Malformaciones Congenitas del Sistema
Nervioso y sus Cubiertas

Solo se consideran aquellos procesos malformativos mas
comunes gue debe conocer el Médico General




Encefalocele

Malformacion craneo-cerebral que consiste en
la herniacion de masa cerebral y meninges a
traves de una dehiscencia del craneo.

Incidencia: 1/10.000 recién nacidos

Se clasifican en: Occipital (los mas frecuentes),
de la boveda craneal, frontoetmoidales o

sincipitales, y por fin los basales (base del craneo).

Tratamiento: Extirpacion quirurgica de la hernia 'y
reconstruccion de los planos dehiscentes o malformados.
Hidrocefalia asociada frecuente.

Pronéstico: Depende del volumen y localizacion
de la masa cerebral herniada.

A: Encefalocele frontoetmoidal (buen prondstico).
B: Encefalocele occipital (Buen pronostico)

C: Encefalocele masivo de la bdoveda (intratable




Malformacion de Chiari y
Siringomielia




Malformacion Chiari Tipo 1.

Consiste en descenso de las
amigdalas cerebelosas por debajo del
nivel del foramen magno (linea
puntos). Se puede asociar a
siringomielia; en B se muestra su
presentacion en combinacion con
siringomielia (cavitacion o quiste
intramedular) de la medula cervical.
Notar el descenso anormal de las
amigdalas cerebelosas por debajo del
nivel del foramen magno (flechas
negras en C) y del atlas (flechas
azules), tanto en la pieza necropsica,
como en RM).

La obturacion del agujero magno por
la herniacion compromete la normal
comunicacion hidrodinamica entre
los compartimentos craneal y
raquideo (paso rapido de LCR de las
cisternas al saco tecal en ciertas
situaciones fisiologicas). Puede haber
disfuncion de pares craneales bajos.
A veces se asocia a hidrocefalia.

Fig. 2-1. A, Gross pathologic specimen of Chiari I malformation, lateral view. Note the
peglike low-lying tonsils (arrows). Only minimal deformities of the fourth ventricle and
vermis are present. B, Anatomic diagram of the Chiari | malformation. Pointed, low-
lying tonsils are seen (large black arrow). Syringohydromyelia is indicated by the small
black arrows. C, Sagittal T2-weighted MR scans in a patient with an incidental finding
of Chiari I malformation. The foramen magnum is indicated by the large black arrows.
The cerebellar tonsils (small black arrows) lie 10 mm below the foramen magnum. (A, Cour-
tesy E. C. Alvord, Jr.)



El borde inferior de las
amigdalas cerebelosas
ha de estar por encima
del nivel del foramen
(linea de puntos)




Normal

Esquemas del flujo del LCR a nivel del
foramen magno durante el ciclo cardiaco en el
Individuo normal y en el Chiari | con
impactacion (“piston-like effect”) amigdalar
en la sistole a nivel del foramen magno que
bloquea dicho flujo obtura este agujero.

Este bloqueo puede dar lugar a: 1) Cefaleas de
tipo “valvular” ( se presentan con la tos, o la
risa, al doblar el cuerpo hacia delante y otras
maniobras que elevan la presion venosa
central); 2) Sintomas polimorfos de tipo
visual, auditivo, mareo-inestabilidad, disfagia,
etc




La siringomielia (syrinx del griego =
cavidad; mielia = medula) es una
enfermedad de etiologia desconocida
gue puede aparecer aislada o asociada
a malformacion de Chiari (ver mas
adelante).

Consiste en la formacion de una
cavidad central intramedular que
destruye o comprime las motoneuronas
del asta anterior y la decusacion de las

fibras del haz espinotalamico, por lo
gue caracteristicamente produce
amiotrofias de los musculos inervados
por las motoneuronas de los
segmentos medulares afectos y
anestesia térmica y dolorosa
suspendidas.

Puede afectar a todos los niveles de la
medula espinal y tambien al bulbo
raquideo (siringobulbia)
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Paciente con malformacion de Chiari I. Sufria cefaleas
y mareos coincidentes con tos y posturas de flexion
ventral, disfonia y disfagia lentamente progresivas,
asi como atrofia de eminencias tenar-hipotenar y
musculos interoseos, mas hipalgesiay
termoanalgesia en cintura escapular, torax alto y
miembros superiores. La fosa posterior es pequeiay
no existe cisterna magna, (el hueso occipital — flechas
azules- ocupa su lugar); las amigdalas sobrepasan el
nivel del foramen magno (linea de puntos azules) y

existe un amplio quiste siringomielico cervical (**)
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Se practic6 una craniectomia
descompresiva de la fosa posterior
logrando reexpandir (crear) la cisterna
magna inexistente antes de la cirugia y
normalizando asi la hidrodinamica
craniospinal. Observa la disposicidon de
las amigdalas (x) libres en la nueva
cisterna (* *), la desaparicion del hueso
occipital y el colapso del quiste




Imagen operatoria en un paciente intervenido por malformacion del Chiari.
La linea azul sefiala el nivel del foramen magno, cuyo borde posterior ha sido ya

resecado. La linea de puntos blanca sefala el borde inferior de las amigdalas
cerebelosas. Ver los puntos de sujecion de la duramadre a la cual se afiadio

una plastia después para “crear’ una nueva cisterna magna
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Quiste aracnoideo: Quiste que

contiene LCR normal atrapado
entre membranas aracnhoideas.

' Se localizan mas frecuentemente
i a nivel de la fosa temporal, pero

| pueden asentar en otras
Localizaciones, como este a nivel
suprasellar.

Algunos son asintomaticos,
pero otros cursan con elevacion
de la presion intracraneal

y requieren derivacion de LCR




Esquema de la Malformacion
de Dandy-Walker

En el se representan los datos
claves de esta malformacion cuyo
diagnéstico diferencial se ha de
hacer con la agenesia o hipoplasia
cerebelosa congénita y el quiste
aracnoideo gigante de la fosa
posterior.

Se presenta con macrocefalia,
lentificacion del desarrollo
psicomotor y a Veces Crisis,
pero esto solo ocurre en una
minoria de casos.

La mayoria de los pacientes se
presentan con hidrocefalia
(presente en el 80% de los casos a la
edad de 3 meses).

Algunos pacientes alcanzan la edad
adulta asintomaticos. El
tratamiento cuando es sintomatico
es la derivacion del quiste al
peritoneo (valvula)

Fig. 4-2. Anatomic drawing depicting the key features of
Dandy-Walker malformation. A large posterior fossa cyst
(large black arrows) is present, elevating the confluence of
the sinuses (torcular Herophili) (curved arrow). The hyp-
oplastic vermis (double arrows) is everted over the posterior
fossa cyst. The cerebellar hemispheres (small black arrows)
are hypoplastic.



Malformacion
de Dandy-Walker




Este nifio de 2 afos se presentd con aumento del perimetro cefalico y prominencia de la region occipital.
La RM sagital (A) muestra un gran quiste en la fosa posterior comunicado con el 4° ventriculo y un vermis elevado
y rotado (*). El corte axial (B) muestra la hipoplasia de los hemisferios cerebelosos y la comunicacion del quiste

con el 4° ventriculo

Dandy-Walker




Malformaciones Congenitas
Raquimedulares

 Se Incluyen algunos defectos del cierre del tubo neural y
sus cubiertas (disrafismo espinal o raguideo, que va desde
el seno dérmico al mielomeningocele)

 EIl termino general de “disrafismo espinal o raquideo” se
refiere a anomalias que conllevan un defecto del cierre de
linea media y que implica tanto a estructuras
mesengquimales y oseas como neurales. El defecto de
clerre puede ser “oculto” o “abierto”, es decir perceptible

a la Inspeccion externa o no l




Disrafismo Raquideo Oculto

Incluye condiciones patologicas que son el resultado de defectos de fusion o
cierre de las estructuras dorsales oseas y mesenquimales de linea media, en las
que los defectos disraficos estan ocultos por la piel, de manera que no hay tejido
nervioso, ni masas quisticas visibles. Entre ellas estan el seno dermico, el
menlngocele y el lipoma. La medula anclada y la diastematomielia (medula
hendida por un espolon 6seo)se incluyen en esta categoria de disrafismo.

El seno dérmico se manifiesta externamente por un hoyuelo o agujero, rodeado
de un area cutanea hiperpigmentada, o un angioma capilar o nevus piloso, que
Se une a un tracto o seno que se extiende en profundidad a distancias variables,
pudiendo llegar tan solo al subcutaneo, o pasar por el rafe medial y entre laminas
bifidas, hasta alcanzar la duramadre y el interior del canal en 2/3 de los casos.
Muchas veces se manifiestan sintomaticamente por infeccion y a veces por
efecto masa, al estar asociados a dermoides o epidermoides locales. La mitad
ocurren a nivel lumbosacro, y también en la mitad de los casos el sinus conecta
con un quiste dermoide o epidermoide Intramedular situado a varios segmentos
de distancia (ver figura)

Los lipomas son las malformaciones mas frecuentemente asociadas con
disrafismo oculto y estan constituidos por masas de tejido graso adulto
conectadas con la leptomeninge o la medula, Yy asi se describen
lipomielomeningoceles (84%), lipomas del filum terminale (12%), y lipomas
Intradurales (4%).




Ejemplos de
disrafismo
raquideo

Medula anclada con lipoma
y espina bifida

e




Como se ha dicho,
el disrafismo espinal
oculto incluye la
espina bifida (falta
de fusion del arco
posterior de una o
mas vertebras), el
meningocele oculto,
los lipomas, la
medula anclada y
otros.

En todos estos
procesos la piel
cubre el defecto de
cierre; sin embargo,
el seno dérmico,
gue entra en esta
categoria, y el
lipoma, se pueden
apreciar a la
iInspeccion

Congenital Malformations of the Spine and
Spinal Cord
Occult spinal dysraphism

ﬂffComponents .

»:florsally dysraphlc spme .

ﬁ:_'fSkm covers malformatlon neural hssue not exposed

f‘_Examples . .

_fMenmgocele (skm usually mtact somenmes catego-
rized with open spma b1f1da) .

)orsal dermal smus .

”5':Somet1mes also mcluded tethered cord spht noto-"- .

chord caudal regressmn syndromes




Antes de tratar el Seno Dérmico examina este caso de ostium sacro o sinus pilonidal (“sacral
dimple”) en una nina de 1 mes de edad. Esta anomalia, que debe ser distinguida del seno dérmico, se

ve hasta en el 2- 4% de los niios. Se pueden extender hasta el coxis. Pueden infectarse produciendo
abscesos subcutaneos, pero no se asocian con anomalias intraespinales (no hay conexién con el
canal espinal). Es dudoso que esta anomalia se asocie con disrafismo verdadero




Seno Dérmico

Dorsal Dermal Sinus

,Eprthehal hned sinus tract from skm >50% in lum-"j’?’
~ bosacral region; occrpltal area is second most com-—”]_'» _f
“mon site ...

‘May termmate in subcutaneous trssue dura sub-

- arachnoid space, spinal cord, or nerve root 50%_‘_.'_*

_end in dermoid or epidermoid cyst |
- May termlnate several sprnal segments from cutane-}_f'f'..
_ ousotthm @ .
| Symptoms usually from 1nfectlon . .

Imaging shows tract; underlyrng sp1ne often dys-‘&_[

i raphlc » - . .
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Fotografia de
Seno Dérmico en la
region lumbar.

A traves de este
defecto se pueden
producir infecciones
a diferentes niveles
de profundidad,
incluyendo las del
interior de canal
raquideo y las
meningeas
(meningitis de
repeticion)
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(cabezas de flecha), la
entrada del tracto en la
dura (flecha recta) vy el
dermoide intradural
(flecha curva)




Disrafismo Raquideo Abierto

« EIl termino general de “disrafismo espinal o raquideo™ se refiere a
anomalias que conllevan un defecto del cierre de linea media de
estructuras mesenquimales, oseas y/o neurales claramente perceptibles
en la inspeccion externa.

« En la espina bifida abierta, también llamada quistica, hay un
disrafismo raquideo con protrusion posterior de los contenidos
neurales y meningeos a través del defecto 6seo dorsal. EI mielocele y
el mielomeningocele son las mas importantes de estas anomalias
congenitas. El meningocele (defecto que puede ser oculto) es 10 veces
menos frecuente que el mielomeningocele (1/10.000 y 1.5/1000
nacimientos, respectivamente) y el 80% se localizan en la region
lumbosacra.

« EI 90-95% de los mielomeningoceles se dan en ninos de familias sin
casos previos. La mayoria ocurren a nivel lumbosacro y con
frecuencia se asocian a otras malformaciones (ver mas adelante) El
diagnaostico prenatal de estas malformaciones ha hecho que su
Incidencia baje drasticamente.




Congenital Malformations of the Spine and
Spinal Cord
Open spinal dysraphism

Components

Incomplete midline closure of mesenchymal, osse-
ous, neural tissue

Dorsally dysraphic spine

Posterior protrusion of all or part of spinal canal con-
tents

Neural tissue exposed

Examples

Myelocele (neural placode flush with surface)
Myelomeningocele (protruding placode)




Los defectos del cierre de la duramadre dan lugar a sacos que pueden o no contener tejido
nervioso = raices y/o medula espinal, dando lugar respectivamente al mielomeningocele o al
meningocele. Cuando se asocia lipoma se habla de lipomielomeningocele

Meningocele, Meningomyelocele, and
Lipomyelomeningocele Compared

}‘-’f'Menmgocele . .
i@:,@_:i5~}§aff_j_ﬁ'ffDorsal protrusmn of memnges CSF no neural con-
_ tens 00

i;,JMyelomemngocele

.":.‘Dorsal prof’_’Eflj.f"510n of memnges, CSF plus neural con-
. tents : .
*l-{;;Llpom_';elomemngocele . .
A'-"~‘"7Men1nges, CSF neural contents plus fat =




Gran mielomeningocele no tratado.
Imagenes RMen T1 (A)y T2 (B)
gue muestran el saco y la medula
espinal (c) entrando por debajo del
extremo superior de grasa
subcutanea que se acaba por
encimay por debajo del defecto
disrafico (flechas blancas).

Dada la posicién anormal de la
medula, las raices no arrancan de
ella, sino de la placa neural, y
siguen un trayecto no
descendente, sino horizontal
(cabezas de flecha) hacia la pared
posterior del saco. Ello se aprecia
igualmente en el corte axial (C)




Mielomeningocele:

Malformacion muy grave también llamada

“espina bifica quistica o abierta”. Se suele localizar

en region lumbar y consiste en un gran caso
aracnoideo que contiene en su interior: médula espinal
sin cerrar en su cara dorsal, meninges abiertas, LCR
y vestigios cutaneos. Existe una raquisquisis de

la estructura vertebral posterior

Sintomatologia: Paraplejia flaccida en los casos mas
graves, incontinencia esfinteriana y fecal, graves
alteraciones ortopedicas de miembros inferiores

y pies e hidrocefalia en el 90% de los casos.

Tratamiento: multidisciplinario por neurocirujanos,
traumatologos y urologos.

Debido al diagnostico intrautero y a la administracion
de acido folico ha disminuido muchisimo su incidencia




Imagenes de mielomeningocele. Ver las raices en el interior del saco meningeo y
la apariencia externa al nacimiento. La linea de puntos demarca la incision de piel
para corregir quirirgicamente el defecto. En la actualidad el diagndstico intrautero
de esta malformacion, y la consecuente interrupcion del embarazo, ha reducido
mucho el numero de intervenciones sobre este proceso.




Los teratomas sacrocoxigeos congeénitos ocurren en 1 de cada 35-40.000 nacimientos, y
predominan en las hembras (80% de los casos). La mayoria (90%) son visibles en el exterior
(ver figura abajo). Un 60% son maduros con representacion de tejidos de las tres hojas
blastodérmicas, pero hasta un 35% son malignos

Imdgenes RM en T1 y T2 de teratoma presacro
en una nina de é meses de edad, en parte
_ _ solido y en parte quistico.
Tel‘atoma SaCt‘OCOXIgeO en un n|ﬁ0 de 6 meses La masa infrqpe'vicq profruye por debqjo del
coxis. El raquis es normal




A continuacion se muestran ilustraciones sobre la
afectacion del sistema nervioso y sus cubiertas en
las cuatro facomatosis mas conocidas, es decir, la
Neurofibromatosis o enfermedad de von Recklinghausen, la
Esclerosis Tuberosa, la enfermedad de von Hippel Lindau y la
enfermedad de Sturge-Weber




bleurofibromatosis 1

Afectacion cutanea en la Neurofibromatosis
Tipo 1. Enfermedad de von Recklinghausen

.- La foto superior muestra multiples

neurofibromas cutaneos. (El pie de la figura 2-56 es
legible a pesar del corte, Freckling = pecas.)

.- Estos pacientes pueden desarrollar
astrocitomas, meningiomas y gliomas del
nervio optico

Genetic Diseases of the Nervous System

Figure 2-56.
Axillary freckling
in neurofibromatosis|
(NF1). The frecklin
shown here (same

patient as in Figure
2-54) is common in
NF1. Other charact
tics include Lisch nc
ules of the iris and ¢
tral nervous system

tumors, including as
cytomas, meningion
and optic nerve glio
The gene for NF1 i
on the long arm of
chromosome 17 and
codes for a protein

called neurofibromir
which has tumor suj
pression properties [

Figure 2-55. A closeup of a 3-cm diameter neurofibroma that is soft, vio-
laceous, and nontender (same patient as in Figure 2-54).




Neurofibromatosis Tipo 2

Estudio con RM craneal
espinal tras la inyeccion de
Contraste en paciente con
neurinomas del VII1 y del

IV par (C). Ademas presenta
un meningioma de la
convexidad con la tipica

cola dural, (flecha) e imagenes
multiples en la cola de caballo
gue corresponde a neurinomas
multiples

El rasgo mas caracteristico
de la NF 2 es el neurinoma
bilateral del VIII par (ver
diapositiva siguiente)

On a coronal post-gadolinium T1-WI with fat saturation
(Fig. C), in addition to the large right-sided acoustic neu-
roma, there is abnormal enlargement and enhancement of
the left fourth cranial nerve (arrow) secondary to a troch-
lear nerve schwannoma. A coronal post-gadolinium T1-
WI (Fig. D) reveals a large enhancing extra-axial mass
overlying the left frontal convexity, consistent with men-
ingioma. A sagittal post-gadolinium T1-WI of the lumbar
spine (Fig. E) demonstrates multiple abnormal enhanc-
ing nodules studding the surface of the cauda equina,
most consistent with multiple schwannomas.

1.0sp




Hereditary Bilateral Acoustic Neuroma (Neurofibromatosis 2)

Figure 2-57. Computed tomography (CT) scan of a 40-year-old man with neurofibromatosis 2

(NF2). The hallmark of NF2 is bilateral acoustic neuromas, as dramatically shown in this CT scan.
The tumors are schwannomas of the eighth cranial nerve and can be seen indenting the cerebellum
and compressing the brain stem. This autosomal dominant disease can also manifest with café-au-1
spots and peripheral neurofibromas, but these are less frequent than in NF1. Initially, NF1 and NF
were thought to be variants of the same disorder, but it is now clear that they are distinct diseases v
different genes. Multiple other nervous system tumors have been associated with NF2 as well as ler
opacities. The gene for NF2 lies on chromosome 22 and codes for a tumor-suppressor protein term

merlin [31]. (Courtesy of M. Mayberg, MDD, University of Washington, Seattle, WA.)
E—

Datos diferenciales de las variantes de las
Neurofibromatosis tipos1 y 2

NF1 versus NF2

Table 1.

Characteristic NF1 NF2

Incidence 1 per 3000 1 per 20,000-50,000

Location of gene Chromosome 17 Codifica Chromosome 22 Codifica merlina
Skin lesions Multiple neurofiboromina Few

Intracranial lesions Astrocytomas, ‘‘hamartomas’  Bilateral vestibular schwannomas,
other cranial nerve schwannomas,

meningiomas

Orbital findings Optic gliomas, Lisch nodules  Cataracts, optic nerve sheath
meningiomas, epiretinal
membranes

Skeletal abnormalities _ No skeletal abnormalities




Tuberous Sclerosis

Figure 2-58. Prominent facial angiofibromas (“adenoma sebaceum”) that

are typical of tuberous sclerosis. These multiple, small, raised, red papules are
actually vascular hamartomas. They are commonly mistaken for acne. Tuberot
sclerosis is an autosomal dominant disorder primarily characterized by hamar
tomas of the skin, brain, heart, kidney, and other organs. The prevalence of tk
disease is approximately one in 10,000 population, and approximately 60% of
cases seem to represent sporadic new dominant mutations. The most commoi
neurologic problems are mental retardation and seizures, which occur in appr
mately half the patients. There are several cutaneous manifestations that are
important diagnostic clues to the disease. (Courfesy of V. Sybert, MD, Childr
Hospital, Seattle, WA.)

Esclerosis tuberosa, Bourneville

Esclerosis Tuberosa o enfermedad de Bourneville. Se expresa
por la Triada de retardo mental, crisis comiciales y adenoma
sebaceo

Imagen tipica de los llamados Adenomas sebaceos en la
mejilla.

En el pie de la figura 2-58 se resumen los datos mas relevantes
sobre esta facomatosis




Figure 2-59. Typical periungual fibromas in the toes of a patient with
tuberous sclerosis. These small wartlike tumors develop under or around
finger- and toenails. (Courtesy of V. Sybert, MD, Children’s Hospital,
Seattle, WA..)




Esta nifia de 16 meses
presentaba crisis refractarias a
la medicacion.
LaRMenT1l(A) muestra
multiples nodulos
subpendimarios en el
ventriculo lateral (que captan
contraste en B, que es una
Imagen en T1 tras contraste).
Las cabezas de flecha blancas
sefalas tubers corticales, que
son hamartomas neurogliales

(C) esla TAC de un
enfermo adulto con nodulos
subependimarios
(hamartomas)

calcificados y (D) otro
ejemplo en RM T1 tras
contraste que muestra otro
de estos nodulos
obstruyendo el Foramen de
Monro




Hippel-Lindau

Tipico facoma angiomatoso retiniano en la enfermedad de von Hippel Linc_iau.
El pie de la Figura 2-67 resume los datos mas relevantes de esta facomatosis,
en la que un gen localizado en el brazo corto del cromosoma 3 codifica un gen
supresor tumoral. La penetrancia es del 90%.

Aparte de los tumores mencionados mas abajo, es de destacar la presencia de
hemangioblastomas del cerebelo (75%) y la medula (13%0)

Flgure 2-67. The raised, yellow, lumpy-appearing angiomata of the retina, cha
istic of von Hippel-Lindau (VHL) disease. w
familial cancer syndrome characterized by a variable number o s at differe
organ sites, including renal cell carcinoma, cerebellar hemangioblastoma, retinal
angiomata, and phcochmmm\toml Pancreatic tumors and cvsts of the kidneys,
pancreas, and epididymis may also occur. (Courte sy of R. Plgon MD, Children’s

Hospital, Seattle, WA.)




Este varon de 48 afios presentaba ataxia. Se practicé una RM craneal y otra espinal. La craneal mostr6 en T1 sin
contraste (A) una lesion masa hipointensa con un reguero de estructuras mas hipointensas (vasos con Void Flow)
gue se dirigen hacia ella (cabeza de flecha negra). Tras la inyeccion de contraste (B) se aprecia un nodulo captante

junto a un quiste (area hipointensa).
Diagnostico: Hemangioblastoma quistico del cerebelo multiple; ver otro nodulo solido por delante (flecha)

A

Ver RM
espinal en la
siguiente
diapositiva




Sturge-Weber

La enfermedad de
Sturge-Weber es
una facomatosis
gue incluye
angioma cutaneo
facial (territorios
de 12y 22 ramas
trigeminales
usualmente) y
leptomeningeo.
Ademas suele
cursar con retardo
mental y crisis.

La Rx de craneoy
la TAC muestran
calcificaciones en
rail (ver imagenes
CyE), ylaRM
captacion marcada
de contraste en el
area de la
angiomatosis
leptomeingea (ver
imagen C)




Craniosinostosis




A continuacion se muestran brevemente

algunos ejemplos de craneosinostosis que resultan del cierre
anormalmente precoz de una o mas suturas craneales.

Dependiendo de la sutura que se cierra el crecimiento del
craneo (que se hace a expensas del crecimiento del
encéfalo) que no crece en sentido perpendicular a la sutura
cerrada (“Ley de Virchow”) dando lugar a la deformacion
craneal que es caracteristica de cada uno de los tipos de
craniosinostosis.

Antes de ver los casos clinicos debes recordar la disposicion
de las suturas craneales y de las fontanelas en el recien
nacido

|




Esquema de las suturas y fontanelas en el recien nacido. La hidrocefalia congénita puede
“expandir” el craneo que es distensible hasta el cierre de esas suturas. Al lado esquema de
las craneosinostosis, transtorno en el que las suturas se cierran prematuramente
“atrapando” el cerebro en crecimiento

Craneo del recién nacido

Fontanela anterior Parietal Craneosinostosis

Fontanela esfenoidal S corang! e i
Acrocefalia

cierre

Sutura escamosa \

Frontal
Escama
Hendidura
(agujero)
supraorbitarja
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Agujero
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Lamina
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Apofisis piramidal
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de la sutura sagital
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Craneosinostosis

Constituyen un grupo de malformaciones muy frecuentes
del SNC en la actualidad: 0.4/1000 recién nacidos Vivos.

LLa mayoria son causadas por un cierre precoz de una o
varias suturas craneales, de etiologia desconocida.

La compresion fetal de la cabeza en el Utero tiene un
Importante papel en muchas de ellas.

Existen en la mayor parte de ellas factores genéticos,
ligados a alteraciones en los factores de crecimiento
fibroblastico, asi como diversos tipos de herencia,
especialmente en las craneosinostosis mas complejas




Craneosinostosis

Fisiopatologia y Sintomatologia:

Deformidad craneal. Atiende a la ley de Virchow: el
craneo no crece en un sentido perpendicular a la sutura
afecta, produciendose ademas abombamientos
compensatorios.  Ver diapositiva siguiente

Puede también participar el esqueleto facial:
“faciocraneoestenosis”

Hipertension intracraneal, afectacion visual e hidrocefalia
solamente en los casos de craneosinostosis multiples




Escafocefalia

Es la forma de craneosinostosis mas frecuente. Se produce por el

cierre precoz de la sutura sagital. Son caracteristicos los

abombamientos frontal y occipital, el aumento del diametro
anteroposterior del craneo y la disminucion del lateral.

El diagnostico suele hacerse por simple inspeccion craneal. El
TAC se realiza para descartar otras malformaciones.

No suele producir sintomas neurologicos ni hipertension
Intracraneal, a diferencia de las craneosinostosis multiples.

La edad ideal para el tratamiento son los tres meses de edad y
consiste en: extirpacion de la sutura sagital y osteotomias
multiples del craneo para ampliar el diametro lateral.




Escafocefalia

Sinostosis de la sutura
sagital.

A: Abombamientos

frontal y occipital.

El diametro anteroposterior
del craneo esta aumentado.

B: Cresta sagital tipica
C: Disminucion del diametro
transversal craneal

Flechas sefalan la direccion
perpendicular a la sutura
cerrada, direccion en la que
que no crece el craneo




Plagiocefalia
anterior
derecha:

Sinostosis de la
sutura coronal
derecha.

A: Retrusion frontal derecha. Abombamiento
frontal 1zqdo. Orbita derecha “en arlequin”
Desviacion eje nasal lado contrario

B : La misma imagen.
C: Campo quirurgico.

Escama frontal, barra orbitaria y huesos
nasales desmontados remodelados




Tratamiento

« Quirdrgico:
« Extirpacion de las suturas enfermas y remodelacion
quirdrgica de las zonas deformadas.

« Edad ideal: antes de los 6 -7 meses: importancia del
diagndstico precoz jiiii




Nociones de cirugia estereotaxica




La necesidad de acceder a las estructuras subcorticales del cerebro sin danar los
tejidos suprayacentes llevo a la creacion de los sistemas de cirugia estereotaxica, que
esta basada en el ensamblaje rigido e inamovible sobre el craneo de un soporte
metalico (llamado guia estereotaxica) que dispone de un arco sobre el que se apoyan
los instrumentos (agujas de biopsia, electrodos, y otros) empleados para manipular
las estructuras cerebrales.

Estos instrumentos son dirigidos a la diana elegida segun el sistema cartesiano
tridimensional de tres coordenadas X, y Yy z. Asi se puede elegir la trayectoria menos
danina para la corteza y las estructuras situadas por encima. Estos sistemas se
usan rutinariamente en el laboratorio para los estudios neurofisiologicos en animales,
y en la clinica para biopsiar lesiones profundas, aspirar quistes, implantar electrodos
de estimulacion en diferentes enfermedades (diskinesias, dolor neuropatico, etc) y
administrar radioterapia en tumores, malformaciones vasculares y otras patologias.

Para localizar las estructuras a tratar-manipular (tumor a biopsiar, nucleo subtalamico
a estimular en el Parkinson, meningioma a radiar, etc), se utilizan mapas anatomicos
estereotaxicos de referencia, o bien directamente las imagenes RM de alta definicion
(localizacion anatémica), y registro-estimulacion de las estructuras nerviosas que
presentan patrones de respuesta conocidos.

La introduccion de la neuronavegacion en los ultimos afios permite prescindir de las
guias metalicas implantadas sobre el craneo durante la operacion.




Guia de Leksell. Ver los pernos de
fijacion a la calota craneal (flechas
blancas) que la mantienen en una
relacion fija con el craneo. El arco
de soporte se apoya sobre ellay a

su vez los soportes de los
iInstrumentos (flecha amarilla) se
sustentan sobre el arco. El
Instrumento se introduce a través
de un agujero de trépano.

Figure 52.7 A standard rectangular Cartesian
coordinate system. The location of a point (red)
within the coordinate system can be denoted as
the distance along each of three dimensions (x, y
and z) from the origin of the system (O).

Diana o “target” = tumor, nucleo




Table 52.4 Common applications of stereotactic surgery

Cranial stereotactic surgery
Craniotomy/needle biopsy/therapeutic aspiration

Tumor

Transphenoidal approaches .- Biopsia de lesiones

Insular lesions .- Aspiracion de quistes, abscesos

Lesions in deep/eloguent areas .- Fenestracion del suelo del 3er ventriculo
Vascular malformation - Implantacién de catéteres o de

Benign lesions (e.g. colloid cyst)

Infectious lesion

Third ventriculostomy

Endoscopically assisted surgery

Brachytherapy

Catheter placement
—functional neurosurgery,

Lesions and deep-brain stimulation

semillas radioterapicas
.- Administracion de radioterapia “guiada”

.- Lesiéon de nucleos basales, cortex o

Movement disorders capsula interna para dolor, diskinesias
Pallidum), thalamus, subthalamic nucleus 0 neurosis intratables medicamente

Pain .- Implantacion de electrodos para
Periaqueductal grey, periventricular grey, medial lemniscus, sensory | estimulacién crénica en diskinesias,
lcielsof e tiglamits neurosis, o dolor neuropatico

Psychiatric disorders
Cingulate gyrus
Anterior internal capsule

FAEBIelo Y S i S .- Lesion-estimulacion de diferentes estructuras
Depth electrode placement for monitoring

Amygdalo-hippocampectomy en,e! tratamiento de la epilepsia intratable
Cortical resections médicamente

Subthalamic nucleus or anterior thalamic stimulation




* Algunas diskinesias (e.g. parkinson, temblor esencial,
otras) se pueden tratar con estimulacion electrica
cronica de nucleos de la base (nucleo subtalamico), con
un electrodo de platino conectado a una pila emplazada
a nivel infreclavicular.

« Para localizar la estructura diana se recurre a mapas
anatdomicos estereotaxicos, y ello se anade el
refinamiento localizador que permite la estimulacion
Intraoperatoria de las estructuras diana, junto con el
registro de la actividad espontanea de las mismas; estos
tienen unos patrones caracteristicos que permiten
reconocerlas (ver a continuacion)




Figure 52.29 (A) Microelectrode recording amplifiers, recorders, and displays in a full rack configuration. (B) Compact laptop-based microelectrode

recording system sitting atop a microstimulator unit (green arrow).
Equipos de registro y estimulacion de estructuras cortico-subcorticales empleados en la cirugia estereotaxica. La

actividad espontanea de los sistemas neuronales se puede registrar, y estas pueden estimularse con finos

microelcetriodos

Figure 52.30 Microelectrode recording trace demonstrating the firing Figure 52.31 Microelectrode recording trace beginning in the relatively
characteristics of a single subthalamic nucleus cell. acellular zona incerta. Note the larger background noise indicated by the
thicker baseline upon entry into the more cellular subthalamic nucleus.




|
; u
l l é ! 2 it oo b l; : A 1 g } TR T T )‘..-.ui:v-p- .'Hv:u b -A:v-u:--!u,-L.m -.—.-»,;-'L,wuu- .u..}ué'i-:»tm};-.—.a:u',-.'.
Thal l")‘ﬁ";*’“}?.?ﬁ“-’#%‘,‘:'s!."#r&‘?'j}"'ﬁ‘r‘\ i, Vs ;‘;59’73 h':ﬁ'?r'i53';‘1{1;',"43;{‘-‘-'!‘;'..{'::‘,’{ 1‘5,{-:3‘:"5:;'."v'?.'r-'\.’n‘:i.‘-".’v'r;' (e 3” .:','(T.‘.-q W .‘<t§'~/?f"7‘\'i.‘-‘.'.]'7:"'.:‘-‘5;'-'-: .f-'i-m'-v"l.'fv‘—:-‘.:-:,;:‘»:-'--’,':’f>-= pl
o AT ' { d 1 1
SPETT
Il | i . i L)
21 A AN AN NN N A N N AN AN o ,"t‘r‘~‘-**-‘-'~*‘»‘f'-~’ii'f.‘lE‘f\"‘*,q'\"""“"'"""\ YN "“tﬁ-‘:"i"“}‘l‘k"'
a GO ‘ 9
P A R
i 4ne i1
ﬂ P ! | '

l A b2 I; lf'
: WHRE e LR RIR N Y AN [V RATYIN O35 PR N AT
STN x!f»’r'ﬁ"‘*‘%"‘;"'f AR A W ey f"z.""g”’"'ﬁ-'“‘*';’1""';;'3'-‘? i TR R s ST O TR e
N ! : l '}! \1 , | i 9 4
1 T 1 /7 1 ;f “ 1 L l : Sl

SN

=X

}»”“ﬂ l, lM'“l H‘ ";‘MJ w%w}m ““i!f!\{['” Hmlg Hﬂdu“! Ul‘ il i,lml Ly I, H,m&“ I}j““li by

ik ;% ?Vﬁmini 10k (et

Figure 52.37 Firing pattern of various subcortical
regions encountered in a typical microelectrode
recording track during STN surgery (Thal,
thalamus; ZI, zona incerta; STN, subthalamic
nucleus; SNR, substantia nigra pars reticulata).




. Detalle del electrodo cuadripolar S
implantable para estimulacion crénica &' = .
y de un microlectrodo para registroy
estimulacion intraoperatorios
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Figure 52.38 Cylindrical contact of quadripolar macroelectrode (blue
arrow) with a 1.27-mm diameter compared with the ultra-fine

microelectrode tip (red arrow).




Esquemas de un doble
implante de electrodo a
nivel del nucleo subtalamico
en un enfermo de Parkinson
para estimulacion cronica

Ver la pila que libera el
estimulo electrico situada

a nivel subcutaneo
infraclavicular y los electrodos
intracraneales

A la derecha: representacion
de los electrodos en el nucleo
subtalamico

Figure 52.41 Drawing depicting bilateral deep-brain-stimulator implants,
including the pulse generators inserted in the infraclavicular region
(courtesy Medtronic, Minneapolis, MN).

Figure 52.39 Annotated axial (A), coronal (B), and sagittal (C) Morel'?’
atlas sections with a superimposed quadripolar lead within the
subthalamic nucleus.




Estimulaciéon con
electrodo-manta
del cortex rolandico en
un paciente

con dolor central
Intratable medicamente

Figure 52.44 Quadripolar paddle electrode (blue arrows showing the
electrical contacts) sutured to the outer layer of the dura overlying the

Figure 52.42 Pre-operative functional MRI obtained using a bilateral
thumb movement task. Note the precentral gyrus is highlighted in red by

an increase in the blood oxygen level-dependent (BOLD) signal durin
motor cortex. v - 4

the motor task.

Figure 52.43 Electroencephalographic (EEG) and

TRC electromyographic (EMG) tracings obtained during
| i transdural stimulation of the facial motor cortex
L i ' QW‘/‘/\ 2030?/15 fre1@ using a bipolar stimulator. Note the EEG artifact
{ﬂ i) L during the 2.5 s of stimulation (upper traces), as
il well as the delayed onset of EMG activity within
2 -q/\/\/r\\//\ L B %i AN\ zog%?/rzsmf;es the orbicularis oris muscle approximately 1500 ms
Al after the start of stimulation.
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RADIOCIRUGIA. La administracion de rayos gamma (Gamma Unit o X-Knife =
fuente estatica de radiacion) o electrones (Acelerador lineal = fuente movil de
radiacion) concentrada sobre el nidus permite ocluir las malformaciones sin
radiar en exceso el tejido nervioso circundante (radiocirugia o radioterapia
estereotaxica). La oclusion tarda entre 1 y 2 ailos en producirse y entre tanto el
paciente sigue expuesto al riesgo de sangrado

CENTRAL BODY

BEAM SOURCES COLLIMATOR HELMET
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Sistema de Radiocirugia (radioterapia estereotaxica
= laradiacion se dirige y concentra sobre ladiana
(tumor, malformacion vascular, otros) siguiendo la
técnica estereotaxica

Las fuentes de radiacion pueden ser moviles
(acelerador lineal) que se mueve en arcos multiples
alrededor de la diana), o fijas (gamma Unit).

En el primer caso se administran fotones, y en el
segundo radiacion gamma con una bomba de
cobalto

Arriba se presenta un plan de tratamiento con las
lineas isodosis de radiacion calculadas por el
radioterapeutay el radiofisico



FIN




Sistema de neuronavegacion

Las imagenes de resonancia en
los planos axial, coronal y sagital
se obtienen de manera

habitual y durante la operacion
quirdrgica un programa permite
referirlas a los instrumentos que

maneja el cirujano.




Chiari Il con hernia [ ¥
“en cascada” del '
cerebelo, bulboy
4° ventriculo
(elongado) hacia
el compartimento
raquideo.

La verticalizacion
del tentorio, el
“towering” del
cerebeloy el
descenso torcular
son caracteristicos

M = masa
iIntermedia grande;
m= dorso del
mesencefalo en
pico = “tectal
beaking”.

Cuerpo calloso
hipoplasico.

Cerebellar
herniation

Las flechas

blancas sefialan el Chiari |11

limite del agujero

magno (linea de
ulbo s

Tentorium

Torcula

puntos) y la
cabeza de flecha
grande el nivel del
arco de C1.

Vermis

coroideo

Scar tissue

Choroid plexus




Este nifio de 5 afnos presentaba una historia de cefaleas occipitales que aumentaban con
el llanto y el ejercicio. La RM en T1 (A) muestra el descenso de las amigdalas cerebelosas
por debajo del nivel del foramen magno y la ausencia de LCR en la cisterna magna, que

no esta patente

La etiologia y la verdadera incidencia de la
malformacion de Chiari son desconocidas.
Parece ser debida a un transtorno displasico
de la fosa posterior que no se desarrolla lo
suficiente como para dar cabida al cerebelo y
el resto de las estructuras nerviosas. El
descenso amigdalar de > 5 mm por debajo
del foramen magno se considera limite para
definirla. Se asocia a siringomielia (quiste
intramedualr) en el 20-40% de los casos, y a
transtornos osteoarticulares congénitos de la
charnela cervical.

Los pacientes estan habitualmente
asintomaticos hasta la adolescencia o la edad
adulta. Los sintomas son cefaleas que
aumentan con el incremento de la presion
venosa central secundario a tos, maniobras de
Valsalva y la flexion ventral, inestabilidad y
desequilibrio en la marcha. En algunos hay
disfuncion de la deglucion o disfonia y
afectacion de otros nervios craneales

|

Malformacion Chiari |




4
@ <:,
|

Scaphocephaly

3

Trigonocephaly

N

Brachyophaly

=
!

Y
Plagiocephaly
N

Coronal Lambdoid

:>@

Figure 11.1 Restriction of growth at particular
sutures will lead to growth perpendicular to the
involved suture. In the case of sagittal synostosis,
the head will become elongated (scaphocephaly),
whereas coronal involvement in turn produces a
flattened supraorbital region with compensatory
overgrowth over the contralateral frontal region
(frontal plagiocephaly). Closure of the metopic
suture may produce varying degrees of
trigonocephaly with growth now directed in a
biparietal direction. Lambdoid craniosynostosis in
turn will produce occipital plagiocephaly similar to
coronal disease.




Trigonocefalia

A, By C: Trigonocefalia.

Sinostosis de la sutura metopica.
“Craneo en quilla™, con cresta
frontal prominente, restrusion
frontal lateral e hipotelorismo
(disminucion distancia
Interorbitaria)

Tratamiento: Remodelacion
fronto-orbitaria completa.

D: Postoperatorio inmediato:
las deformidades han desaparecido.




