrasonograficos realizados antes de esa edad
gestacional pueden mostrarlo incompletamente formado y llevar a un diagnéstico
erroneo de variante de Dandy-Walker.

Lo ideal es el diagndstico prenatal (intrautero), lo que parece puede lograrse en la
cuarta parte de los casos.”* Se hace necesario sefialar que se han detectado
pacientes asintomaticos en la edad adulta que se han diagnosticado de manera
incideg’lcgll durante la realizacion de estudios imagenoldgicos por motivos ajenos al
SDW.*
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