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Resumen

La malformacién de Arnold Chiari es una enfermedad rara que consiste en una alteracién anatémica
de la base del craneo, en la que se produce herniacion del cerebelo y del tronco del encéfalo a través del
foramen magnum hasta el canal cervical. Muchos nifios afectados nunca llegan a tener sintomas. En
el caso de que cause sintomas, estos no suelen aparecer hasta la infancia tardia o adolescencia.
Presentamos el caso clinico de un paciente de 2 afios con malformacion de Arnold Chiari tipo .
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Abstract

Arnold Chiari malformation

Arnold Chiari malformation is a rare disease that consists of an anatomical alteration of the base of the
skull, in which herniation of the cerebellum and brainstem occurs through the foramen magnum to the
cervical canal. Many affected children never develop symptoms. If it does cause symptoms, they usu-
allydon’t appear until late childhood or adolescence. We present the clinical case of a 2-year-old patient
with Arnold Chiari malformation type .

syndrome

INTRODUCCION

La malformacién de Chiari (MC) es una enfermedad
rara congenita, que consiste en una alteracion ana-
témica de la base del craneo, en la que se produce
herniacion del cerebelo y tronco del encéfalo a tra-
vés del foramen magnum hasta el canal cervical®.

La MC tipo | (MC-1) es la forma mas frecuente. Se
desconoce su verdadera prevalencia, siendo del 1
al 3,6% en estudios de resonancia magnética nu-
clear (RMN) desde su generalizacion?.

La MC-I suele ser asintomatica en ninos pequenos.
Las manifestaciones clinicas son muy variables y
dependen del complejo malformativo asociado y
de la existencia o no de cavidades siringomiélicas
e hidrocefalia en el momento del diagnoéstico. Los
sintomas mas frecuentes son la cefalea (que se lo-
calizan en region occipito-cervical y suele aumen-
tar cuando se realizan maniobras de Valsalva), cer-
vicalgia y mareo. También pueden presentar
disfagia, ataxia, alteraciones sensitivas y/o moto-
ras, alteraciones del suefio y trastornos respirato-
rios nocturnos®*,
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El diagnostico se realiza mediante RMN, cuando
una o ambas amigdalas cerebelosas se desplazan
>5 mm por debajo del foramen magnum®®.

En cuanto a su manejo, los pacientes asintomati-
cos con un diagnostico incidental de MC-I sin sirin-
gomielia ni obstruccion del flujo de liquido cefalo-
rraquideo (LCR) pueden tratarse de manera
conservadora con vigilancia clinica y RMN periodi-
ca de control. Por otra parte, aquellos sintomaticos
(con cefalea occipital, paralisis de nervios cranea-
les inferiores, sintomas cerebelosos o secundarios
a siringomielia) deben ser derivados para valorar
indicacion quirdrgica (descompresion del foramen
magnum)”®.

CASO CLINICO

Presentamos el caso clinico de un paciente de 2
anos que acude a la consulta de pediatria de Aten-
cion Primaria por ronquido y pausas de apnea du-
rante el sueno de meses de evolucién, asi como
episodios puntuales de cefalea occipital. Se deriva
al servicio de otorrinolaringologia (ORL). En la ex-
ploracion fisica presenta hipertrofia amigdalar
grado 1V, hipertrofia adenoidea grado Il y otitis
media serosa bilateral. La pulsioximetria nocturna
domiciliaria evidencia un sindrome de apnea
hipopnea del suefio (SAHS) leve-moderado. Se pro-
grama adenoamigdalectomia y colocacion de dre-
najes transtimpanicos bilaterales sin incidencias.

Tres meses después de la cirugia, consulta de nue-
vo por persistencia del ronquido y apneas del sue-
fio, asi como empeoramiento de la cefalea occipi-
tal, mas intensa y constante, precisando la toma
de analgésicos a diario.

Desde la urgencia hospitalaria se solicita RMN pre-
ferente (Figuras 1y 2), que objetiva herniacién de
amigdalas cerebelosas de aproximadamente 23
mm (hasta la altura de C2-C3), compatible con
MC-I. Ademas, asocia leve retropulsion de la odon-
toides que produce compresién del cordon medu-
lar, pero sin cambios de senal que sugieran mielo-
patia en el momento actual.
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Figura 1. Corte sagital de resonancia magnética
nuclear donde se objetiva herniacion de amigdalas
cerebelosas

Foramen

Herniacion

Se interviene quirurgicamente, realizando des-
compresion suboccipital, exéresis del arco poste-
rior de C1y coagulacion de amigdalas cerebelosas,
con buena evolucion posquirurgica.

En los controles sucesivos presenta mejoria clinicay
radiolégica (RMN) sin complicaciones ni recaidas. Y
se normaliza la polisomnografia, sin presentar SAHS.

Figura 2. Corte coronal de resonancia magnética
nuclear donde se objetiva herniacién de amigdalas
cerebelosas

Foramen magnum
r—
‘ :I? Herniacion




DISCUSION

La MC es una enfermedad rara, generalmente con-
génita, que consiste en una alteracion anatomica
de la base del craneo en la que se produce hernia-
cion del cerebelo y tronco del encéfalo a través del
foramen magnum hasta el canal cervical.

Se clasifica en cinco subtipos:

* MC-0: existe alteracion de la hemodinamica del
liquido cefalorraquideo (LCR) a nivel del foramen
magnum. Los pacientes tienen siringomielia sin
datos de herniacién amigdalar.

* MC-l (la mas frecuente): herniacién caudal de
las amigdalas cerebelosas mayor de 5 mm por
debajo del foramen magnum. No suele acompa-
narse de descenso del tronco del encéfalo, cuar-
to ventriculo ni hidrocefalia.

* MC-II: herniacion caudal a través del foramen
magnum del vermis cerebeloso, tronco del encé-
falo y cuarto ventriculo. Se asocia con mielome-
ningocele e hidrocefalia.

* MC-III: consiste en una encefalocele occipital
con parte de las anomalias intracraneales aso-
ciadas a Chiari Il.

* MC-IV: aplasia o hipoplasia del cerebelo asocia-
da con aplasia de la tienda del cerebelo.

Los sintomas suelen ser de inicio insidioso y curso
progresivo. Existe mucha variabilidad clinica entre
los pacientes (algunos asintomaticos y otros con
manifestaciones clinicas inespecificas o signos
neuroldgicos graves).

La sintomatologia puede ser fluctuante, con perio-
dos de agudizacion y de remision.

e Sintomas secundarios a alteracion de la dinami-
ca del LCR:

— La cefalea suboccipital es el sintoma mas fre-
cuente, de localizacion occipital, opresiva, y
aumenta con maniobras de Valsalva. Puede
tener caracteristicas inespecificas o mostrar
un patrén tensional.

— Lacervicalgia es muy frecuente, se caracteriza
por carecer de distribucion radicular y estar
acompanada de molestias continuas, urentes
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y profundas, localizada en los hombros, nuca,
pecho y extremidades superiores, que tipica-
mente aumenta con maniobras de Valsalva.

— Vértigos, sobre todo posicionales o desenca-
denados por el movimiento de la cabeza.

* Sintomas por compresién de la médula o el bul-
bo raquideo:

— Debilidad y espasticidad en las cuatro extre-
midades.

— Alteraciones sensitivas en extremidades su-
periores, sobre todo parestesias.

— Apneas.
— Disartria, disfonia o disfagia.

* Sindrome cerebeloso: refieren inestabilidad y dis-
metria en la coordinacion de las extremidades.

 Sindrome centromedular: en los casos asociados
asiringomielia. La clinica tipica consiste en debi-
lidad segmentaria y atrofia de las manos, con
arreflexia e hipoestesia disociada suspendida en
tronco o extremidades®.

Existen numerosos estudios sobre los trastornos
respiratorios durante el suefio en pacientes con
MC-I. La mayor parte de estos han objetivado alte-
raciones respiratorias de caracteristicas centrales,
pero también se han descrito obstructivas y mix-
tas. Pueden ser el primery tnico sintoma tanto en
edad adulta como pediatrica, siendo en esta ulti-
ma en la que aparecen predominantemente de
tipo central®.

El diagndstico del MC-I (tanto en pacientes sinto-
maticos como asintomaticos) se realiza mediante
técnicas de neuroimagen, siendo de eleccion la
RMN. Una vez hecho el diagnostico de MC-|, el pa-
ciente debe ser sometido a estudio del suefio y po-
tenciales evocados, con el fin de valorar el grado de
afectacion y severidad de la enfermedad y las ano-
malias asociadas®.

En pacientes sintomaticos, se debe considerar el
tratamiento quirurgico. Todas las técnicas tienen
en comun la descompresion del foramen magnum?®.
Esta ha demostrado ser efectiva para los sintomas
neurologicos, pero también se obtiene una mejo-
ria de los respiratorios segun algunos estudios®.
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Contribuye fundamentalmente a mejorar los para-
metros respiratorios centrales, mientras que en los
obstructivos se han encontrado resultados dispa-
res: sin cambios, mejoria parcial o reversién com-
pleta de las alteraciones prequirurgicas.

En nuestro caso, la forma de presentacién clinica
con apneadel sueno, la corta edad del pacientey la
presencia de hipertrofia adenoamigdalar, junto
con el estudio de pulsioximetria nocturna con
diagnostico de SAHS leve-moderado, condujo a
realizar cirugia ORL. La persistencia de apneas del
suefo tras la misma sugiere que no solo eran obs-
tructivas, sino mixtas (como posiblemente se hu-
biera evidenciado si se hubiera realizado una poli-
somnografia al principio del estudio). Y en ese
caso, ante sospecha de alteracién en la base del
craneo, se habria solicitado antes una RMN, favo-
reciendo una intervencion mas precoz, incluso an-
tes de comenzar con la cefalea occipital (signo de
alarma ante la corta edad del nifo). Tras la descom-
presion del foramen magnum el paciente presento
mejoria clinica, quedando asintomaticoy con estu-
dio de polisomnografia negativa para SAHS.

CONCLUSION

Aunque la MC-l sea una enfermedad rara y la ma-
yoria de veces asintomatica, algunos pacientes
presentaran clinica y precisaran tratamiento
quirurgico, por lo que es importante conocer la
existencia de esta malformacion y pensar en ella.
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Imagenes de los lectores

Imagenes de los lectores

Durante el 20.2 Congreso de la Asociacion Espafiola de Pediatria de Atencién Primaria (AEPap)
celebrado en Madrid los dias 7 al 9 de marzo, se ha renovado la Junta Directiva de la asociacion.

(Ref.: 2024/5)
Pedro Gorrotxategi Gorrotxategi, nuevo presidente de la AEPap, como resultado de las
elecciones para la renovacion de la Junta Directiva, llevadas a cabo durante el 20.2 Congreso de
Actualizacion en Pediatria.

ST, Seenee

(Ref.: 2024/6)

En la imagen, los componentes de la Junta Directiva Ampliada, con los miembros de las Juntas
Directivas entrante y saliente, y los responsables de las asociaciones autonémicas, grupos de
trabajoy publicaciones.



