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Malformacion de Dandy-Walker asociada a malformaciones

extracraneales en un neonato

Dandy-Walker malformation associated with extracranial abnormalities in

a newborn
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RESUMEN

La hidrocefalia es una condicién clinica que consiste en un
cimulo de liquido cefalorraquideo a nivel encefdlico. Una de
las causas, poco frecuente, es el sindrome de Dandy-Walker. Se
presenta el caso de un recién nacido con diagnéstico prenatal
de hidrocefalia secundaria a una malformacién de Dandy-
Walker y sospecha de genitales ambiguos. Tras el nacimiento,
se confirma el diagndstico prenatal de malformacién de
Dandy-Walker asociado a manifestaciones extracraneales
poco frecuentes como hipospadias interescrotal y dilatacién
del seno coronario secundario a persistencia de la vena cava
superior izquierda. Con este caso clinico queremos exponer
la complejidad del sindrome de Dandy-Walker debido a sus
multiples asociaciones, que marcardn el pronéstico del paciente
y la necesidad de tratamiento multidisciplinar.

Palabras clave: Sindrome de Dandy-Walker, hidrocefalia,
hipospadias, seno coronario.

ABSTRACT

Hydrocephalus is a clinical condition that consists of an
accumulation of cerebrospinal fluid around the brain; Dandy-
Walker syndrome is a rare cause of it. We present the case of
a newborn with prenatal diagnose of hydrocephalus due to a
Dandy-Walker malformation, as well as ambiguous genitalia.
Afterbirth, diagnosis of Dandy-Walker malformation associated
with uncommon extracranial manifestations is confirmed.
Specifically, the baby presents interscrotal hypospadias and
coronary sinus dilatation due to the persistence of the left
superior vena cava. With the exposition of this case, we bring
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out the complexity of the Dandy-Walker syndrome due to the
malformations associated with it; the ones that will determine
the prognosis and the need of a multidisciplinary treatment.
Key words: Dandy-Walker syndrome, hydrocephalus, hypospadias,
coronary sinus.
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INTRODUCCION
La hidrocefalia consiste en la acumulacién de

liquido cefalorraquideo alrededor del encéfalo.

Segtin su etiologia, puede ser congénita o adquirida.

En la etapa neonatal, el mielomeningocele y la

hemorragia intraparenquimatosa son las causas

mds habituales.!

El complejo o sindrome de Dandy-Walker
constituye una causa poco frecuente de
hidrocefalia en nifios. Es una malformacién
congénita definida por un conjunto de anomalias
de la fosa cerebral posterior. En funcién de las
estructuras alteradas, se pueden distinguir tres
entidades clinicas:**

* Malformacién de Dandy-Walker: es la forma
mads frecuente de presentacion. Se produce una
alteracion en el cierre del cuarto ventriculo,
lo que causa un aumento de la fosa posterior,
agenesia total o parcial de vermis cerebeloso y
elevacién de la tienda del cerebelo.

e Variante de Dandy-Walker: hipoplasia del
vermis cerebeloso con o sin aumento de la fosa
posterior.

* Megacisterna magna: aumento del tamafio
de la cisterna magna con cuarto ventriculo y
vermis cerebeloso sin alteraciones.

El tratamiento se basa en solucionar problemas
asociados y valorar la necesidad de tratamiento
de la hidrocefalia. El pronéstico varfa en funcién
de las anomalias asociadas.®
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CASO CLINICO

Recién nacido de término (38 semanas) de
sexo masculino, hijo de padres consanguineos
(primos hermanos), sin antecedentes familiares de
patologia neuroldgica. En la ecograffa prenatal de
la semana 22 se establece la sospecha diagnéstica
de malformacién de Dandy-Walker, que se
confirma en controles ecogrédficos posteriores
con distorsién anatémica de ambos hemisferios
cerebelosos y agenesia de vermis.

Parto vaginal eutécico, puntaje de Apgar
5/8/9. Nace hipoténico y bradicérdico, precisa
ventilacién con presion positiva intermitente
durante los primeros 5 minutos de vida, con
mejora progresiva. Posteriormente, comienza con
dificultad respiratoria que requiere ventilacion
mecdanica no invasiva en modo CPAP durante las
primeras 24 horas de vida. Datos antropométricos
al nacimiento: peso de 2 860 g (Pc 15), longitud de
46 cm (Pc 1, -2,33 desviaciones estdndares [DE]),
perimetro cefdlico de 36,5 cm (Pc 91).

Al ingreso en la unidad de cuidados intensivos
neonatales (UCIN) presenta exploracion
neurolégica sin hallazgos ni dismorfias faciales
aparentes; se observa bolsa escrotal bifida en
la que se palpan dos estructuras compatibles

Ficura 1. Bolsa escrotal bifida

con testiculos, asi como un orificio en linea
media compatible con hipospadias interescrotal
(Figura 1).

Se realizan controles ecograficos cerebrales
sucesivos (Figura 2) y resonancia magnética
(RM) (Figura 3), en los que se aprecia la fosa
posterior aumentada de tamafio ocupada por
un gran quiste que se continda con el cuarto
ventriculo, hipoplasia de vermis y hemisferios
cerebelosos con elevacién de la tienda del
cerebelo. Estos hallazgos confirman el diagnédstico
de malformacién de Dandy-Walker.

Se realiza también una ecografia abdominal y
escrotal, que confirma la presencia de testiculos
en las bolsas escrotales y descarta la presencia
de alteraciones intraabdominales. Las pruebas
auditivas realizadas durante el ingreso fueron
normales.

Se solicita valoracién por el genetista clinico,
que solicita cariotipo (46 XY), array-CGH (normal)
y exoma clinico. En el exoma realizado por
secuenciacién masiva no se identifican variantes
patogénicas que expliquen de manera inequivoca
la posible etiologia genética para el fenotipo
del paciente; solo se detectan seis variantes en
heterocigosis de significado clinico incierto

Se palpa en su interior dos estructuras redondeadas que se corresponden con testiculos. En linea media del periné se aprecia
orificio de aproximadamente 1 cm de longitud que corresponde con hipospadias interescrotal.
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(GLI2, MEGFS8, MED12, USP9X y BCORLI). No
se solicitan mds estudios, dado que la mayoria
de los casos de malformacién de Dandy-Walker
son de presentacién esporddica y no suele haber
antecedentes familiares.

El decimotercer dia de vida empeora el cuadro
clinico, con dificultad respiratoria, sudoracién
y desaturacién de oxigeno relacionadas con
las tomas de leche, junto con auscultacién de
un soplo sistélico de novo 2/6. Se realiza un
ecocardiograma, en el que se observa dilataciéon
del seno coronario en relacién con la vena
cava superior izquierda persistente y datos de
disfuncién diastélica. Se inicia tratamiento con
furosemida, espironolactona y captopril. El nifio
presenta mejora clinica progresiva, por lo que se
suspenden los farmacos luego de una semana.

A los diecinueve dias de vida, se aprecia un
aumento llamativo del perimetro cefdlico y un
aumento del percentil 88 a las dos semanas de
vida a un percentil >99 (+2,44 DE) con separacién
de suturas; se observa también una duplicaciéon
del tamafio ventricular en la ecograffa. Se solicita
interconsulta con el servicio de Neurocirugia,
que desestima en ese momento la necesidad de
colocar una vélvula de derivacién ventriculo-
peritoneal, dada la ausencia de sintomatologfa.

FiGura 2. Ecografia cerebral

El nifio recibe el alta a los 28 dias de vida,
sin indicaciones ni tratamientos. Se realiza el
seguimiento con controles clinicos y ecograficos
en los servicios de Pediatria y Neurocirugia.
Se comprueba la estabilizacién del perimetro
cefdlico, la ausencia de sintomatologfa y un
desarrollo psicomotor adecuado por lo que, por
el momento, no ha sido necesario colocar una
véalvula de derivacién ventriculo-peritoneal. Por
otra parte, se realiza seguimiento con el servicio
de Cardiologfa, se observa persistencia de la
dilatacion del seno coronario sin sintomatologia
asociada.

COMENTARIO

La malformacién de Dandy-Walker es una
malformacién congénita esporddica que se
produce por una disembriogénesis a nivel del
cerebro medio. Su incidencia estimada es de
1/25 000-30 000 nacidos vivos, con predominio en
el sexo femenino (3:1).>” Se considera responsable
del 4 % al 12 % de los casos de hidrocefalia en la
infancia.? En un estudio europeo publicado en el
afo 2019, se estimé una prevalencia real de esta
malformacién, incluyendo nacidos vivos y fetos
muertos, de 6,7 por cada 100 000 embarazos.”

La forma clinica de presentacién varia en

Corte parasagital izquierdo en el que se aprecia: 1- lesién quistica en fosa posterior en contigiiidad con el IV ventriculo que
condiciona efecto masa con desplazamiento anterior y superior del vermis, 2- ambos hemisferios cerebelosos que se encuentran
hipoplésicos, asi como desplazamiento cefalico del tentorio, 3- dilatacién de la talla ventricular supratentorial en relacién con
hidrocefalia obstructiva, 4- cuerpo calloso adelgazado en relacién con displasia del mismo.
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funcién de la asociacién o no de otras alteraciones
a nivel cerebral. Estos nifios pueden presentar
sintomas compatibles con hipertensién
intracraneal, disfuncién cerebelosa, hipotonia o
retraso psicomotor. La mayoria presenta sintomas
en los primeros meses de vida, aunque también
puede diagnosticarse como hallazgo incidental en
personas adultas asintomaticas.®

El diagnéstico se basa en estudios por
imdgenes como ecograffa, resonancia magnética
y tomograffa computarizada. También puede
realizarse el diagndstico prenatal con ecografia
cerca de la semana gestacional 18, cuando se
completa la formacién del vermis y de la fosa
cerebral posterior.”?!° La trfada cldsica es la
presencia de dilatacién quistica del cuarto
ventriculo, hipoplasia o agenesia del vermis
cerebeloso y aumento de la fosa posterior con
elevacion de la tienda del cerebelo.

Entre el 50 % y 70 % de los pacientes presentan
malformaciones asociadas, que, pueden ser
tanto a nivel intracraneal como extracraneal,
y tienen siempre una repercusion negativa

en la evolucién de los pacientes.?!' Dentro de
las alteraciones a nivel intracraneal, puede
haber agenesia del cuerpo calloso, macrocefalia,
ventriculomegalia, estenosis del acueducto de
Silvio, espina bifida o siringomielia. En relacién
con las alteraciones extracraneales, las mds
habituales son las malformaciones cardiacas, que
estdn presentes hasta en el 29 % de los casos."
Las mds frecuentes son los defectos del tabique
interventricular, el ductus arterioso persistente,
la transposicién de grandes vasos y la estenosis
pulmonar congénita. En nuestro caso, el tinico
hallazgo fue la dilatacién del seno coronario
en relacién con la persistencia de la vena cava
superior izquierda. El seno coronario es una
estructura que recibe la mayoria de las venas
del corazon, estd localizado en la cara posterior,
entre la auricula y el ventriculo izquierdos, y
drena en la auricula derecha. En la mayoria de
los casos, su dilatacion se debe a la persistencia
de la vena cava superior izquierda que drena en
él. Aunque en general es de curso benigno y no
presenta sintomatologia asociada ni repercusién

FiGura 3. Resonancia magnética. Corte sagital (A) y axial (B) potenciados en T1

1- Fosa posterior ensanchada con una gran coleccién isointensa con el liquido cefalorraquideo que comunica con el IV ventriculo,
2- desplazamiento craneal de la tienda del cerebelo y anterosuperior del vermis y hemisferios cerebelosos que se encuentran

hipoplésicos, 3- cuerpo calloso presente, de morfologia normal y adelgazado, 4- remodelacién con discreto adelgazamiento del
hueso occipital.
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hemodindmica (siempre que el techo del seno esté
integro'?), de forma excepcional, se han descrito
cuadros de obstruccién supravalvular mitral por
la dilatacién del seno.”

Pueden asociarse también alteraciones
en extremidades (sindactilia, clinodactilia y
acortamiento de falanges), urogenitales
(hidronefrosis y rifiones poliquisticos, hipoplasia
de genitales e hidrocele), displasias 6seas y
anomalias craneofaciales. También se describen
asociaciones con alteraciones cromosdmicas,
como trisomia de los cromosomas 13y 18 y el
sindrome de Turner. Puede formar parte de
diferentes sindromes polimalformativos como
el sindrome de Meckel o el sindrome oro-facio-
digital, entre otros*'*!! o aparecer en contexto de
otros sindromes con alteraciones genitourinarias,
retraso intelectual y problemas de la audicién.

El tratamiento varia en funcién de los sintomas
asociados y el abordaje debe ser multidisciplinar.
El tratamiento mds habitual es la colocacién de
una vdélvula de derivacién ventriculo-peritoneal.
El pronéstico varfa segin las comorbilidades
asociadas con una mortalidad general del 70 %
en fetos. La mortalidad neonatal e infantil se
sitda en torno al 14 % y 25 %, respectivamente,’y
hasta el 50-65 % de los recién nacidos tendrdn un
desarrollo intelectual normal.>!"*

Se realizé bidsqueda en la base de datos
"OMIM" como “Dandy-Walker malformation
and hipospadias” sin encontrar coincidencias.
Varios sindromes presentan las dos alteraciones
mencionadas, pero se descartaron por asociar
anomalfas craneofaciales, no presentes en nuestro
caso.

Se presenta el caso por la asociacién de
malformaciones extracraneales poco frecuentes
como son la hipospadias interescrotal y la
dilatacion del seno coronario secundario a
persistencia de la vena cava superior izquierda.

Hoy en dia, a los 12 meses de vida, se
mantiene seguimiento estrecho multidisciplinar
con exploracién neurolégica y presenta desarrollo
psicomotor acorde a su edad. En cuanto al
prondstico, es importante resaltar que es atin
incierto, dada la edad del paciente en el momento
de la publicaciéon. ®
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