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PALABRAS CLAVE Resumen Dentro del equipo de atencion primaria las enfermedades raras, por sus caracte-
Malformacion de risticas epidemiologicas y en ocasiones por la inespecificidad de los sintomas, suponen una
Arnold Chiari; dificultad en la asistencia diaria. Presentamos un caso de malformacion de Arnold-Chiari en
Siringomielia; un paciente varén joven con sintomas insidiosos iniciales (cervicalgia y cefaleas suboccipital)
Enfermedad rara que consulta ante la aparicion de nueva sintomatologia (parestesias, debilidad muscular y dolor

cervicobraquial y lumbar irradiado y cefaleas tras esfuerzos moderados).
© 2011 Elsevier Espana, S.L. y SEMERGEN. Todos los derechos reservados.
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Abstract Rare diseases, due to their epidemiological characteristics, and sometimes to the
non-specific symptoms, are difficult to diagnose routinely at Primary Care Level. A case is pre-
sented of Arnold Chiari malformation in a young male patient with early insidious presentation
(neck pain and sub-occipital headaches) consulting due to the emergence of new symptoms
(paresthesias, muscular weakness, cervicobrachial and radiating lumbar pain, and headaches
after mild exertion).

© 2011 Elsevier Espana, S.L. and SEMERGEN. All rights reserved.

Introduccion prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes.
Pese a este nivel de prevalencia, el conjunto de ER afecta
Seglin la UE se definen enfermedades raras (ER) como aque- aproximadamente al 5% de los ciudadanos de los paises des-

llas con peligro de muerte o invalidez crénica con una arrollados, siendo su la rareza y la inespecificidad clinica un
handicap para su diagndstico precoz'.

Dentro de las ER, las malformaciones de la union cra-
neocervical son numerosas, destacando por su incidencia
y su posibilidad de gravedad la malformacion de Arnold-
Chiari que consiste en una alteracion anatomica de la base
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Tabla 1 Clasificacion de la malformacion de Arnold-Chiari

Clasificacion de la malformacion de Arnold Chiari
Tipo O

Alteracion de la hidrodinamica del liquido
cefalorraquideo (LCR) a nivel del foramen
magnum. Los pacientes tienen siringomielia
con minimos datos de herniacion amigdalar o
sin ellos.

Herniacion caudal de las amigdalas cerebelosas
mayor de 5mm por debajo del foramen
magnum. Caracteristicamente esta asociado a
hidrosiringomielia. No suele acompanarse de
descenso del tronco del encéfalo o del cuarto
ventriculo ni de hidrocefalia.

Herniacion caudal a través del foramen
magnum del vermis cerebeloso, tronco del
encéfalo y cuarto ventriculo. Se asocia con
mielomeningocele e hidrocefalia, y de forma
menos frecuente, con hidrosiringomielia.

Se pueden observar otros tipos de alteraciones
intracraneales (hipoplasia del tentorio,
craniolacunia, anomalias del conducto de
Silvio).

Consiste en un encefalocele occipital con
parte de las anomalias intracraneales
asociadas al Chiari Il.

Aplasia o hipoplasia del cerebelo asociada con
aplasia de la tienda del cerebelo.

Tipo 1

Tipo 2

Tipo 3

Tipo 4

Tomada de Malformaciones de la union craneo-cervical (Chiari
tipo | y siringomielia). Documento de consenso.

del craneo, en la que se produce herniacion del cerebelo
y del tronco del encéfalo a través del foramen magnum
hasta el canal cervical, que puede asociarse a siringomie-
lia e hidrocefalia (tabla 1). Los sintomas suelen presentarse
en la adolescencia y la edad adulta, siendo estos de
inicio insidioso y curso progresivo, aunque puede pre-
sentarse de forma brusca tras hiperextension del cuello,
maniobra de Valsalva o pequefios traumatismos?. Existe
gran variabilidad clinica entre las personas afectadas (asin-
tomaticas, manifestaciones clinicas inespecificas o signos
neurologicos graves) produciéndose la sintomatologia por
alteracion sobre la dinamica del liquido cefalorraquideo
(cefaleas suboccipitales, cervicalgias, vértigos, etc.) y/o
por compresion de la médula o bulbo raquideo (debilidad
y espasticidad, pérdida de sensibilidad en miembros supe-
riores e inferiores etc.)?, aunque destacan manifestaciones
iniciales en la bibliografia como vértigo*, apnea del suefio®,
deterioro neuroldgico®, neuralgia del trigémo’ o muerte
sibita®?, entre otros.

Dada la heterogeneidad en las caracteristicas de presen-
tacion, el diagnostico en la consulta de atencion primaria
puede verse dificultado por varias razones: por el contacto
tardio del paciente dada la inespecificidad del cuadro, la
dificultad del profesional en estas circunstancias al igual
que para solicitar pruebas complementarias que permitan
delimitar la enfermedad. En este caso, la resonancia mag-
nética (RM) permite establecer el diagnostico, posibilitando
incluso el diagnodstico precoz, previo incluso a la aparicion
de la sintomatologia®.

Caso clinico

En nuestro caso nos encontramos con un varon de 35 afos,
sin antecedentes médicos de interés. Consulta por cervical-
gia de anos de evolucion sin antecedentes traumaticos, que
se irradia a hombros y se ha autotratado ocasionalmente con
analgésicos (metamizol) y antiinflamatorios (ibuprofeno), y
que en los Ultimos meses se ha agravado con la presentacion
de cuadro de parestesias en manos y piernas, debilidad mus-
cular y dolor cervicobraquial y lumbar irradiado. El paciente
relaciona el cuadro con las caracteristicas posturales labo-
rales (trabajo sedentario en oficina). Aunque su actividad
fisica es moderada, el paciente refiere aumento del dolor
tras realizacion de pequeios esfuerzos fisicos, apareciendo
ademas cefalea suboccipital y retroorbital. Exploracion
fisica normal, examen neurologico normal: balance motor
5/5, sensibilidad conservada, reflejos osteotendinosos y pul-
sos periféricos conservados, simétricos y bilaterales. Ante
la sospecha de radiculopatia por hernia de disco se rea-
liza estudio radiologico (fig. 1) y es enviado a neurologia,
que solicita RM cervical y lumbar (fig. 2), en la que se
destaca «a nivel cervical rectificacion con pérdida de la
lordosis fisiologica, descenso de amigdalas cerebelosas y
cavidad hidrosiringomiélica de 2,8cm de eje cranocaudal
a la altura de C;, en relacion con malformacion de Chiari
tipo 1. Discos normohidratados sin focalizaciones herniarias,
manteniéndose didametros del canal cervical dentro de la
normalidad y médula sin otras alteraciones». Dado el resul-
tado se inicia tratamiento con gabapentina y amitriptilina
para completar el tratamiento del dolor y es derivado para
valoracion por neurocirugia, presentando el paciente en el
periodo de espera la aparicion de pérdida de sensibilidad
para la temperatura en miembros superiores (hipoestesia
disociada) y referir la esposa la presencia de apneas durante
el sueno. Dada la progresion del cuadro, se remite de forma
preferente al hospital de referencia donde se confirma el
diagnostico de herniacion amigdalar a través de foramen
magnum compatible con malformacion de Arnold-Chiari y
signos de siringomielia cervical y escoliosis, siendo inter-
venido mediante descompresion suboccipital y duroplastia
occipitocervical. A los 6 meses de la intervencion el paciente
refiere una mejoria de las cefaleas y cervicalgia, aunque
persiste la pérdida de sensibilidad distal.

Discusion

Tal como indica el Documento de Consenso?®, pese a que el
diagnéstico de la malformacion de Arnold-Chiari se realiza
mediante RM, es necesario por parte del médico de atencion
primaria detectar precozmente los signos de alarma con el
fin de realizar una derivaciéon precoz, por lo que ante un
cuadro en el que aparece afectacion neurologica insidiosa
(cefalea en zona occipital, falta de equilibrio, vértigo, dolor
en cervicales y disociacion termoalgésica) ha de tenerse en
cuenta el diagnostico diferencial de enfermedad de Arnold-
Chiari. Una vez realizado el diagnostico, el conocimiento
de la historia clinica de la enfermedad debe facilitar la
individualizacion de la atencion de la persona afectada y de
la familia, siendo el objetivo mejorar la sintomatologia del
paciente y evitar la progresion de la enfermedad'', ade-
cuando no solo el tratamiento farmacologico y rehabilitador,
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Figura 1

Radiografias zona lumbosacra (A) y cervical (B).

Figura 2

sino actuando el médico de atencion primaria como coordi-
nador del equipo de salud. Al mismo tiempo, el profesional
debe proporcionar una informacion basica y adecuada al
paciente, implicandose en este sentido en la educacion de
la persona y de sus familias, tanto en aspectos terapéuticos
como sociales, con el fin de mejorar sus vidas.

Responsabilidades éticas

Proteccién de personas y animales. Los autores declaran
que para esta investigacion no se han realizado experimen-
tos en seres humanos ni en animales.

Confidencialidad de los datos. Los autores declaran que en
este articulo no aparecen datos de pacientes.

Cortes de RM en los que se aprecia cavidad siringomiélica (A) y descenso de amigdalas cerebelosas (B).

Derecho a la privacidad y consentimiento informado. Los
autores declaran que en este articulo no aparecen datos de
pacientes.
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