CASOS QUE ENSENAN

DISRAFISMO OCULTO
OCCULT DYSRAPHISM

“Un domingo, a las seis de la tarde, Amaranta Ursula

sintio los apremios del parto......

hasta que sus gritos fueron acallados
por los berridos de un varén formidable

..... Después de cortarle el ombligo.....

...... cuando lo voltearon boca abajo se dieron cuenta
de que tenia algo mas que el resto de los hombres, y se inclinaron para examinarlo.
Era una cola de cerdo.
...... Aureliano y Amaranta no se alarmaron..... No conocian el precedente familiar.”

Cien Anos de Soledad.
Gabriel Garcia Marquez(1)
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RESUMEN

Una nifia de 1 afio de edad, ingresé al servicio de Pediatria
por sintomatologia de meningitis recurrente. Al examen fisico
se evidencio la presencia de posible seno dermoide coxigeo.
Los estudios imagenoldgicos evidenciaron la presencia de es-
pina bifida sacra oculta. El procedimiento quirdrgico demostré
seno neurodérmico y lipoma raquideo. Se presenta el caso
clinico, se hace andlisis de la embriologia-fisiopatologia de la
enfermedad, del tratamiento que se requiere y del prondéstico.
Al final se hacen unas reflexiones acerca de la prevencion de

este trastorno. REC 2014:20: 31-43
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PRESENTACION CLINICA

Lactante femenina de 20 meses de edad, que in-
greso en julio de 2014 al Hospital Manuela Beltran
de El Socorro, Santander; con cuadro de 2 dias
de evolucién caracterizado por episodios febriles
asociado a irritabilidad y dificultad para mantener
la bipedestacion. Al examen fisico se encontré
paciente con paraparesia, rigidez cervical, signo
de Kernig negativo, signo de Brudzinski negativo,
sin otros signos neuroldgicos. Llamo la atencién la
presencia de un orificio cutaneo en regién sacra
(Figura 1) sin evidencia de drenaje o de secrecion,
rodeada de hipercromia y aumento de vellosidad
de la zona.

Como antecedente de importancia se registra que

SUMMARY

One 1 year old girl was admitted to Pediatrician ward, becau-
se of a recurrent meningitis. It was found clinical evidence of a
sacral dermal sinus. TAC, MRI exams showed a sacral occult
dysraphism. Surgical procedure showed neurodermic sinus
and lipoma. Analysis of clinical presentation, image studies,
embriology, physiopathology, treatment, prognosis, and some
advertisements about prophylaxis are made.
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Figura # 1.- Se aprecia el orificio en la piel situado a la altura de S3. Rodeado de
estigma cutaneo caracterizado por hipercromia y vellosidad aumentada.

*Médico Neurocirujano, Magister en Educacion. Profesor Universitario **Médicos Pediatras ***Médica Interna, Fundacion Universitaria Juan N Corpas.

E-mail: diana_soto@juanncorpas.edu.co

I 31



Ricardo Molina Valencia, Julia Margarita Herrdn Lopez, José Marfa Jiménez Villa, Oscar Hernan Téllez Santos. Diana Patricia Soto Cardona

la nifia habia sido tratada por meningitis bacteria-
na en mayo de 2014, 2 meses previos a la consulta
actual, momento en el que requirié tratamiento en
la Unidad de Cuidado Intensivo y hospitalizacion
en Pediatria. Fue tratada con vancomicina y me-
ropenem. El estudio citoquimico del liquido cefa-
lorraquideo (LCR) fue compatible con meningitis
bacteriana, sin embargo, no se demostré germen
en el cultivo. La nifa egresé del hospital en bue-
nas condiciones generales, sin déficit neuroldgico
aparente.

Con diagnostico de meningitis recidivante se hos-
pitalizé y se inicid6 inmediatamente al ingreso a
urgencias, cubrimiento antibidético con aciclovir,
linezolid y meropenem. Nuevo estudio de LCR
demostré ser compatible con meningitis y en el
cultivo se aisld Proteus mirabilis. Durante la estan-
cia hospitalaria la paciente evolucioné sin déficit

Figura # 2.- Radiografia de columna lumbo-sacra simple. Demostrativa de al-
teracion de la morfogénesis normal del sacro.
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neurolégico adicional, con episodios febriles que
fueron cediendo. Se indagaron factores de riesgo
los cuales incluyeron recuento celular leucocitario
normal, CDA4, CD8 y Natural Killer también nor-
males, serologia VIH negativo. Ante la posible pre-
sencia de seno neurodérmico sacro se inicia estu-
dio para disrafismo oculto.

Valorada por Neurocirugia se diagnosticé seno
neurodérmico como causante de la meningitis a
repeticion y disrafismo oculto. Se practicé radio-
grafia simple de columna lumbosacra que demos-
tré inadecuada formacioén del sacro (Figura 2), El
estudio de tomografia simple de columna sacra y
coxigea, con reconstruccion 6sea, demostré espi-
na bifida S1, arco neural normal S2 y espina bifida
desde S3 y todo el coxis. (Figura 3)

Figura # 3. Reconstruccion ésea tridimensional a partir de T.A.C. de columna
lumbo-sacra. Espina bifida S1, normal S2, Bifidas en S3, S4 y S5.

El estudio por Resonancia Magnética de colum-
na vertebral lumbar, sacra y coxigea demostré la
presencia de cono medular engrosado por masa
(posible lipoma o tumor dermoide), medula ancla-
day seno nuerodérmico (Figura 4). Estudios Reso-
nancia Magnética del encéfalo, la medula cervical
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Figura # 4.- Imagen por Resonancia Magnética de columna lumbo-sacra. Se
demuestra el ensanchamiento del filum terminal y anclado. Presencia de masa
dentro del canal y seno neurodérmico que comunica el canal raquideo con el
exterior.

y la medula toracica no demostraron alteraciones.
DEFINICION

Se define como disrafismo o disrafia (del gr. Dys
“dificultad” y raphé “costura”) el trastorno del de-
sarrollo embrionario que consiste en la falta de
coalescencia o fusion de los rafés medios o latera-
les, que da lugar a malformaciones diversas: espi-
na bifida, raquisquisis, encefalocele, mieloencefa-
locele, meningocele, meningomielocele (2).

La disrafia constituye la mayor parte de las ano-
malias embrionarias del Sistema Nervioso Central
(SNC). Se calcula que se presenta en 0,4 — 1,3
/1.000 de nacimientos en Estados Unidos y paises
desarrollados en Europa; y se cree que en Colom-
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bia la frecuencia es semejante (3, 4).
FISIOPATOLOGIA

La disrafia se produce por fallo del cierre del tubo
neural que sucede durante la tercera y cuarta se-
mana del desarrollo embrionario (5); se conside-
ra de origen multifactorial y se asocia a factores
como malnutricion materna, deficiencia de acido
félico, hipervitaminosis A, ingesta o contacto con
acido valproico, talidomida, sustancias quimicas
diversas; algunas anormalidades cromosomales y
exposicién a radiaciéon (3, 6). En el caso descrito
por Garcia Marquez se trata de consanguinidad,
dado que Amaranta Ursula -la madre- era tia de
Aureliano, el padre del recién nacido, el séptimo
vastago Aureliano (1).

El origen embriolégico de las vértebras es doble:
el cuerpo vertebral deriva de las somitas y el arco
posterior, también denominado arco neural (lami-
nas y apodfisis espinosa), es resultado del proce-
so de induccién sincronica del ectodermo, tubo
neural y mesodermo adyacente (5). Los defectos
del cierre del tubo neural consistente en la falta de
coalescencia en el rafé medio del arco neural ver-
tebral. Estas anomalias se pueden manifestar clini-
camente de dos maneras: 1. Espina bifida abierta,
manifiesta o quistica y, 2. Espina bifida oculta.

En la espina bifida abierta, quistica o manifiesta,
las meninges forman un saco herniario protube-
rante a través del defecto de cierre del arco neu-
ral vertebral y de la piel, formado por meninges,
que contiene liquido cefalorraquideo (LCR). Si el
quiste solo contiene LCR, sin elementos neurales,
se denomina meningocele. Si ademas del LCR se
encuentra medula espinal, se denomina meningo-
mielocele. Si el saco herniario con LCR contiene
raices se denomina meningorradiculocele o si el
contenido de LCR se asocia a raices y medula es-
pinal, el trastorno se denomina meningomielorra-
diculocele (3,5,6,7,8). Ademas de severos trastor-
nos neurologicos, estas malformaciones se suelen
acompanfar de otras como: Sindrome de Dandy-
Walker, Sindrome de Arnold-Chiari, e hidrocefalia.
Por su parte, la espina bifida oculta o disrafia ocul-
ta es la anomalia mas benigna de estos trastornos
y consiste en un defecto de la fusion ésea entre
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las dos laminas o arco neural de la vértebra afecta-
da, sin desplazamiento hacia afuera del contenido
espinal en su interior, con o sin manifestaciones
de estigmas cutaneos en la piel que cubre el de-
fecto oculto (3,5,6,7,9). Tiene un grado variable
de trastorno neuroldgico, y la mayoria de los indi-
viduos que la padecen se encuentran asintoma-
ticos. Rara vez se asocia a otras malformaciones
del sistema nervioso como las mencionadas en
el meningocele abierto. Cuando existen estigmas
cutaneos pueden ser: como hemangioma, discro-
mia cutanea, seno dermoide, aumento del numero
de pelos y engrosamiento de los mismos (como se
encontrod en la nina objeto de esta presentacion); y
“la cola humana,” descrita en Aureliano, el recién
nacido de la novela “Cien Afos de Soledad” (1).

El proceso de formacién del tubo neural con sus
componentes neuronales y gliales, es producto de
una serie de fendbmenos denominados inducccion-
regulacion que suceden dentro del ectodermo vy
entre el ectodermo y el mesodermo (5). Estos pro-
cesos son dependientes de proteinas entre ellas la
proteina morfogénica del hueso (BMP4) vy el factor
de crecimiento trofoblastico (FGF). La BMP4 du-
rante el periodo de gastrulacion convierte al ecto-
dermo en epidermis; si esta ausente, el ectodermo
adquiere identidad neural. También son de impor-
tancia otras proteinas como la nogina, cordina y
fulstatina las cuales inhiben el BMP4 e intervienen
en la transformacion del mesodermo en notocor-
da, y también induce a la formacién del cerebro
anterior (5).

El cerebro posterior y la medula se desarrollaran a
partir de la placa neural, la cual al final de la tercera
semana, adquiere forma de tubo neural, que que-
da en contacto con la cavidad amniética a través
de los neuroporos craneal y caudal, el primero se
cerrara en el dia 25 y el segundo el dia 27 del de-
sarrollo embrionario. Después del cierre del tubo
neural, las células de la cresta tomaran dos cami-
nos, un trayecto a través de la dermis para formar
piel y foliculos pilosos u otro ventral a través de las
somitas para formar neuronas de ganglios senso-
riales y células de Schwann (5).

Hacia la cuarta semana se originan, a partir de las
placas basales, fibras nerviosas motoras y raices
nerviosas dorsales. Hacia el tercer mes la medula
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se extiende por todo el embridn, los nervios ra-
quideos atraviesan los agujeros intervertebrales, la
medula y la duramadre se alargan mas rapido que
el tubo neural y se desplaza a niveles mas altos:
L2. La alteracién se encuentra en el fracaso de la
fusién del canal neural, lo que genera una persis-
tencia de la continuidad ente el ectodermo neural
y ectodermo cutaneo (5, 6).

El defecto del cierre del tubo neural permite la ex-
crecién al liquido amnidtico de substancias como
la alfa-fetoproteina y acetilcolinesterasa, que pue-
den servir de marcadores biogquimicos ante la sos-
pecha de defectos de cierre del tubo neural. La
deteccién prenatal de alfa-fetoproteina en el suero
materno a las 16-18 semanas de gestacion es un
método eficaz para identificar embarazos con ries-
go de defectos de cierre del tubo neural (6).

TRATAMIENTO

El tratamiento de estas lesiones es quirurgico (10).
La diseccion de la lesion en la nifia objeto de este
estudio demostré la presencia de seno neurodér-
mico, el cual desde el orificio de la piel se prolon-
gaba hasta el filum terminal a través de masa de
aparente contenido graso. El estudio histopasto-
I6gico demostré que el tejido contenido dentro
del raquis corresponde a un Lipoma. La diseccién
del tumor, por su ubicacién, debe ser extremada-
mente cuidadosa porque resulta dificil diferenciar
raices nerviosas de los tabiques que normalmente
separan las células grasas, lo cual las expone a
potencial seccion durante la intervencion quirurgi-
ca con disfuncion subsecuente.

PRONOSTICO

El pronéstico vital de las lesiones por espina bifida
oculta suele ser favorable dado que no se asocia
a hidrocefalia; el prondstico neurolégico es incier-
to y depende de las lesiones en cada persona. La
reseccion del lipoma o del quiste dermoide debe
ser extremadamente cuidadosa porque dentro de
estas lesiones hay fibras nerviosas. Ademas, se
sabe por la embriologia, que la citoarquitectura
neuronal de la piel adyacente que hace parte de la
malformacion, se encuentra alterada.
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