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PALABRAS CLAVE
Variante de Dandy
Walker;

Hipoplasia de vermis
aislada;

Complejo Dandy
Walker;

Hipoplasia cerebelosa
parcial

Resumen

Introduccidn: La variante de Dandy Walker se define como una hipoplasia variable del vermis
cerebeloso, con o sin aumento de la fosa posterior y sin elevacion del tentorio.

Objetivo: Describir el caso de una enfermedad poco frecuente y hacer énfasis en la necesidad de
precisar la etiologia de malformaciones prenatales en nifios que son clasificados errobneamente
como paralisis cerebral secundaria a asfixia, asi como su manejo multidisciplinario.

Caso clinico: Paciente varon, de 8 afios de edad, con antecedentes de paralisis cerebral infantil,
epilepsiay retraso del desarrollo, que fue ingresado por historia de convulsiones tonico-clonicas.
Durante su hospitalizacion presentd multiples episodios convulsivos, controlados con anticon-
vulsivantes. Se realiz6 tomografia computarizada, observandose comunicacion entre la cisterna
magna y el cuarto ventriculo; este ultimo aumentado de tamafno. Ademas, el vermis del cere-
belo presentaba hipoplasia parcial, siendo estos hallazgos compatibles con una variante del
sindrome Dandy Walker.

Conclusion: La variante de Dandy Walker puede ser sintomatica o asintomatica, y las imagenes
encontradas no necesariamente se relacionan con las alteraciones del desarrollo, debido a los
multiples sindromes y alteraciones cromosomicas vinculadas a este cuadro. La presentacion cli-
nica y el pronostico dependen de las alteraciones presentes. Por ello, es importante un manejo
multidisciplinario considerando que el tratamiento depende de los sintomas presentados.
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Dandy-Walker variant: Case report

Abstract

Introduction: Dandy Walker variant is defined by a variable hypoplasia of the cerebellar vermix
with or without posterior fossa increase and without tentorium elevation.

Objective: describe the case of a rare disease and emphasise the need to clarify the aetiology
of prenatal malformations, as well as its multidisciplinary management.

Case report: A male patient, 8 years of age, with a history of Infantile Cerebral Palsy and
epilepsy, who was admitted with a history of tonic-clonic seizures. He was admitted due to
psycho-motor developmental delay. During his hospitalisation, he had multiple seizure episodes,
controlled with anticonvulsants. A computerized tomography was performed, in which commu-
nication was observed between the cisterna magna and fourth ventricle (the latter increased
in size). In addition, the cerebellar vermix showed a partial hypoplasia. All these findings were
compatible with a variant of the Dandy Walker syndrome.

Conclusion: Dandy Walker variant may be asymptomatic and the images found may not indicate
them as the cause of developmental disorders, due to its association with multiple syndromes
and chromosomal abnormalities. Clinical presentation and prognosis depends on the related
disorders, and a multidisciplinary approach is important, because the treatment depends on
the symptoms presented.

©2016 Sociedad Chilena de Pediatria. Published by Elsevier Espaiia, S.L.U. This is an open access
article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).

Introduccion

El complejo Dandy Walker tiene una prevalencia de uno por
cada 35.000 nacidos vivos en Estados Unidos, y se refiere aun
conjunto de anomalias del sistema nervioso central (SNC),
mas especificamente de la fosa posterior constituida por
3 cuadros imagenoldgicos'-?: 1) malformacion de Dandy Wal-
ker; 2) variante de Dandy Walker; y 3) mega cisterna magna.
La variante de Dandy Walker se define como una hipopla-
sia variable del vermis cerebeloso con o sin aumento de la
fosa posterior, y sin elevacion del tentorio. Algunos autores
recomiendan usar el término hipoplasia aislada del vermis
cerebeloso en lugar de variante de Dandy Walker?.

Las anomalias cromosomicas se asocian entre el 17,6%
y el 54%?, siendo la variante Dandy Walker parte de mas
de 50 sindromes genéticos, altamente relacionados con
alteraciones en el cariotipo®. El porcentaje de anomalias
cromosomicas se incrementa mucho en los casos diagnos-
ticados de forma temprana, por lo que es de especial
importancia la genealogia familiar de al menos 3 genera-
ciones, con particular atencién en casos de retardo mental,
retraso en el desarrollo, malformaciones congénitas, abor-
tos, mortinatos y muerte infantil que oriente a un modo de
herencia y permita evaluar enfermedades con expresividad
variable*°.

Las malformaciones asociadas del SNC o fuera de él
se presentan entre el 50% y el 70% de los casos. Las
mas frecuentes son las del SNC, y se pueden correspon-
der a: ventriculomegalia, encefalocele, holoprosencefalia,
microcefalia, malformaciones de las circunvoluciones
cerebrales’* y defectos de la linea media, como agenesia del
cuerpo calloso® (malformacidn reportada en una de 19.000
autopsias)®. De las anormalidades sistémicas la polidactilia
y los defectos cardiacos son los mas comunes’.

El cuadro clinico es inespecifico, y depende de las alte-
raciones cerebrales. Las manifestaciones clinicas pueden
corresponder a lentitud del desarrollo psicomotor, aumento
progresivo del perimetro cefalico y fontanela tensa en caso
de lactantes cuando existe aumento de presion intracra-
neal. El tamano del vermis influye tanto en el desarrollo
neuroldgico como en el de la inteligencia. En preescolares
y adolescentes se reporta una frecuencia de déficit en la
inteligencia del 40-70%:. Puede existir signos de disfuncion
cerebelosa?, retraso en el desarrollo motor, en la expresion
verbal, hipotonia en la musculatura axial?, vomitos, irrita-
bilidad, cefalea, convulsiones y papiledema’.

Las técnicas diagnosticas por imagen incluyen: ultra-
sonido, resonancia magnética (RM) y tomografia compu-
tarizada (TC). La evaluacion inicial debe hacerse con
ultrasonido, que es el método de eleccion para el diagnos-
tico prenatal, siendo posible via transvaginal un diagndstico
a partir de la semana 18 de gestacion®. En la actualidad la
RM es considerada la herramienta diagnostica mas precisa
para el diagnéstico de Dandy Walker y sus variantes®.

El tratamiento consiste en tratar los problemas
asociados®. El prondstico es variable y depende de las mal-
formaciones relacionadas. Se ha descrito supervivencia del
15% de los pacientes que fueron diagnosticados en el emba-
razo y con sintomas en edad temprana“. El sindrome de
Dandy Walker como anormalidad aislada tiene alta posi-
bilidad de supervivencia, y hay reportes de personas que
han tenido este diagnostico durante toda su vida sin nin-
gln sintoma®. Mientras mas temprano se inician de sintomas
mayor es la mortalidad. El género, la raza y el ingreso mone-
tario no son predictores significativos en la mortalidad’.

El objetivo de este articulo es describir el caso de una
enfermedad poco frecuente en los pacientes pediatricos
y, a la vez, hacer énfasis en la necesidad de investigar y
precisar la etiologia de malformaciones prenatales en nifios
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que son clasificados erroneamente como paralisis cerebral
secundaria a asfixia, asi como su manejo multidisciplinario.

Caso clinico

Paciente vardn, de 8 afnos de edad, con los diagnosticos de
paralisis cerebral infantil y epilepsia secundaria a asfixia
neonatal. Se ingresd con historia de episodios convulsivos
tonico clonicos en 3 ocasiones acompanados de sialorrea,
version ocular y relajacion de esfinter vesical. El paciente
habia sido ingresado previamente por un cuadro similar,
donde se indico tratamiento con acido valproico y fenitoina,
con los cuales, segln su madre, hubo mejoria clinica. Las
crisis convulsivas comenzaron a los 7 meses de edad.

En sus antecedentes personales destacaba un soplo car-
diaco detectado al nacimiento, evaluado por un cardiélogo
pediatra, quien descarto la presencia de cardiopatia.

La madre no relataba antecedentes familiares de retraso
mental o epilepsia. Tenia historia de un aborto, un odbito,
un hijo muerto el cual falleci6 al nacer por asfixia y un hijo
vivo (el caso clinico) y embarazo actual. Cada embarazo de
diferente padre.

Al examen fisico de ingreso destacaba un paciente seve-
ramente desnutrido con peso de 15kg (menor al percentil
3 peso para la edad, segun tablas del Center for Disease
Control and Prevention [CDC]), talla 106 cm (menor al per-
centil 3 talla para la edad, tablas CDC) y con indice de masa
corporal 13,349 (menor al percentil 3, tablas CDC). Buen
estado general, frecuencia cardiaca 125 latidos por minuto,
frecuencia respiratoria de 19 respiraciones por minuto y
temperatura de 37 grados centigrados, presentando retraso
del desarrollo motor y retraso del habla. Intentaba comu-
nicacion con gestos, expresion facial y sefalando, no
caminaba, ni se alimentaba solo, no presentaba atrofia
muscular ni paralisis de los nervios faciales.

Durante su primer dia de hospitalizacion presentd
4 episodios convulsivos ténico-clonicos, con relajacion de
esfinteres que fueron controlados con la administracion
de diazepam. Luego se realiz6 impregnacion con fenitoina y
se continud con un plan de vigilancia para realizar estudios.
El segundo y tercer dia el paciente continué presentando
crisis. Se realizaron niveles plasmaticos de fenitoina y acido
valproico que reportaron 16,8 pg/dl (valor de referencia 10-
20pg/dl) y <10g/dl (valor de referencia 50-100 ug/dl)
respectivamente y se ajusto la dosis de acido valproico.

Durante el cuarto dia permanecio6 estable, sin presentar
nuevos episodios convulsivos, por lo que tras vigilancia por
24h adicionales fue dado de alta con indicacion de segui-
miento y control por neurologia pediatrica.

En el control neuroldgico se realizo TC, donde se cons-
tat6 ausencia de septum pellucidum y comunicacién entre
la cisterna magna y el cuarto ventriculo, este Ultimo aumen-
tado de tamaiio (figs. 1y 2). Se visualizo, ademas, un vermis
cerebeloso con hipoplasia parcial y una agenesia del cuerpo
calloso (fig. 3), hallazgos compatibles con una variante del
sindrome de Dandy Walker, lo que permitio el diagnostico.

El paciente continud con su tratamiento anticonvulsi-
vante y evaluacion por neurologia pediatrica. A los 6 meses
de seguimiento no volvid a presentar crisis convulsivas;
también continué en manejo por un nutricionista y un gas-
troenterdlogo pediatra para mejorar su estado nutricional.

Figura 1 Corte coronal de tomografia que muestra ausencia
del septum pellucidum (A).

Figura 2 Corte axial de tomografia que muestra separacion
de los hemisferios cerebelosos por comunicacion entre la fosa
posterior (A) y el cuarto ventriculo aumentado de tamafo (B).

Discusién

La literatura reporta una incidencia de variante de Dandy
Walker de uno en 25 a 35.000 recién nacidos vivos, con
predominio en mujeres sobre hombres (en relacion 3:1),
con una mortalidad general, independiente de la sintoma-
tologia o de la edad al diagnostico, aproximada del 5% al
20%%'°. En ocasiones puede haber subdiagndstico; esto se
debe a que se adjudica la etiologia de las dificultades neu-
rologicas erréneamente a asfixia neonatal, como en el caso
presentado, y en realidad se trata de una malformacion pre-
natal que puede ser de diversas etiologias y que requiere que
se investigue la causa genética.
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Figura 3  Corte sagital de tomografia que muestra agenesia
del cuerpo calloso (A), fosa posterior normal (B), comunica-
cion con el cuarto ventriculo levemente aumentado de tamafo
(C), vermis cerebeloso que muestra hipoplasia parcial (D), sin
elevacion del tentorio (E).

La mayoria de los afectados presenta sintomas durante
el primer ano de vida, los que se pueden manifestar con
retraso en el desarrollo psicomotor, dificultades visuales y
auditivas, hipotonia, anomalias en la respiracion, espastici-
dad y convulsiones, mientras que otros pueden no presentar
manifestaciones clinicas. Se han detectado de manera inci-
dental personas asintomaticas en la edad adulta, en estudio
por motivos ajenos al sindrome'"'?. En nuestro paciente la
clinica concuerda con la literatura consultada, que refiere
que aproximadamente el 90% presenta sintomas en el primer
afo de vida'3.

La etiologia de la variante de Dandy Walker aln no esta
claramente definida y se ha sugerido predisposicion gené-
tica. Ha sido identificada en multiples sindromes y anomalias
cromosomicas’, generalmente asociada a las trisomias 13,
18y 21, 3q, 6p, tetrasomia 9p, delecion 13q, asi como trans-
locaciones cromosomicas'#, procesos infecciosos prenatales
como TORCH y exposicion a ciertos agentes quimicos como
alcohol y warfarina®'". Por esta razon, la sola presencia de
malformaciones en estudios de imagen no puede ser relacio-
nada como la Unica causa de alteraciones neurologicas en el
paciente.

Se ha estimado que el 40% de los casos de retraso en el
desarrollo son de causa genética®. En este caso los antece-
dentes gineco-obstétricos de la madre son interesantes, ya
que relatan un aborto, un o6bito y un hijo fallecido al nacer
por asfixia neonatal, previos al nacimiento del paciente. No
existen antecedentes familiares de retardo mental por parte
materna, aunque se desconocen los antecedentes paternos.
Esta situacion podria estar relacionada con algun patrén de
herencia.

La presentacion clinica coincide con estudios que repor-
tan que estos pacientes presentan convulsiones, dificultades
visuales y auditivas, anomalias sistémicas, principalmente
cardioldgicas y otras anomalias del SNC, asociadas con pobre
desarrollo intelectual’. Nuestro paciente presenté un soplo
cardiaco neonatal, pero se descarto6 cardiopatia.

Los estudios de imagen realizados nos confirman el diag-
nostico. La RM es el método de eleccion'?; sin embargo,
estos estudios no estan al alcance de la mayoria de los
centros'®. El estudio mediante TC previa introduccidon de
contraste hidrosoluble es muy Util para determinar los com-
partimentos de las lesiones quisticas’>.

Variante Dandy Walker es un término que se ha utili-
zado para referirse a hipoplasia de vermis cerebeloso y un
agrandamiento de la cisterna magna, sin aumento de la fosa
posterior’. El cuarto ventriculo también estd aumentado de
tamano y hay comunicacion libre entre este y la cisterna
de la base, ademas de dilatacion del foramen de
Magendie'> "4,

El tamano disminuido de los hemisferios cerebelosos esta
asociado a bajo intelecto’. El cerebelo es conocido por su rol
en las funciones motoras y de coordinacion, pero se ha rela-
cionado también con aspectos del humor y la cognicion'.

También es importante identificar anomalias supratento-
riales asociadas, ya que el prondstico de estos pacientes es
mucho mejor en la ausencia de estas’. Es frecuente encon-
trar defectos de linea media asociados a disgenesia del
cuerpo calloso en un 20% a 25% de los casos reportados.

Otro hallazgo en nuestro paciente fue la ausencia de sep-
tum pellucidum?; se puede observar elevacion de la tércula
y el tentorio, pero estas alteraciones son consecuencia de la
malformacion principalmente encontradas en Dandy Walker
y no en su variante®. Al examen microscdpico de mues-
tras de autopsia se han detectado alteraciones morfoldgicas
importantes en neuronas y dendritas como gliosis, pobre
arborizacién de dendritas y reduccion del tamafio celular'.

El tratamiento se dirige a los sintomas, vy si el paciente
no los presenta no se indica tratamiento. La aparicion de
sintomas en la edad adulta es extremadamente rara, pero
pueden presentarse espontaneamente o tras un trauma-
tismo craneal'®.

Es importante el abordaje integral de estos pacientes,
dependiendo de las alteraciones asociadas que presen-
ten, como derivacién del ventriculo peritoneal en caso de
hipertensiéon endocraneal'®. Cuando se asocia a psicosis se
indica tratamiento con antipsicoticos''. Resulta importante
su manejo en un programa de rehabilitacién con terapia
de leguaje y ejercicios de psicomotricidad en los pacien-
tes con alteraciones en el desarrollo motor y del habla®'?.
En nuestro paciente persistieron las crisis convulsivas a
pesar de estar con anticonvulsivantes, pero al corregir las
dosis de acido valproico se estabilizo su epilepsia. Es impor-
tante disponer de un equipo multidisciplinario para su
estudio y manejo’. El pronédstico depende en gran medida
de malformaciones asociadas.

La interrupcién precoz del embarazo, cuando existe un
diagnostico certero, es una opcion en algunos paises’’.

Conclusion

La variante de Dandy Walker es la presencia de disgenesia
o agenesia del vermis cerebeloso, dilatacion del cuarto
ventriculo y aumento del tamafo de la cisterna magna sin
aumento de tamano de la fosa posterior.

Es conveniente contar con examenes de imagen cere-
bral en nifios con significativos trastornos de su desarrollo
psicomotor, incluso cuando tiene antecedentes de asfixia
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al nacer, aunque las imagenes encontradas no siempre se
pueden sefalar como causa del alteraciones del desarrollo,
debido a su relacion con mdltiples sindromes y alteraciones
cromosomicas.

La presentacion clinica y el pronéstico dependen de las
alteraciones relacionadas dentro y fuera del sistema ner-
vioso central. El tamano del cerebelo se suele asociar con el
desarrollo intelectual, por lo que a mayor disgenesia menor
es el desarrollo intelectual.
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