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Resumen: Lactante de 3 meses en seguimiento por asimetria de pliegues gluteos y lipoma cutaneo a nivel
de la nalga izquierda. Como antecedente solo destaca ventriculomegalia prenatal, siendo la evo-
lucion del embarazo, parto y periodo neonatal normales. La exploracién neurolégica es normal

actualmente.

Palabras clave: Marcador cutaneo, disrrafia espinal oculta.

Abstract: 3 months-old infant followed up due to asymmetry of gluteal folds and lipoma on the left buttock.
A fetal ventriculomegaly is the only relevant background, with a normal pregnancy, delivery and
neonatal period. The neurological examination is normal nowadays.

Keywords: Skin markers, occult spinal dysraphism.

Caso Clinico:

Se presenta el caso de una lactante de 3 meses, que
es remitida a nuestras consultas para estudio por an-
tecedente prenatal de ventriculomegalia de 13 mm en
ambos ventriculos laterales, con resto del SNC normal.
Es la primera hija fruto del primer embarazo controlado,
cursado sin otra patologia ademas de la mencionada,
de padres no cosanguineos. La serologia de transmisi-
bles materna fue negativa, incluyendo
ademas CMV, parvovirus y VHS tipo
1y 2; EGB negativo. El parto finalizd
a las 39 semanas, instrumentalizado
mediante foérceps, con buen estado
al nacer y peso de 3.030 gramos. El
perimetro craneal fue de 33 cm, nor-
mal. No present6 incidencias desta-
cables durante el periodo neonatal.

Ya tras el nacimiento, se detecta
la presencia de una pequena tumo-
racion redondeada en la cara pos-
terior del muslo izquierdo, de muy
pequeno pediculo, menor de 5 mm,
recubierta por piel, de consistencia

blanda, similar a un pdlipo dérmico, sin signos infla-
matorios externos, formaciones angiomatosas ni otras
deformidades asociadas. El resto de la exploracion
del recién nacido no presenta hallazgos patoldgicos.

Al mes de vida, se comprueba con control de eco-
grafia cerebral la existencia de una ventriculomegalia
leve, de 8 mm de distancia maxima entre las paredes
de los ventriculos laterales, y ademas un indice de
Evans >0,30, lo cual indica una mode-
rada hidrocefalia. En este momento la
paciente continua con buen desarrollo
neuroldgico, el perimetro craneal es de
37 cmy llama la atencién el crecimiento
de la formacion polipoidea que presen-
taba en la nalga izquierda, llegando a
ser de 1 cm. Es también en este mo-
mento cuando comienza a evidenciarse
una leve y discreta asimetria en los plie-
gues gluteos, que se va haciendo ma-
yor en consultas sucesivas, asi como el
lipoma. Se decide derivacion de la pa-
ciente al servicio de Neurocirugia para
valoracion.
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Pregunta 1:

¢,Cudl seria nuestra primera sospecha clinica?
a) Displasia de caderas.

b) Malformacion del tubo neural.

¢) Angioma

Respuesta correcta: B

En efecto, nos encontramos ante un marcado de dis-
rafia espinal oculta, que es una entidad caracterizada
por la fusion incompleta del tubo neural; y en donde en
una gran mayoria de ocasiones nos encontramos una
lesion cubierta por piel sin evidenciarse tejido nervioso
en el exterior necesariamente, constituyendo ésta su
Unica manifestacion inicial en muchos casos.

Pregunta 2:

¢ Qué prueba complementaria consideras mas indi-
cada en este momento?

a) Radiografia de caderas.

b) Ecografia de caderas y en la zona de la lesion.
¢) RM lumbosacra.

d) TC lumbosacro.

Respuesta correcta: C

Como hemos comentado anteriormente, es funda-
mental tener presente una alta sospecha clinica para
permitirnos un diagnostico precoz y asi llevar a cabo
intervenciones con la mayor precocidad posible y ade-
lantarnos a la aparicion de sintomas. Por ello, tras la
deteccién de alteraciones que nos pongan en su pis-
ta, la prueba complementaria de mayor utilidad y que
consideramos de primera eleccion, sera la RM, ya que
nos va a permitir objetivar su extension y localizacion
exactas, fundamental para una posible resolucién neu-
roquirdrgica.

A los 4 meses de vida, se realiza RM de columna
lumbosacra, que muestra hallazgos compatibles con
lipomielocele transicional (voluminosa masa lipomato-
sa intracanal en continuidad con
lipoma paraespinal) con disgenesia
parcial sacra asociadas. Y en con-
troles de ecografia cerebral persis-
te la ventriculomegalia.

De momento y dada la ausencia
de clinica y sintomatologia en el pa-
ciente, se encuentra en seguimien-
to estrecho por parte de neurologia
Y neurocirugia, tomando en un pri-
mer momento una actitud expec-
tante.

En el momento actual, la pa-
ciente tiene 7 meses, presenta un
desarrollo  psicomotor discreta-
mente retrasado, ya que adn no
ha conseguido la sedestacion, con
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leve hipotonia de tronco aunque moviliza sin dificultad
miembros inferiores.

Discusion

Las disrafias espinales son un grupo de patologias
que se caracterizan por anomalias en el desarrollo del
tubo neural, debida a la fusion incompleta del mismo.
El sistema nervioso y la piel derivan de la misma capa
embrionaria, el ectodermo, que entre la tercera y la
quinta semana de gestacion se separan en ectodermo
neural y ectodermo epitelial, hecho que coincide tem-
poralmente con el proceso del cierre del tubo neural
(inicio en la region cervical y extension bidireccional).
Las disrafias espinales ocultas (DEC) son posiblemente
una consecuencia de alteraciones en este proceso. La
estrecha asociacion de las capas embrioldgicas podria
explicar el por qué diversas lesiones cutaneas congé-
nitas se asocian frecuentemente a disrafias ocultas del
tubo neural.

Este defecto del tubo neural es de etiologia muilti-
factorial, causado por la interaccion de factores am-
bientales en pacientes con predisposicion genética. Se
han recogido en la bibliografia numerosos estudios que
lo relacionan con el déficit de &cido fdlico durante el
embarazo y que justifican su suplementacion para la
prevencion de disrafismos abiertos. A dia de hoy, no
existen estudios que relacionen la disrafia espinal ce-
rrada con el déficit de acido fdlico (que ha disminuido
su incidencia gracias a la suplementacion periconcep-
cional), asi mismo, como causa Unica no justificaria las
cifras de incidencia descrita en la bibliografia, habién-
dose encontrado otros factores relacionados como la
diabetes materna y el tratamiento durante el embarazo
con Carbamacepina y Valproato.

Las lesiones cutaneas congénitas de la linea media
deben alertar al pediatra, dado que pueden ser mar-
cadores de una malformacion de la médula espinal. De
hecho, en la literatura se describen lesiones cutaneas
en la region lumbosacra en 48 a 100% de los pacien-
tes que presentan disrafia espinal. La mayoria de las

" lesiones se encuentra alrededor de
la linea media y en la region lumbo-
sacra, aungue lesiones en la region
toracica o cervical también han
sido descritas como indicadores
de una malformacion subyacente.

El diagnéstico precoz es de gran
importancia, ya que la correccion
quirdrgica oportuna puede preve-
nir dafo neuroldgico irreversible.
Clasicamente se han clasificado
en dos grupos: disrafias abiertas
y disrafias ocultas o cerradas, en
funcién de que aparezca o0 no ex-
puesto el tejido nervioso al exterior:
las primeras son malformaciones
de las estructuras medulares y ra-
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quideas y se encuentran comunicadas con el medio
externo, por lo tanto, el diagndstico se realizaréa de visu
y todas ellas requeriran correccion quirlrgica urgente
para evitar su progresion. Las segundas y objetivo de
esta revision, son lesiones cubiertas de piel en las que
no hay exposicion del tgjido nervioso y por lo tanto, los
marcadores cutaneos tienen un rol crucial en su detec-
cion y diagnéstico.

Dentro de las lesiones dermatoldgicas en la region
lumbosacra, podemos dividirlas en funciéon de su rela-
cién con las malformaciones espinales subyacentes. Asi,
podemos distinguir entre lesiones de alta sospecha de
DEO: que son la hipertricosis, hoyuelo o seno dérmico,
papiloma o pseudocola, lipoma, hemangioma, aplasia
cutis, quiste dermoides; y otras que se describen como
de baja sospecha, que incluyen: telangiectasia, malfor-
macion capilar, hiperpigmentacion, nevo melanocitico y
teratoma. Existe otro grupo de estigmas cutaneos en
region lumbar que habitualmente no se relacionan con
DEO, formado por nevus flammeus, hipertricosis gene-
ralizada, nevos pigmentarios y mancha mongdlica.

Los lipomas, cuando son congénitos, son altamente
sugerentes de lesion espinal; pueden estar ubicados
en la dermis, en el canal espinal 0 ser parte del saco
que se hace camino a través del defecto vertebral (lipo-
mielomeningocele).

Las manifestaciones clinicas varian ampliamente
desde formas benignas o asintomaticas hasta otras
con graves anomalias a nivel neuroldgico, genitouri-
nario, gastrointestinal o musculo-esquelético. Un alto
porcentaje de DEO tiene su origen en un sindrome de
anclaje del cono medular, que impide el ascenso nor-
mal del mismo hasta la que seria su posicion definitiva
en D12-L1, a lo largo del crecimiento, produciéndose
una fijacion anormal de la misma a alguno o varios de
los tejidos que la circundan. Esta restriccion, en prin-
cipio compensada por la traccion compensatoria del
filum, puede traducirse a la larga, en un dafio mecanico
y/0 vascular, provocando una hipoxia en las estructuras
distales de la médula.

Segun el nivel de atrapamiento del cono medular
puede ocasionar clinica motora de 12, de 22 motoneu-
rona o mixta, produciendo en consecuencia clinica di-
ferente, que se manifestara de manera dispar segun la
edad. En el neonato y lactante, puede ser dificil valorar
el defecto motor, ya que puede ser minimo y asimé-
trico. Por lo general, en la médula anclada, existe un
lento y progresivo deterioro neuroldgico que puede
afectar a los esfinteres, con una debilidad en aumento
de los miembros inferiores y deformidad de los pies,
siguiéndole el dolor lumbar, la afectacion sensorial de
extremidades inferiores y escoliosis progresiva. La sin-
tomatologia del cono medular atrapado se exacerba
con el gjercicio fisico, sobre todo, con el que implica
flexion del tronco.

En el nifio mayor la clinica suele ser mas insidio-

sa, pudiendo aparecer como debilidad o dolor en los
miembros inferiores, alteraciones en la marcha, esco-
liosis, incontinencia o dificultad para contener esfinte-
res e infecciones de repeticion (infecciones urinarias
recurrentes 0 meningitis). También se evaluaran otras
malformaciones e historia familiar de defectos del tubo
neural.

Los gluteos deben ser simétricos y el pliegue inter-
gluteo debe ser examinado especialmente en busca de
orificios 0 papilomas. Si este pliegue se curva en su
final superior, sugiere una masa subyacente, como po-
dria ser un lipoma. Las extremidades inferiores deben
ser valoradas en busca de cambios tréficos secunda-
rios a dano neural.

Se dispone actualmente de varios métodos de diag-
noéstico por imagenes para estudiar una disrafia espi-
nal. La radiografia simple de columna vertebral tiene
bajo rendimiento, especialmente en las formas ocultas
y en menores de un afo, debido a la escasa osificacion
de los elementos vertebrales posteriores a esta edad.
La ecografia lumbosacra puede ser usada como una
prueba de screening en ninos menores de 6 meses (fal-
ta de osificacion completa de la columna) ante la sos-
pecha de una disrafia espinal oculta, para seleccionar
los casos que requieran estudio mas sofisticado. Sin
embargo, existen grandes limitaciones en cuanto a la
ecografia, derivadas de la variabilidad interobservador
y de la necesidad de experiencia, como asi ha sido de-
mostrado en varios estudios llevados a cabo por Gug-
gisberg y McAtee Smith et al, quienes han determinado
la superioridad de la RM frente a la ecografia en esta
patologia.

Por lo tanto, en presencia de lesiones cutaneas de la
linea media, se recomienda la realizacion de una RM,
para excluir la presencia de una DEO, incluso en ca-
sos en los que se cuenta con una ecografia normal.
La BRM es una técnica no invasiva, sin radiacion y su
un alto poder diagndstico deriva de su capacidad para
determinar la extension intraespinal de las lesiones y la
localizacion exacta del cono medular, 1o que es de gran
importancia para una eventual resolucion quirdrgica.

En lo que respecta al tratamiento del DEO, la cirugia
es el tratamiento de eleccion y debe practicarse antes
de que den comienzo los sintomas neuroldgicos. La
cirugia permite la prevencion del desarrollo de un défi-
cit neuroldgico o frenando la progresion del deterioro.
Los pacientes con discapacidades debidas a déficits
neurolégicos, disfuncion vesical y dolor crénico seran
los mas beneficiados.

El momento ideal para la realizacion de la cirugia
es controvertido en los casos asintomaticos como el
de nuestra paciente. El tratamiento quirlrgico precoz
tiene como objetivo la prevencion del deterioro de la
funcién motora y de los sintomas uroldgicos durante el
crecimiento, si bien en los pacientes sin clinica supone
asumir riesgos de posibles disfunciones derivadas de la
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manipulacion del tejido nervioso; en cualquier caso, es
fundamental el seguimiento por neurocirugia para de-
terminar el momento éptimo dela intervencion. Uno de
los mayores problemas de esta cirugia es el dilucidar
cuando nos hallamos o no ante tejido neural funcional.
Paraello, se lleva a cabo con ayuda de la monitorizacion
con potenciales evocados intraoperatorios motores y/o
sensoriales, asi como la estimulaciéon intraocperatoria a
través de manometria y/o registro electromiogréfico.
En cuanto al prondstico de las DEO esta poco estu-
diada. Los resultados de la bibliografia son muy varia-
bles, y probablemente dependera de la gravedad de
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los déficits en la presentacion, asi como la naturaleza
y extension de la anomalia. Por un lado, algunos pa-
cientes con observacion estrecha y tratamiento con-
servador permanecen estables durante anos, llegan-
do incluso a mejorar espontaneamente o0 a regresar
radiolégicamente en el caso de los lipomas espinales.
Otras autores aportan datos de deterioro neuroldgico
se produce en hasta en el 25-75% de los pacientes
con sindrome de médula anclada, con cierto grado de
mejoria tras la cirugia e incluso la resolucion completa
en algunos casos, sin olvidar el seguimiento estrecho y
el riesgo de reanclaje postquirdrgico.
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