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1. RESUMEN

La malformacién de Chiari tipo I (MC-1) se caracteriza por la existencia de una ectopia de
las amigdalas del cerebelo que se sitian por debajo del foramen magno, lo que puede asociarse a
fenémenos compresivos del tronco del encéfalo, de la médula espinal alta y de los pares
craneales. La causa de la MC-1 no es clara y probablemente es multifactorial. La teoria
etiopatogénica mas aceptada actualmente consiste en un infradesarrollo de la fosa posterior 6sea,
debido a una insuficiencia en el desarrollo del mesodermo paraaxial, dando lugar a un espacio
insuficiente para albergar al cerebelo. Suelen aparecer asociadas a la MC-1 algunas anomalias
como la siringomielia, algunas malformaciones 6seas craneocervicales o, menos frecuentemente,
hidrocefalia. La sintomatologia de la MC-1 puede ser muy variable, siendo las cefaleas occipito-
nucales y las parestesias las manifestaciones clinicas mas frecuentes, seguidas de inestabilidad,
disfagia, nistagmo, espasticidad y disfuncion de los pares craneales bajos, entre otras. Algunos
estudios correlacionan la severidad de la presentacion clinica con el tamafio de la herniacidn,
aunque esto todavia esta en debate debido a la existencia de pacientes con MC-1 asintomaticos
con herniaciones mayores que algunos pacientes con MC-1 sintomaticos. El diagnodstico de la
MC-1 se realiza mediante técnicas de neuroimagen, siendo de eleccion la resonancia magnética
nuclear (RMN) craneocervical. Se acepta que una herniacion amigdalar >5mm por debajo del
foramen magno tiene una alta sensibilidad y especificidad, por lo que es el limite elegido, aunque
no es el tnico signo radioldgico a tener en cuenta. En la actualidad se estan desarrollando nuevas
técnicas diagnosticas para entender mejor la fisiopatologia de la malformacion, estudiar la
correlacion entre los sintomas y el tamafio de la herniacion, y para determinar la probabilidad de
mejoria clinica tras el tratamiento quirurgico. La descompresion de fosa posterior es la técnica
quirtrgica de eleccion en los pacientes con MC-1 sintomaticos, pudiendo realizar una duraplastia
0 Unicamente descompresion 6sea. Sin embargo, los pacientes con MC-1 asintomaticos suelen
manejarse de forma conservadora, siendo necesario un seguimiento clinico y radiolégico en el
tiempo, y pudiendo tratarse quirirgicamente si presentaran siringomielia, aunque esto ultimo
genera cierta controversia.

Palabras clave: Malformaciéon de Chiari, malformacion de Chiari tipo I, malformacion de
Arnold-Chiari, siringomielia, fosa craneal posterior, unién craneo-cervical, descompresion fosa
posterior, duraplastia.



ABSTRACT

Chiari type I malformation (CM-1) is characterised by caudal ectopia of the cerebellar
tonsils through the foramen magnum. This is associated with brain stem, high spinal cord, and
cranial nerve compression phenomena. The etiology of CM-1 is unclear and probably
multifactorial. The most accepted etiopathogenic theory currently consists of an
underdevelopment of the posterior fossa, due to an insufficiency in the development of the
paraaxial mesoderm, resulting in an insufficient space for the cerebellum. They usually appear
some anomalies associated with CM-1, such as syringomyelia, some craniocervical
malformations or, less frequently, hydrocephalus. The symptoms of CM-1 can be very variable,
being the most frequent clinical manifestations the occipito-nuchal headaches and paresthesias,
followed by instability, dysphagia, nystagmus, spasticity and low cranial nerve dysfunction,
among others. Some studies correlate the severity of the clinical presentation with the size of the
herniation, although this is still under debate due to the existence of asymptomatic CM-1 patients
with greater herniation than some patients with symptomatic CM-1. The diagnosis of CM-1 is
made by neuroimaging techniques, being the best imaging modality for evaluation the
craniocervical magnetic resonance imaging (MRI). It is accepted that a tonsillar herniation> Smm
below the foramen magnum has a high sensitivity and specificity, so it is the limit chosen,
although it is not the only radiological sign to be taken into account. Currently, new diagnostic
techniques are being developed to better understand the pathophysiology of the malformation, to
study the correlation between symptoms and the size of the herniation, and to determine the
likelihood of clinical improvement after surgical treatment. Posterior fossa decompression is the
surgical technique of choice in patients with symptomatic CM-1, being able to perform a
duraplasty or only bone decompression. However, patients with asymptomatic CM-1 are usually
managed conservatively, being necessary a clinical and radiological follow-up, and may be
treated surgically if they had syringomyelia, although this generates some controversy.

Key words: Chiari malformation, Chiari type I malformation, Arnold-Chiari malformation,
syringomyelia, posterior fossa, craneocervical junction, posterior fossa decompression.



2. PLANTEAMIENTO Y OBJETIVOS

Este trabajo de fin de grado consiste en una revision bibliografica sobre el estado actual de la
malformacion de Chiari tipo I (MC-1). En la eleccion del tema influyeron varios factores.

Por una parte, el interés en desarrollar un trabajo que pudiera correlacionar la presencia de
una anomalia estructural, como es el infradesarrollo de la fosa craneal posterior, con la
produccion de una serie de consecuencias fisiopatologicas y la aparicion de un cuadro clinico
determinado. Por otra parte, la aparicion de nuevas clasificaciones de la malformacion y la falta
de concordancia entre la sintomatologia y la imagen radioldgica en muchos pacientes, hacen
necesario actualizar los contenidos e intentar buscar nuevas técnicas diagnosticas que puedan
aclarar la fisiopatologia y ayudar a seleccionar pacientes candidatos a la cirugia.

El objetivo de este trabajo es conocer datos actuales sobre la etiologia, fisiopatologia y
posibles manifestaciones clinicas de esta malformacion en relacion con el diagndstico
radiologico. Asi como conocer las nuevas técnicas diagnosticas e intentar aclarar qué opcion
terapéutica favorece mas al paciente segun sus caracteristicas.

3. MATERIAL Y METODOS

En primer lugar, se realiz6 una busqueda extensa de articulos de evidencia cientifica en la
base de datos Pubmed-Medline y la biblioteca electronica Scielo. Para ello se utilizaron distintas
palabras clave en funcidn del objetivo de busqueda como “malformacion de Chiari”, “Chiari type
I malformation”, “Arnold-Chiari malformation”, “posterior fossa”, “craneocervical junction”,
“syringomyelia”, duraplastia” y “posterior fossa decompression”. Haciendo uso de Google
Academic, se encontraron articulos de revistas cientificas como Journal of Clinical Neuroscience
y Clinical Neurology and Neurosurgery, ademas de articulos publicados en la editorial Elsevier.

Los articulos que se obtuvieron para la realizacion de este trabajo fueron en su mayoria
revisiones y estudios descriptivos. Se seleccionaron aquellos publicados en los diez ultimos afios
y se desecharon aquellos que no cumplian tal requisito.

En segundo lugar, se realiz6 una busqueda en sociedades cientificas médicas como SEN
(Sociedad Espafiola de Neurologia) y SENEC (Sociedad Espafola de Neurocirugia), desde donde
se pudo acceder a la pagina web de FEMACPA (Federacion Espafola de Malformacion de Chiari
y Patologias Asociadas), pudiendo consultar en esta ultima todas las ponencias del I Congreso
Nacional de Malformacion de Chiari celebrado en Diciembre del 2017 en Barcelona, ademas de
revisar el Documento de Consenso sobre Malformaciones de la union craneo-cervical (Chiari
tipo 1 y siringomielia), publicado en 2009.

Finalmente, se seleccionaron algunas imagenes radiologicas de pacientes con malformacion
de Chiari de la base de datos del Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa, aportadas por el
Servicio de Radiologia de este hospital.



4. DESARROLLO
4.1 CONCEPTO Y RECUERDO ANATOMICO

Las malformaciones de Chiari son un grupo de trastornos, generalmente congénitos, que
tienen en comun la ectopia de las amigdalas cerebelosas, que se encuentran herniadas a través del
foramen magno. En la MC-1 hay un prolapso de las amigdalas cerebelosas, pero a diferencia de
otras variantes, el resto de las estructuras de la fosa posterior no se encuentran desplazadas'.

La primera descripcion de esta malformacion la hizo John Cleland en 1883. En 1891, Hans
von Chiari, en su trabajo Acerca de las alteraciones cerebelosas resultantes de la hidrocefalia
cerebral, define esta entidad como una elongacion en forma de cuia de las amigdalas
cerebelosas y de la parte medial de los l0bulos inferiores del cerebelo, que corren a lo largo de
la médula dentro del canal cervical. Posteriormente, en 1907, Schwalbe y Gredig, bajo la catedra
de Julius Arnold en la Universidad de Heidelberg, describen cuatro nuevos casos, anteponiendo
el nombre de su maestro al de Chiari en la designacion de la malformacion, hoy reconocido para
el tipo II>. También puede describirse como una anomalia en la posicion del cerebelo, aislada o
asociada a otras estructuras del neuroeje”.

Los estudios neurorradioldgicos juegan un papel fundamental en la definiciéon de la MC-1,
ya que el diagndstico de ésta se basa en la demostracion anatomica de la posicion anormal de las
amigdalas cerebelosas por debajo del foramen magno. Actualmente se define el trastorno como
una herniacién de > 5 mm por debajo del plano del foramen magno, aunque algunos autores han
propuesto considerarlo a partir de 3 mm*. Otros hallazgos por neuroimagen pueden ser una fosa
posterior pequeia, un desplazamiento caudal leve del bulbo raquideo y/o cuarto ventriculo, una
angulacion de la union cervicomedular, hidrocefalia, siringomelia y varias malformaciones dseas,
como platibasia, invaginacion basilar, anomalia de Klippel-Feil o asimilacion del atlas por parte
del hueso occipital’. Muchos casos de MC-1 son asintomaticos y se detectan de forma incidental
en neuroimagen”.

Recuerdo anatémico de unién crineo-vertebral’

La unién craneo-vertebral se puede evaluar en
radiografias laterales de esta region, con imagenes de
reconstruccion en tomografia computarizada (TC) y con
imagen por RMN en plano medio sagital, limitada por
dos lineas paralelas, una de ellas se traza entre la parte
media del clivus y la protuberancia occipital interna y la
otra en la parte media del espacio C2-C3 (Figura 1).

El contenido anatémico de las estructuras
comprendidas entre estas lineas se relaciona con la
porcion basal de la fosa craneal posterior, que incluye:
el hueso occipital, el foramen magno, los dos primeros
segmentos vertebrales, y sus musculos, articulaciones y

A
oblongada, la mitad caudal del cerebelo, la porcion Figura 1. Tomada cie Anales

inicial de la médula espinal, los nervios craneales bajos de Radiologia México, 2006
y el espacio subaracnoideo adyacente. También se

ligamentos. Estas estructuras rodean la médula
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incluye el extremo distal de ambas arterias vertebrales, las arterias espinales, la mitad caudal de
la arteria basilar y sus ramas habituales, principalmente las arterias cerebelosas inferiores y
medias, asi como las venas de esta region, incluyendo los senos laterales, el golfo y el extremo
distal de ambas venas yugulares.

Estructuras oseas de la union craneo-vertebral:

El hueso occipital forma el suelo de la fosa posterior y estd comprendido por tres partes: una
anterior o basioccipucio, dos laterales o exoccipucio y una posterior o supraoccipucio (Figura 2).
El basioccipucio o proceso basilar estd formado por la mitad inferior del clivus y los tubérculos
yugulares. Los segmentos del exoccipucio son estructuras pares a ambos lados del agujero
magno, representados principalmente por los condilos occipitales. El supraoccipucio o porcion
escamosa se extiende hacia atrds y arriba del foramen magno, para formar el suelo de la fosa
posterior.

Porcion
basilar
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Figura 2. Tomada de Schiinke et al., 2010 (Prometheus. Texto y atlas de anatomia.
Tomo 3)

El foramen magno es el agujero mas amplio de la base del craneo, formado anteriormente
por el basioccipucio, lateralmente por ambos exoccipucios y posteriormente por el
supraoccipucio. A nivel del agujero magno la médula espinal se modifica hacia la cavidad
endocraneana como médula oblongada, ademas de que por €l transcurren las arterias vertebrales
para formar la arteria basilar, las arterias espinales anterior y posteriores, los nervios accesorios
(XI) y las venas que comunican con el plexo venoso vertebral interno.

Los condilos del occipital son convexos, se localizan en ambos lados del agujero magno y
participan en la articulacion atlantooccipital, con las facetas concavas de las masas laterales del
atlas. La articulacion atlantooccipital no favorece la rotacion de la cabeza, pero permite los
movimientos de flexion, extension y lateralizacion.

La primera vértebra cervical o atlas (sostén), carece de cuerpo vertebral y esta formada por
dos arcos, uno anterior y otro posterior, unidos a las masas laterales; éstas presentan en su cara
superior la cavidad glenoidea que se articula con los condilos del occipital formando la
articulacion atlantooccipital. Su cara inferior se articula con el proceso articular superior del axis
o articulacion atlantoaxoidea lateral. En la cara medial de cada una de las masas laterales del atlas
se inserta el ligamento transverso del atlas que, junto con el arco anterior, limitan un
compartimiento para alojar al proceso odontoideo del axis (Figura 3).

Malformacién de Chiari tipol. 7
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Figura 3. Tomada de Schiinke et al., 2010 el giro del proceso odontoides. De
(Prometheus. Texto y atlas de anatomia. Tomo 3) los bordes laterales del odontoides

se originan unos ligamentos
oblicuos, hacia la cara medial de los condilos del occipital, denominados ligamentos alares u
occipito-odontoideos; dorsal a este ligamento se localiza la membrana atlantooccipital posterior o
membrana tectoria, que se extiende del borde anterior del foramen magno a la cara posterior del
axis y se continiia caudalmente como ligamento longitudinal vertebral comiin posterior hacia la
cara posterior de los cuerpos vertebrales.

La morfologia de los componentes osteoarticulares y la funcion de los musculos
esternocleidomastoideo, transverso espinoso de la cabeza, largo de la cabeza, rectos anteriores,
posteriores y oblicuos de la cabeza, y las fibras superiores del trapecio, permiten el movimiento
de rotacion axial, flexion, extension e inclinacion lateral de la union craneo-vertebral.

4.2 CLASIFICACION DE LAS MALFORMACIONES DE CHIARI

En 1891, Hans Chiari clasifico estas malformaciones en tres tipos (malformacion de Chiari
I, IT y IIl), y cuatro afios después afiadio el tipo IV (Tabla 1). A lo largo de los afios, algunas
malformaciones encontradas no encajaban en ninguno de estos tipos en términos anatdomicos o
sintomaticos, por lo que se ha tenido que investigar e identificar nuevas categorias’.

Tabla 1. Clasificacion de la malformacion de Chiari.

Tipo 1 Herniacion caudal de las amigdalas cerebelosas mayor de 5 mm por debajo del
foramen magnum. Caracteristicamente estd asociado a hidrosiringomielia. No suele
acompaiiarse de descenso del tronco del encéfalo o del cuarto ventriculo ni de
hidrocefalia.

Tipo 11 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).

Tipo III | Encefalocele occipital con parte de las anomalias intracraneales asociadas al Chiari I1.

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

Tomada de Malformaciones de la unién craneo-cervical (Chiari tipo I y siringomielia). Documento de
consenso 2009.

Malformacién de Chiari tipol. 8




La caracterizacion de la MC-1 fue inicialmente anatomica y posteriormente, para ayudar al
manejo clinico, se busco una definicion por neuroimagen. Aboulezz’ en 1985 y posteriormente
Barkovich® fueron los primeros en describir los limites que actualmente todavia se consideran
diagnosticos, y que se encuentran entre 3 y 5 mm de herniacidon. Existe el consenso de que
cualquier paciente que presente una herniacion amigdalar de 5 mm o mas tiene una MC-1, y se
hablaria de ectopia amigdalar con descensos entre 3 y 4,9 mm. Sin embargo, algunos autores
creen que puede diagnosticarse una MC-1 a partir de 3 mm. En nifios, debido a la posicion mas
baja de las amigdalas, que va ascendiendo con la edad, clasicamente se ha considerado MC-1 a
partir de una herniacién de 5 mm°.

La MC-1 es la més frecuente, excepto en edades infantiles, donde es mas frecuente la
malformacion de Chiari tipo 27,

En los ultimos afios, algunos autores han afiadido nuevas formas clinicas a la clasificacion
clasica de la malformacion de Chiari.

- Malformaciéon de Chiari tipo 0 (MC-0): se define como la presencia de siringomielia con

minima herniacion amigdalar (<3mm) o sin ella. La siringomielia sin herniaciéon amigdalar se
describio por primera vez por Newton en 1969. En 1998, se dio el nombre de malformacion
de Chiari tipo 0 por Iskandar et al., quienes describieron cinco casos en los que mejoraron los
sintomas y el tamafo del syrinx tras la descompresion de fosa posterior. Actualmente, el
namero de casos descritos de MC-0 ha aumentado, aunque siguen siendo poco frecuentes’.

Los sintomas en estos pacientes probablemente se deban a una alteracion en el flujo de
liquido cefalorraquideo (LCR) a nivel de la unién craneocervical, como en la MC-1. Es por
ello que se le ha denominado también “Chiari borderline” o “fisiopatologia Chiari-like”. La
obstruccion de flujo de LCR en ausencia de herniacion amigdalar se puede atribuir a la fosa
posterior pequefia o a los hallazgos intraoperatorios de velos o adhesiones de la aracnoides en
la salida del cuarto ventriculo®.

La existencia de estos pacientes es uno de los hechos que mas apoya la necesidad de revisar
la definicion actual de la MC-1. Durante los ultimos afios algunos autores han difundido la
idea de que deberia definirse la MC-1 como una fosa 6sea posterior de tamafio insuficiente
para albergar el cerebelo. La herniacion de las amigdalas cerebelosas so6lo seria una
consecuencia de este trastorno anatéomico y no apareceria en todos los casos, como
demuestran los casos de MC-0. Apoyando esta idea, un articulo de Markunas y
colaboradores’ incide en las similitudes clinicas, radiologicas y genéticas entre MC-1 y MC-
0, concluyendo en que ambas ocurren por mecanismos etiopatogénicos similares y forman
parte de un mismo espectro.

- Malformacién de Chiari tipo 1,5 (MC-1,5): se aplica este nombre a la MC-1 con el descenso
adicional del tronco del encéfalo a través del foramen magno y elongacion del cuarto
ventriculo. La MC-1,5 puede ser considerada una forma avanzada de MC-1. Una nifia

asintomatica con MC-1, present6 un MC-1,5 y siringomelia varios afios después, que se
presenté con dolor cervical relacionado con ejercicio’.



4.3 PATOGENIA Y MECANISMOS FISIOPATOLOGICOS

En 1896, Chiari describié diversos mecanismos de la patogénesis de la malformacion; la
inmadurez d6sea y el crecimiento insuficiente del craneo durante el desarrollo producian una
elevacion de la presion intracraneal y posteriormente herniacion de las amigdalas del cerebelo a
través del foramen magno'. No obstante, esta herniacion puede aparecer también de forma
secundaria a otras patologias. Estos casos también han recibido el nombre de MC-1, aunque
algunos autores creen que se deberia limitar este eponimo a los casos puramente primarios.

Desde las primeras publicaciones ha habido multiples hipotesis que han intentado aclarar la
patogenia de la MC-1 y su fisiopatologia, pero actualmente no existe ninguna teoria
universalmente aceptada que explique esta malformacion y sus anomalias asociadas.

Se han propuesto varios mecanismos o teorias fisiopatogénicas basadas en la observacion
de la anatomia mediante técnicas de imagen, siendo fundamental la resonancia magnética nuclear
(RMN) y estudios prospectivos de la fisiologia de pacientes antes y después de la cirugia. A
continuacion, se desarrolla cada uno de ellos'.

e Constriccion craneal:

Multiples estudios han demostrado que muchos de los pacientes con MC-1 tienen una fosa
posterior pequefia. Consiste en un infradesarrollo de la fosa posterior dsea que es insuficiente
para albergar el cerebelo, por lo que éste produce compresion del tronco cerebral y/o herniacion
tonsilar a través del foramen magno, dificultando asi la circulacion de LCR y pudiendo producir
hidrosiringomielia®.

En una de las investigaciones se midieron mediante el uso de radiografia simple las tres
estructuras endocondrales del hueso occipital (basioccipucio, exoccipucio y supraoccipucio), y se
observo que la longitud de estos era notablemente menor en los pacientes con MC-1, aunque la
diferencia del volumen de fosa posterior respecto al grupo control no fue significativo'.

Por lo tanto, se desarroll6 la teoria del déficit del desarrollo basioccipital. Actualmente se
cree que la patogénesis de la MC-1 es resultado de una insuficiencia primaria del mesodermo
paraaxial que ocurre en la etapa de desarrollo embrionario inmediatamente posterior al cierre de
los pliegues neurales. Esta insuficiencia mesodérmica da lugar a un hueso basioccipital mas
pequefio que forma una fosa posterior subdesarrollada, dentro de la cual se situan las estructuras
rombencefalicas con medidas normales. Estas, con el fin de adaptarse al espacio reducido,
quedan comprimidas y se hernian hacia la zona de menor presion, el foramen magno*. Existe
controversia sobre qué parte especifica del hueso occipital estd afectada: la mayor parte de
estudios muestran un clivus (formado por basioccipital y basiesfenoides) mas corto,
concretamente la parte del basioccipital”® mientras otros muestran un acortamiento de la escama
o parte supracoccipital> o de ambas partes”. No obstante, existe controversia respecto a la
aplicabilidad universal de esta teoria, ya que algunos autores han descrito un volumen de fosa
posterior normal'? o incluso incrementado®’.

Por otro lado, casi no se ha explorado la hipétesis del desarrollo de la cresta neural como
posible origen de la MC-1, debido a que la gran mayoria de los estudios se han centrado en el

10



papel del mesodermo paraaxial. No obstante, que la disfuncion de la cresta neural esté implicada
no puede descartarse, ya que también origina ciertos elementos de la fosa posterior, como ciertas
partes del occipital (protuberancia occipital) y el basiesfenoides’.

Existen también multiples referencias de MC-1 asociadas tanto a craneosinostosis no
sindromica como a sindromes de craneosinostosis multiples. Se observa que un subgrupo de
pacientes con MC-1 presenta una sinostosis localizada de las suturas de base de craneo que seria
en estos casos la posible causa del menor tamario de la fosa posterior'2. La herniacion tonsilar es
mas frecuente en sindromes de craneosinostosis multiples como los de Crouzon y Pfeiffer,
aunque también puede presentarse en casos de craneosinostosis de sutura Unica.

e Meédula anclada:

La teoria de la tracciéon medular fue introducida por Penfield y Coburn en 1938 para explicar
la MC-11, ya que estos pacientes presentaban médula anclada en el mielomeningocele.
Posteriormente se aplicd también para justificar la herniacion amigdalar existente en la MC-1,
describiendo la médula anclada como causante de la traccion anémala del tronco del encéfalo y
del cerebelo en sentido descendente.

Por lo general, el cono medular se localiza entre L1 y L2 en el adulto normal, pero en el recién
nacido se encuentra entre L2 y L3. Cuando el cono queda detenido o anclado en el proceso de
ascenso por malformaciones espinales, la movilidad medular y radicular queda restringida,
produciéndose un estiramiento de los vasos que irrigan la médula y comprometiéndose la
circulacién sanguinea, causando dafio isquémico del tejido nervioso. La herniacién de amigdalas
cerebelosas se ha relacionado con médula anclada en algunos pacientes con MC-1 atipico en que
el tamafio de fosa posterior era normal y el tamafio del foramen magno mayor que en controles'”.
Estos casos pueden presentar empeoramiento del descenso amigdalar paralelo al crecimiento
somatico' y/o prolapso cerebeloso tras descompresion de fosa posterior. Ademés, se ha descrito
ascenso de amigdalas cerebelosas tras seccion de filum terminale en ciertos pacientes'*.

En los ultimos afios, algunos autores han vuelto a dar impulso a dicha teoria, implicando a la
escoliosis idiopatica como factor etiolégico comiin de la MC-1, la platibasia, la impresion basilar
y la siringomielia. La escoliosis idiopatica, asociada a una desproporcidon entre el crecimiento
raquideo y el medular provocaria secundariamente una traccion en sentido descendente del
tronco encefalico y las amigdalas cerebelosas™.

e Inestabilidad o deformidad o0sea de base craneal

Algunos trastornos genéticos del tejido conectivo pueden presentar inestabilidad de la
charnela occipital (articulacion occipitoatlantoaxial). Milhorat y colaboradores'', detectaron
sindrome de Ehlers-Danlos y otros trastornos del tejido conectivo en un 12,7% de los pacientes
estudiados con MC-1. Ademas, en un estudio radioldgico de la charnela occipital se observd que
los pacientes afectados por trastornos del tejido conectivo presentaban cambios dindmicos en
varias medidas morfométricas de la charnela como, por ejemplo, una disminucion de la distancia
entre el basion y la odontoides, que aparecian en la posicién erecta, pero eran reducibles
mediante traccion cervical o en posicion supina.

Ademas, algunos trastornos del metabolismo 6seo pueden provocar estenosis del foramen
magno. Se ha descrito herniacion amigdalar asociada a displasia craneometafisaria'”, enfermedad
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de Paget, osteopetrosis'® y un caso de hueso occipital extremadamente grueso sin otras
manifestaciones sindrémicas'’.

Por ultimo, un traumatismo también puede causar inestabilidad de la charnela occipital.

e Alteracion del sistema ventricular'’:

La hidrocefalia como desencadenante fue propuesta por el mismo Dr. Chiari en 1891°. Segun
esta teoria, la hidrocefalia produciria una desproporcion entre el continente craneal y el contenido
neural, situacion que provocaria una herniacion de parte del cerebelo y/o tronco del encéfalo
hacia el canal cervical. Fue descartada al observarse que no habia correlacion entre el grado de
hidrocefalia y la magnitud de la ectopia amigdalar. Actualmente, la hidrocefalia se considera un
fendmeno secundario en la MC-1.

En 1950, James Gardner propuso que el mecanismo de la MC-1 era la apertura retrasada de
la membrana que cubre la salida del cuarto ventriculo durante el desarrollo fetal y la
hidrocefalia obstructiva transitoria con la resultante herniacion foraminal de las amigdalas
cerebelosas. La tnica limitacion de este mecanismo es que no explica el pequefio tamafno de la
fosa posterior que se describe en muchos de los pacientes.

Se llevo a cabo un estudio experimental en el que se inoculd en hamster el reovirus tipo I. Este
virus destruye la capa ependimaria ventricular causando una respuesta inflamatoria con posterior
gliosis. El resultado fue una obliteracion del sistema ventricular en diferentes puntos como el
acueducto de Silvio, produciendo una rapida hidrocefalia seguida de herniacion cerebelosa. Tras
este estudio los autores proponen que la MC-1 puede estar causada por la rapida ocupacion del
cerebro por la hidrocefalia, incluyéndose la fosa posterior, y su posterior herniaciéon cerebelosa
secundaria a la falta de espacio.

e Hipertrofia focal del sistema nervioso central:

Esta teoria estd basada en un crecimiento anormal del sistema nervioso central durante la
cuarta semana del desarrollo embrionario. La hipertrofia del encéfalo provocaria un descenso
del tentorio que condicionaria un espacio infratentorial de dimensiones reducidas. El crecimiento
anomalo del rombencéfalo y del cerebelo provocaria la herniacion de las estructuras anatémicas
de la fosa posterior a través del foramen magno. La hidrocefalia, segun esta teoria, estaria
causada por el bloqueo de las cisternas y del foramen magno'’.

e Formacion del pannus periodontoideo:

Esta hipotesis propone que ciertos casos de MC-1 pueden estar relacionados con el
compromiso de espacio a nivel de charnela debido a la formacién de un pannus (tejido de
granulacion de origen inflamatorio) periodontoideo. Un 40% de los pacientes con pannus habian
presentado faringitis clinicamente graves o abscesos faringeos, que podrian ser responsables de la
formacion de este tejido. Tubbs y colaboradores sugieren que la formacién de dicho pannus
alrededor de la odontoides puede provocar una mayor compresion en la union craneocervical que
inicie o empeore la sintomatologia en algunos casos con MC-1*.
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e Hipertension intracraneal'’:

En la clinica se ha observado que cualquier patologia que aumente la presion intracraneal, como
la hidrocefalia, el hematoma subdural o una masa intracraneal, pueden provocar una herniacion
amigdalar secundaria. A nivel de fosa posterior cualquier proceso ocupante de espacio, como
tumores, sangrados o quistes aracnoideos puede provocar un desplazamiento de las estructuras
cerebelosas con herniacion amigdalar como consecuencia.

e Hipotension intratecal:

Situaciones como una derivacion lumbo-peritoneal prolongada, fistulas del LCR o ectasia dural
en el contexto de algunas enfermedades del tejido conectivo pueden provocar una pérdida de
LCR que provoque una herniacién amigdalar secundaria'®.

No obstante, no hay ningiin estudio que haya conseguido correlacionar el grado de herniacion
de las amigdalas cerebelosas y la gravedad de la clinica. Estos hallazgos junto a la aparicion de
sintomas en pacientes con herniacion menor de 5mm, hacen plausible que el mecanismo
fisiopatologico subyacente tenga que ver con el desacoplamiento entre el circuito de
compensacion volumétrica craneocervical y el circuito de mezcla licuoral, evento que ocurre
como consecuencia de la distorsion de la circulacion de LCR entre la cisterna magna y el espacio
subaracnoideo cervical®.

Shaffer y colaboradores propusieron que la obstruccion de los espacios subaracnoideos por la
fosa posterior anomala provoca una resistencia al paso del LCR a través de la union
craneocervical, que genera una diferencia de presiones a los dos lados del foramen magno que
favoreceria una herniacion de las estructuras de fosa posterior™. La alteracion del gradiente de
presiones de LCR a través del foramen magno como factor fisiopatologico importante en la MC-
1, también ha sido propuesto por otros autores, y parece que juega un papel primordial en el
desarrollo secundario de siringomielia®.

En condiciones normales, un porcentaje importante del desplazamiento de LCR que tiene lugar
durante un ciclo cardiaco, y que conforma uno de los principales mecanismos de amortiguacion
volumétrica encefalica, ocurre entre la cisterna magna y el espacio subaracnoideo cervical, en
sentido craneo-caudal en sistole y caudo-craneal en diastole®. En sujetos normales, durante la
sistole cardiaca, gran parte de la sangre bombeada al cerebro pasa al sistema venoso central en el
espacio intracraneal. A su vez, se movilizan rapidamente entre 0.75 a 1.0 mL de LCR desde la
cisterna magna, a través del espacio subaracnoideo, al espacio subaracnoideo cervical a nivel del
foramen magno, para compensar el volumen encefalico. Esa cantidad de LCR que estd en el
sistema intratecal cervical después vuelve al espacio craneal durante la diéstole.

En los pacientes con la MC-1 las amigdalas cerebelosas estdn impactadas en el foramen
magno, bloqueando la circulacion del LCR que ocurre normalmente durante la sistole cardiaca a
través de este espacio. En lugar de circular el LCR entrando y saliendo de la cavidad craneal
durante el ciclo cardiaco, son las amigdalas cerebelosas las que se desplazan rapidamente hacia
abajo para facilitar la acomodacion encefalica, lo que normalmente produciria el LCR
desplazandose hacia el espacio cervical. Ese desplazamiento de las amigdalas cerebelosas
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produce un aumento de presion en el agujero occipital generando un mayor atrapamiento de LCR
y disminuyendo la distensibilidad del espacio.

El desplazamiento caudal de las amigdalas cerebelosas en los pacientes con MC-1 durante la
sistole es, como media, un 13% superior con respecto a sujetos sanos como consecuencia de la
incapacidad para equilibrar el incremento de volumen que se produce durante la sistole cardiaca
con desplazamientos de LCR en la unioén craneo-cervical'’.

Por lo tanto, la fisiopatologia y el desarrollo de manifestaciones clinicas de la MC-1 por el
enclavamiento de las amigdalas cerebelosas, asi como de la siringomielia, se debe principalmente
a un patrén circulatorio licuoral andmalo, més que a un grado absoluto de descenso amigdalar'®.

4.4 ETIOLOGIA

Las posibles causas de la MC-1 con fosa posterior pequeiia tienen en comun el
acortamiento del hueso occipital. Estas causas pueden ser:

e Insuficiencia del mesodermo paraaxial (origen embrioldgico del hueso occipital). Es posible
que la caracteristica mas importante, y en muchas ocasiones ignorada, en relacion a la
malformacién de Chiari sea el origen somatico del hueso occipital'®. Durante el desarrollo
embrionario, el nimero inicial de células que constituiran el mesodermo paraaxial o los
somitas es inferior al normal. Aunque los pasos posteriores del desarrollo ocurran con
normalidad, el hueso occipital resultante sera mas pequefio. Esto ocurriria durante la tercera
semana de gestacion'’. Por tanto, un tamafio normal de las amigdalas cerebelosas en
presencia de un hueso occipital subdesarrollado producira ectopia amigdalar.

e (Cierre prematuro de alguna de las sincondrosis: hasta la edad adulta, el hueso occipital
continia creciendo hasta que se cierran las sincondrosis que lo forman y permiten su
crecimiento. Si dichas sincondrosis se cierran antes del tiempo habitual, los huesos resultan
mas pequefios y se produce una craneosinostosis'>.

No obstante, como no todos los pacientes con MC-1 tienen una fosa posterior pequefia, tiene
que haber otros factores que puedan producir esta malformacion.

Aproximadamente un 20% de los pacientes con MC-1 presenta malformaciones oseas
craneocervicales® que provocan una distorsion anatémica a nivel de la charnela occipitocervical,
facilitando la herniacion amigdalar. Se desconoce si estos trastornos provocan directamente la
herniacion amigdalar o si se encuentran mas frecuentemente asociados a la MC-1 porque
comparten una base fisiopatologica comun®.

Las malformaciones Oseas de la charnela craneocervical mas frecuentemente asociadas a
MC-1 son:

e Platibasia: anomalia 6sea consistente en el aplanamiento de la base del craneo. Esta
malformacion no da sintomas, pero frecuentemente se acompana de otras alteraciones.

e Invaginacion o impresion basilar: este término se aplica a cualquier desplazamiento en
sentido superior de la base craneal. Se habla de impresion basilar cuando la punta de la
odontoides del axis sobrepasa en > 2,5 mm la linea de Chamberlain (desde margen posterior
de paladar duro a opistion) o si sobrepasa la linea de McRae (entre basion y opistion),
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invadiendo el canal espinal. Estos pacientes sufren sobre todo torticolis, limitacion del
movimiento cervical y cervicalgias. Los sintomas neurologicos son por compresion medular
cervical alta y a veces se acompafia de siringomielia e hidrocefalia’.

e Odontoides retrocurva: la retroflexion odontoidea consiste en la basculacion hacia atras de la
apofisis odontoide del axis, llegando a desplazar y comprimir las estructuras nerviosas
adyacentes”'. Un mayor grado de retroflexion se ha relacionado con una mayor prevalencia
de siringomielia®.

Otra de las principales anomalias que pueden presentar los pacientes con MC-1 es la de las
meninges. En los pacientes con MC-I la aracnoides se encuentra habitualmente engrosada a nivel
del foramen magnum. También se observan con frecuencia varias bandas de duramadre que
comprimen el agujero occipital y el arco posterior del atlas. En series quirtrgicas se han descrito
aracnoiditis producidas por la friccion repetida de las amigdalas cerebelosas herniadas contra la
leptomeninge y la duramadre en el foramen magnum. Se cree que su frecuencia aumenta
directamente con el tiempo de evolucion de la herniacion®.

Por otra parte, la existencia de casos en familiares de pacientes con MC-1 apoya una base
genética de la enfermedad. Aunque existen pocos estudios, se ha detectado MC-1 en familiares
de primer y segundo grado de pacientes afectos entre un 12% y un 21%%, aunque siempre ha de
considerarse una exposicion ambiental comun. Es muy probable que la agregacion familiar esté
infravalorada, ya que s6lo se detectan los casos sintomaticos y no se realizan estudios de
neuroimagen de rutina a familiares. A pesar de estos datos, se conoce muy poco sobre las bases
genéticas de la enfermedad.

Los genes candidatos en los estudios de MC-1 son aquellos implicados en el desarrollo del
hueso occipital y aquellos cuya mutacion causa sindromes genéticos que se asocian a esta
malformacion o juegan un papel en el crecimiento del mesodermo paraxial y su diferenciacion,
soliendo producir anomalias de los huesos de la base del crdneo o charnela occipito-cervical.

Hasta el momento se han identificado unicamente mutaciones en el gen GDF6, cuya
alteracion también puede causar sindrome de Klippel-Feil’. El gen GDF6 (growth differentiation
factor) forma parte de la familia BMP (proteinas morfogénicas del hueso), las cuales participan
en el reclutamiento de células hacia el surco primitivo que dara lugar al mesodermo paraaxial. El
modelo de herencia en la MC-1 no esta claro. En general, parece seguir un patrén autosémico
dominante de penetrancia variable, pero también se han descrito casos sugestivos de herencia
autosomico-recesiva’’.

4.5 PREVALENCIA Y EVOLUCION

En la imagen, la malformacion de Chiari se define tipicamente como la herniacion de la
amigdala cerebelosa igual o mayor de Smm por debajo del foramen magnum. Basandonos en esta
definicion, diversos estudios de prevalencia por imagen estiman una prevalencia de
malformacién de Chiari entre 0.24% y 3.6% de la poblacion®’. Esta variaciéon se debe a las
diferencias de sensibilidad de los estudios, asi como a las diferentes poblaciones que han sido
analizadas.

El mayor estudio retrospectivo que se realizé sobre la prevalencia de la MC-1 examind un

gran numero de pacientes seleccionados por las imagenes cerebroespinales. Este estudio
describié la prevalencia de la imagen en vez de definir la verdadera prevalencia de la
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malformacion. La principal limitacion de este planteamiento fue que los pacientes a los que se les
realizaba la RMN no eran representativos de la poblacion general, ya que éstos eran los que
habitualmente presentaban sintomas neurologicos, por lo que las estimaciones de la prevalencia
por imagenes estan influenciadas por un sesgo de deteccion cuando la malformacién esta
asociada a sintomas’'. La prevalencia de MC-1 sintomatica se estimé en un 0.1%% De todas
formas, debido al gran porcentaje de pacientes asintomaticos, es probable que la prevalencia sea
mayor en la poblacion general y que muchos pacientes con esta malformacién nunca lleguen a
recibir atencion médica ni a diagnosticarse®.

Algunos estudios™ llevados a cabo sobre la prevalencia de la MC-1 se han visto claramente
influenciados por la edad de la poblacion estudiada. La prevalencia de una posicion baja de las
amigdalas cerebelosas, asi como de MC-1, es considerablemente mayor en nifios y adultos
jovenes que en personas mas mayores.

Los cambios en la imagen segliin la edad probablemente reflejen cambios que ocurren a lo
largo de la vida. En condiciones normales en el nifio pequefio, el cerebelo suele llegar al 90% de
su volumen final aproximadamente a los dos afios de vida, mientras que el crecimiento del craneo
continta, permitiendo una ascensiéon de las amigdalas®. En los pacientes con MC-1 en los que
hay una hipoplasia del hueso occipital, no se produciria ese ascenso y acomodacion de las
amigdalas cerebelosas, quedando éstas descendidas.

Otra investigacion reciente indica que la posicion de las amigdalas cerebelosas desciende
conforme avanzamos en edad hasta los treinta afios aproximadamente, y posteriormente asciende
a lo largo de toda la vida adulta®. Por ello surge la pregunta del porqué de la aparicion de
manifestaciones clinicas a estas edades en algunos casos descritos. Una de las hipotesis(*) es que
afios de actividad normal, incluyendo la realizacion de esfuerzo fisico, asi como la tos, genera un
descenso progresivo de las amigdalas del cerebelo hasta que interfiere en la circulacion del LCR
a nivel del foramen magno. También se ha observado en varios estudios(*) que una cuarta parte
de los pacientes adultos que han comenzado a tener sintomas de la ectopia amigdalar tienen un
antecedente reciente de trauma. Por ello se considera también importante la correlacion entre el
trauma y el descenso de las amigdalas cerebelosas.

Respecto a la distribucion de la MC-1 por géneros, aunque afecte a ambos sexos, varios
estudios han demostrado una mayor prevalencia en mujeres, con ratios mujer/hombre que oscilan
entre 1,3 a 3,1. El sexo femenino parece tener una posicion mas baja de las amigdalas cerebelosas
en comparacion con el masculino en todos los rangos de edad’'.

4.6 CLINICA

A pesar de tratarse de un trastorno embrionario, la sintomatologia de la MC-1 suele
comenzar en la segunda o tercera década de vida, pudiendo aparecer antes en los pacientes que
asocian siringomielia. Los sintomas suelen ser de inicio insidioso y curso progresivo, aunque en
ocasiones puede comenzar de forma brusca tras un traumatismo cervical, por maniobras de
manipulacién del cuello o tras realizar maniobras de Valsalva'. La sintomatologia puede ser
fluctuante, con periodos de reagudizacion y remision.

Existe mucha variabilidad clinica entre los pacientes con MC-1. Algunos aparecen

asintomaticos, mientras otros presentan manifestaciones clinicas inespecificas o signos
O 1
neurologicos graves .
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Cuando la MC-1 es sintomatica puede presentarse de diversas formas. En la serie de
Milhorat™ los sintomas y/o signos fueron cefalea (81%), alteraciones oculares (78%), sindrome
parecido a la enfermedad de Meniére u otros signos otoneurologicos (74%), afectacion de pares
craneales bajos (52%), tales como apnea del suefio, fasciculacion de la lengua, disfagia o
disartria, y alteraciones de médula espinal (84%) como siringomielia o escoliosis.

Diversos estudios han descrito en detalle cada una de las distintas manifestaciones clinicas
que podrian aparecer en la MC-1, las cuales se describen a continuacion.

La forma de presentacion mas frecuente es la cefalea de localizacién occipital-suboccipital,
siendo el motivo de consulta inicial en un 70% de los pacientes con MC-1. Este dolor suele ser de
caracter opresivo y de corta duracidn, y suele desencadenarse o agravarse con maniobras de
Valsalva, esfuerzo fisico, tos o cambios posturales. Es frecuente la mejoria de este sintoma con la
craniectomia suboccipital’. En ocasiones, también pueden superponerse a cefaleas de diferente
etiologia como la migrafia o cervicalgias que irradian a regiéon suboccipital’’. Estas cervicalgias
suelen acompafiarse de molestias continuas, urentes y profundas, localizadas en los hombros, la
nuca, el pecho y las extremidades superiores que tipicamente aumentan con maniobras de
Valsalva'.

En la literatura también se han descrito varios casos que han debutado con clinica de
hipertension intracraneal como papiledema, diplopia, cefaleas, vomitos y aumento de la
presion del LCR*®. La sintomatologia por obstrucciéon de la circulacion de LCR puede tener un
caracter intermitente dependiente de la posicion™, y ademas se ha registrado una menor
reduccion de la presion intracraneal tras el paso de supino a bipedestacion en los pacientes con
MC-1 comparado con controles sanos, indicando la obstruccion del paso del LCR al canal
espinal®.

La compresion de las amigdalas caracteristica de la MC-1 puede dar lugar a una interrupcion
de las conexiones bidireccionales que presenta el cerebelo con areas corticales y subcorticales
cerebrales, produciendo alteraciones de la funcion cognitiva®®. Investigaciones recientes han
identificado en los pacientes con distintas alteraciones neuropsicologicas y afectivas:

a) Alteraciones de la funcidén ejecutiva, tales como planificacion, flexibilidad, razonamiento
abstracto, fluidez verbal y memoria de trabajo, pudiendo aparecer perseveraciones,
distraibilidad o inatencion. Se asocian con lesiones en el cortex prefrontal.

b) Alteraciones en la cognicién espacial, incluyendo desorganizacion visuoespacial y
alteraciones de la memoria visuoespacial. Se asocian con lesiones en el l6bulo parietal o
del I6bulo temporal derecho.

¢) Alteraciones en la produccion del lenguaje, como disminucion de la fluencia verbal y el
procesamiento lingiiistico. Se asocian con patologia del ldbulo temporal o frontal.

d) Cambios afectivos y motivacionales, como cambios de personalidad, tipicamente en
forma de afecto embotado o extravagante y conducta inapropiada o desinhibida. Se
asocian con lesiones en el area limbica como el cingulo o el giro hipocampal.

Esto se ha descrito como un sindrome afectivo-cognitivo cerebeloso o sindrome de
Schmahmann, y es el que mejor describe el déficit de procesamiento emocional presente en

algunos pacientes”'.

Ademas, la compresion amigdalar también puede producir un sindrome cerebeloso, siendo
éste un hallazgo comun, describiéndose en casi tres cuartas partes de los enfermos. Suele cursar
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con inestabilidad y dismetria, y parece ser debido tanto al propio conflicto de espacio existente en

la fosa posterior como a la andémala transmision de energia que ocurre durante la sistole como
. . . . . ., L. . 2

consecuencia del desacoplamiento del circuito de amortiguacion volumétrica licuoral”.

En casos mas graves, como consecuencia de la
compresion medular o del tronco del encéfalo a nivel del
foramen magno, es posible la aparicion de sintomas de
compromiso de pares craneales, de vias sensitivas y/o
motoras, y de nilicleos nerviosos del tronco del encéfalo,
asi como de los fasciculos nerviosos que discurren a su
través para alcanzar la médula o el diencéfalo' (Figura 4).

Compromiso de pares craneales: los pares craneales

se afectan en un 15-25% de los casos. Segun el par craneal
(pc) que est¢ afectado se presentarda con una
sintomatologia u otra.

e Afectacion del VIII pc y vias vestibulocerebelosas:

La manifestacion otovestibular mas frecuentemente

. . ) n Figura 4. Tomada de Haines
descrita en los pacientes con MC-1 es la inestabilidad et al., 2014 (Principios de

(49%), seguida de vértigo (18%), nistagmo (15%) e neurociencia)
hipoacusia neurosensorial (15%), unilateral o bilateral, a
veces detectada solo en la audiometria o los potenciales

evocados de tronco. Dentro del nistagmo, el mas frecuente es el nistagmo horizontal (74%),
seguido del vertical hacia abajo (18%). El vértigo caracteristico de la MC-1 es posicional o
desencadenado por los movimientos de la cabeza. Otras manifestaciones audiovestibulares menos
frecuentes son los actufenos (11%), la plenitud otica (10%) y la hiperacusia (1%). Sin embargo,
resulta complejo diferenciar el origen de estos sintomas audiovestibulares en estos pacientes,
pues en muchas ocasiones no es posible descartar la presencia de enfermedad periférica
concomitante”.

e Afectacion de los pares craneales 111, IV y VI o nervios oculomotores:

Su afectacion produce diplopia binocular. Aunque no relacionado con estos nervios
craneales, también se ha descrito sintomatologia ocular intermitente en forma de dolor o presion
retroorbitaria, fendmenos visuales como fotopsias o moscas volantes, vision borrosa, fotofobia, y
alteraciones de campo visual®’.

e Afectacion de pares craneales bajos (IX, X, XI):

Dentro de las manifestaciones mas tipicas de MC-1 se encuentra la afectacion de los pares
craneales bajos, principalmente IX y X pc, que producird una sintomatologia predominante de
disfonia, por disfunciéon o paralisis de las cuerdas vocales, y disfagia. Frecuentemente deriva en
patologia respiratoria secundaria a esta disfuncion, en forma de broncoaspiracion®.

Pueden producirse trastornos respiratorios que no se acompafian de disfuncién en la
deglucion, sino que estan relacionados principalmente con el mal control de la funcidén durante el
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suefio, debido a que es el momento en que la respiracion depende unicamente de mecanismos
automaticos. Estos eventos respiratorios centrales se deben a la compresion de los centros
respiratorios centrales a nivel del bulbo, compresion de los pares craneales IX y X, responsables
de las cuerdas vocales y la musculatura faringea, y/o una alteracion de los nervios aferentes
causada por la expansion de la siringomielia. Publicaciones recientes sugieren que la apnea-
hipopnea del suefio puede estar presente en mas de la mitad de los pacientes con MC-1
sintomatica, habiéndose descrito incluso casos de muerte stubita probablemente relacionados con
estos fenomenos. No obstante, los pacientes con MC-1 también tienen factores anatomicos que
pueden facilitar la aparicion de eventos obstructivos, como la macroglosia, aumento de perimetro
cervical y la retrognatia. Por tanto, un aspecto importante en el manejo de los pacientes con MC-
1 es la realizacion de un diagndstico y tratamiento precoz de las alteraciones respiratorias, con la
finalidad de minimizar la potencial morbimortalidad asociada a estos trastornos. Se recomienda
hacer un estudio polisomnografico en los pacientes que presenten una sospecha clinica de estas
alteraciones™.

e Afectacion de otros pares craneales (V, VII, XII)*":

a) Disfuncion V pe: Se ha descrito asociado a MC-1 una neuralgia trigeminal con sindrome de
Horner ipsilateral, lo que se conoce con el nombre de neuralgia paratrigeminal de Raeder™.
Ademas, también puede debutar en forma de disfuncion sensitiva sin dolor produciendo
queratopatia neurotrofica y disminucion de la sensibilidad termoalgésica de la hemicara*.

b) Disfuncion VII pc: Se ha descrito la afectacion del VII pc en forma de espasmo hemifacial,
que suele aparecer como primer y unico sintoma, aunque también se ha descrito algin caso
con sintomatologia de paresia facial transitoria e inducible por movimientos del cuello.

c) Disfuncion XII pc: se ha descrito en la mayoria de los casos asociada a otra sintomatologia
clinica como afectacion de otros pares craneales o cefaleas y mucho mas raramente de
forma aislada. Puede presentarse en forma de atrofia de hemilengua y fasciculaciones.

Compromiso vias sensitivas: las parestesias en las extremidades superiores son el segundo

sintoma que con mayor frecuencia suelen referir los pacientes, apareciendo en un 61% de los

casos, y llegando a igualar en algunos estudios a la prevalencia de aparicion de la cefalea
. 2

occipitonucal”.

Compromiso_vias motoras: puede manifestarse con debilidad y espasticidad en las cuatro

extremidades, siendo levemente mas frecuente en las extremidades superiores (44%) que en las
inferiores (39%)".

Compromiso _nticleos v fasciculos nerviosos del tronco del encéfale: puede provocar un

cuadro clinico abigarrado con sintomatologia variada, que incluye caidas bruscas sin pérdida de
conciencia (drop-attacks), apneas, disfonia, disfagia, disartria, arritmias cardiacas o alteracion del
control de los esfinteres’.

En los pacientes con MC-1 que asocian siringomielia puede aparecer diferente clinica segin su
extension. Si se extiende hacia los cordones laterales de la médula, produce debilidad e
hiperreflexia en extremidades inferiores, con compromiso de la sensibilidad tactil y sindrome de
Horner, este ultimo debido a alteracion intermediolateral a nivel C8, T1 y T2. En caso de
extension hacia los cordones posteriores, puede existir ataxia sensitiva seguida de compromiso de
la sensibilidad profunda. Si la cavidad siringomiélica se extiende hasta el bulbo, puede
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comprometer también los pares craneales bajos, a veces de forma indistinguible de la
manifestacion clinica que puede originar el Chiari por compresion®’. Por lo general, cuanto mas
distal se encuentre la cavidad siringomiélica, menos probable es que se relacione con la
malformacién de Chiari.

La relacion entre MC-1 y siringomielia estd bien establecida. La MC-1 puede derivar en la
formacion de una cavidad siringomiélica como resultado de un flujo anormal de LCR a nivel del
foramen magno. La onda pulsatil sistolica en el espacio subaracnoideo combinado con la
obstruccion del foramen magno provocaria una propulsion forzada de LCR a través del canal
central resultando en la formacion de la cavidad siringomiélica. Algunos autores™ proponen que,
ya que el liquido de la siringomielia difiere del LCR en cuanto a composicion, podria ser el
trauma mecanico compresivo el causante de dafio al tejido medular y extravasacion de filtrado
plasmatico hacia la cavidad siringomiélica. La siringomielia puede encontrarse hasta en el 75%
de algunas series de pacientes con MC-1 que han sido sometidos a cirugia descompresiva, pero
debido a que los neurocirujanos tienden a indicar cirugia si existe siringomielia asociada, la
prevalencia real de siringomielia en pacientes con MC-1 es mucho mas baja. En una cohorte
pediatrica de MC-1 detectada mediante revision de RMN craneales™, 23% pacientes presentaron
siringomielia y en 86% se localizo en zona cervical. Los pacientes con siringomielia presentaron
un mayor descenso medio amigdalar que los pacientes sin siringomielia, y presentaron mas
frecuentemente alteraciones en de flujo de LCR en foramen magno. A la inversa, casi el 90% de
las siringomielias se asocian con malformaciéon de Chiari, aunque actualmente no hay ningun
consenso acerca de la correlacion entre el grado de herniacion amigdalar y la presencia de
siringomielia*®. Algunas de las caracteristicas asociadas con una mayor prevalencia de
siringomielia son el sexo femenino, la edad avanzada, la forma alargada de las amigdalas
cerebelosas y la impresion basilar’'.

En la siringomielia, la sintomatologia también puede presentarse como un sindrome
centromedular progresivo’. La clinica tipica consiste en debilidad segmentaria con arreflexia e
hipoestesia disociada, que estd “suspendida” sobre la nuca, hombros y parte superior de los
brazos (distribucion en esclavina), y posteriormente se extiende hacia las manos. Esta pérdida
sensorial disociada consiste en una pérdida de sensibilidad termoalgésica y preservacion de las
sensaciones del tacto y de la vibracion. La mayoria se inicia asimétricamente con pérdida
sensorial unilateral.

La escoliosis no es infrecuente en los pacientes con MC-1 que asocian siringomielia. Un
estudio reciente’’ en pacientes pediatricos propone que, aunque la siringomielia es un factor
independiente asociado a escoliosis, la presencia de MC-1 sin siringomielia asociada no
predispone a escoliosis por si sola. En los pacientes con MC-1 y siringomielia la escoliosis
habitualmente tiene la curvatura a la izquierda, a diferencia de la escoliosis idiopatica que suele
ser dextroescoliosis. El mecanismo implicado en la aparicion de una escoliosis en caso de
siringomielia parece ser la lesion de la segunda motoneurona por la cavidad siringomiélica en
expansion en la zona de inervacion de los musculos del tronco, que genera un desbalance
muscular de los musculos paravertebrales. En casos de escoliosis muy severa, de convexidad
izquierda o con dobles curvas se aconseja realizar RM medular para descartar siringomielia (4).
Es fundamental identificar a pacientes con este diagndstico ya que una cirugia correctora de la
escoliosis podria conllevar riesgo neuroldgico si no se han tratado previamente la siringomielia y
la malformacion de Chiari®.
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1. Los autores proponen que la

Se han descrito algunos casos de ansiedad asociados a MC-
compresion del tronco del encéfalo provocaria una alteracion de los nucleos serotoninérgicos del
rafe, reguladores de las respuestas de ansiedad, y del locus coeruleous, responsable del aporte
noradrenérgico del cértex y por tanto un importante regulador de la ansiedad. No puede
descartarse la ansiedad secundaria a sufrir una enfermedad como es la MC-1, ademas de los
efectos de la falta cronica de suefio en caso de los trastornos respiratorios durante el suefio que
presentan estos pacientes. Por el momento no existen suficientes estudios que puedan atribuir el
trastorno por ansiedad a la MC-1, debido a la gran prevalencia de dicho trastorno en la poblacién

general.

4.7 DIAGNOSTICO

El diagnoéstico de la MC-1, sintomatico o no, se realiza mediante técnicas de neuroimagen.
La piedra angular en el diagnostico es la RMN, que debe incluir la médula espinal completa
(cervical, dorsal y lumbar) para poder delimitar la extension de la siringomielia, en caso de que
se presente, asi como evaluar las estructuras de la fosa posterior y la presencia de hidrocefalia.
Con la RMN también se pueden realizar estudios volumétricos de la fosa posterior y estudios de
dindmica de flujo. Los datos mas frecuentes en estos pacientes son la compresion del espacio
subaracnoideo posterolateral al cerebelo, herniacion de las amigdalas cerebelosas de al menos
Smm, reduccion de la altura del supraoccipucio e incremento de la inclinacion del cerebelo. Las
radiografias simples y la tomografia axial computarizada se utilizan, sobre todo, para el estudio
de las anomalias 6seas'.

Las técnicas avanzadas de imagen se utilizan para facilitar y mejorar la evaluacion de la
MC-1, asi como para proporcionar datos mas precisos de sus efectos sobre la dinamica de la
circulacion de LCR. Los principales objetivos de estas técnicas son: a) determinar si los sintomas
presentados por el paciente estan o no relacionados a la MC-1; b) determinar la probabilidad de
que la descompresion posterior mejore los sintomas; y c) ayudar al entendimiento de la
fisiopatologia de esta malformacion®'.

Las técnicas avanzadas de imagen en la MC-1 incluyen®":

e Secuencias de RMN sensibles al flujo de LCR a nivel del foramen magno, mediante técnicas
de contraste de fase con gatillo electrocardiografico.

e Cine-RMN con gatillo de pulso para evaluar el movimiento de las amigdalas cerebelosas a
nivel del foramen magno.

e Volumetria cuantitativa de la fosa posterior y biometria de la base de craneo.

e Imagenes con tensor de difusion en resonancia magnética de la médula espinal.

La popularizacién a mediados de los afios 90 de las secuencias de RMN sensibles al flujo del
LCR, mediante técnicas de contraste de fase con gatillo electrocardiografico e imagenes
dindmicas en formato de cine de ciclo cerrado, ha permitido caracterizar el comportamiento
circulatorio del LCR en la charnela craneo-cervical tanto en sujetos normales como en pacientes
con malformacion de Chiari’. Actualmente, los estudios de la dinamica del LCR se emplean de
rutina para determinar la gravedad de la obstruccion, ya que se ha observado una correlacion con
el desarrollo y gravedad de los sintomas®'.

El diagnostico de la MC-1 podria dividirse en diagnéstico radiolégico y diagnodstico con
técnicas de imagen avanzada.
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e Diagnéstico radiolégico:

La posicion normal de las amigdalas cerebelosas se encuentra entre 8mm por encima del
foramen magno hasta Smm por debajo de este. Cuando hay un desplazamiento caudal de mas de
Smm se considera generalmente criterio diagndstico de la MC-1. No obstante, el 30% de los
pacientes con un desplazamiento entre 5 y 10mm de las amigdalas cerebelosas estaran
asintomaticos, mientras que otros pacientes con un desplazamiento de 3 a 4 mm pueden presentar
clinica®'.

Por ello, la definiciéon de la MC-1 ha cambiado
a lo largo de diferentes estudios. Las definiciones
mas frecuentemente usadas son: a) un
desplazamiento de las amigdalas cerebelosas menor
de 3mm por debajo del foramen magno es normal;
b) un desplazamiento mayor de Smm en adultos es
criterio de MC-1; c¢) un desplazamiento entre 3 y
Smm se considera ectopia amigdalar cerebelosa
benigna o amigdalas cerebelosas bajas, y requiere
una correlacion con otros hallazgos radiolégicos o
clinica (Figura 5). La imagen en un corte sagital de

un desplazamiento de amigdalas cerebelosas con
forma alargada o de cufia sobre el foramen magno Figura 5. RMN de ectopia amigdalar

ayuda a distinguir la MC-1 con la ectopia amigdalar. | VS MC-1. Tomada de la base de datos
del Hospital Clinico Universitario

Lozano Blesa de Zaragoza.

Para la caracterizacion de herniacion de las
amigdalas cerebelosas se utiliza como referencia la
linea de McRae, linea imaginaria que va desde el
basion (borde anterior del agujero magno) hasta el
opistion (borde posterior del agujero magno). Las
medidas se realizan desde el nivel mas inferior del
foramen magno hasta la parte de la amigdala que se
encuentre en la posicion mas baja*' (Figura 6).

El estudio de Ila columna vertebral es
fundamental en la evaluacion inicial por el alto
porcentaje de siringomielia asociado a la MC-1. La
aparicion de siringomielia es mas frecuente entre los

segmentos C4 y C6, aunque puede aparecer a
Figura 6. Tomada de Guerra Jiménez cualquier nivel de la médula espinal. La formacion
G.etal, 2015 de syrinx afecta a la longitud de la médula y
aparecen cavitaciones a lo largo de ella.

Los pacientes con MC-1 también pueden tener hidrocefalia y multiples anomalias craneo-

cervicales, como la impresion basilar, la compresion anterior del tronco del encéfalo, la
asimilacion atlanto-occipital, un clivus corto o escoliosis®'.
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La impresion basilar es muy
sugestiva de inestabilidad de Ia

uniéon craneo-cervical, y puede ser L e
evaluada mediante distintas magnum
mediciones, incluyendo su relacion Clivus— o

con la apofisis odontoides mediante Chamberlain__

la linea de Chamberlain (linea
dibujada desde la parte posterior del

/ McGregor
Hard plate
paladar duro hasta el opistion), la

linea de McRae (descrita =

anteriormente), la  linea  de
Wackenheim*® (dibujada en el plano
sagital del clivus hasta el canal

Figura 7. Tomada de Ridder et al., 2015%

cervical), la linea de McGregor (desde margen posterior del paladar duro a la parte mas baja de la
escama occipital), la longitud del clivus (medida desde la parte superior del dorso de la silla turca
hasta el basion), la anchura anteroposterior del foramen magnum y el angulo basal o clivoaxial
(Figura 7). El angulo clivoaxial lo defini6 Smoker*’ como el angulo formado por la interseccion
entre la linea de Wackenheim y la linea dibujada sobre la superficie posterior del cuerpo del axis
y la apofisis odontoide. En sujetos normales el dngulo craneo-cervical mide desde 150° en
flexion, hasta 180° en extension. En algunos pacientes con MC-1 este angulo puede ser mas
agudo (por debajo de 125°), produciendo una compresion ventral de la union cervicomedular. Se
reconoce que las referencias mencionadas pueden variar en un rango normal, por lo que es
conveniente emplear mas de una medicion.

Si existe una compresion anterior del tronco del encéfalo, se deben incluir imagenes
radiologicas en flexion y extension occipito-cervical para evaluar el desplazamiento patoldgico.
La tomografia computarizada sin contraste define la anatomia osea, y junto a la RMN permite
evaluar las arterias vertebrales, las cuales se ven en algunas ocasiones afectadas en el contexto de
compresion anterior tronco-encefalica.

No obstante, una de las medidas estiticas mas
importantes para la eleccion del tratamiento a realizar en
pacientes con MC-1 y compresion anterior del tronco del
encéfalo, es la linea perpendicular a la linea basion-C2 (B-C2;
linea desde el basion hasta la parte mas inferoposterior del
cuerpo vertebral C2), también llamada pB-C2 (linea que va
de la apofisis odontoide hasta la cara anterior de Ia
duramadre) (Figura 8). Se realiz6 un estudio que demostrd
que los pacientes con una pB-C2 menor de 9mm fueron
tratados de forma exitosa unicamente con descompresion de
fosa posterior, mientras que medidas de pB-C2 por encima de
9mm requirieron una estabilizacion occipito-cervical, en

ocasiones con descompresion anterior, ademds de
descompresion de fosa posterior. A pesar de que las medidas Figura 8. Tomada de Ridder
no han sido validadas con un gran numero de pacientes, esta etal., 2015%

distancia se ha usado como una medida objetiva de la

compresion anterior troncoencefalica y la retroflexion

odontoidea™.
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Diagnéstico avanzado®':

Dentro del diagnostico avanzado existen diferentes pruebas diagnosticas, nombradas

anteriormente, que se van a analizar a continuacion.

1)

2)

La RMN sensible al flujo de LCR mediante técnicas de contraste de fase con gatillo
electrocardiogrdfico. La circulacion de LCR a través del foramen magno esta sincronizada
ritmicamente con el pulso cardiaco. Cuando la sangre bombeada llega al cerebro durante la
sistole cardiaca, la rigidez del craneo y la no compresibilidad del liquido requieren que algo
salga de la cavidad craneal para mantener en valores normales la presion intracraneal. La
salida de LCR a través del foramen magno hacia la cavidad espinal amortigua la diferencia
de presiones hasta la diastole cardiaca, donde el LCR vuelve a la cavidad craneal. En la
MC-1 hay una restriccion del flujo de LCR a través del foramen magno, lo que genera unas
velocidades mayores y turbulencias durante el ciclo cardiaco. Todo esto se puede medir
usando una RMN en contraste de fase. Esta prueba requiere la realizacion de un
electrocardiograma para ver los ciclos cardiacos, la toma de imagenes en el plano axial y
sagital a nivel del foramen magno, el ajuste de una velocidad inicial maxima anticipada del
LCR de 5 a 10cm/s y la repeticion del estudio con una velocidad mayor cuando cause
solapamiento o velocidades menores si no se puede visualizar bien el LCR.

Generalmente, la velocidad del flujo de LCR en sentido craneo-caudal muestra una sefial
hiperintensa, mientras que en sentido caudo-craneal es hipointensa. Para cuantificar la
velocidad del LCR es de especial interés la region anterior y posterior del foramen magno
en su parte inferior. En sujetos normales, la circulacion de LCR es equivalente en la zona
anterior y posterior de la médula espinal durante el ciclo cardiaco, el flujo es uniforme en
ambas direcciones sin producirse solapamiento en ninguna region de interés y la velocidad
ronda los 2.4cm/s la sistolica y 2.8cm/s la diastdlica. Los pacientes con Chiari I han
demostrado tener velocidades aumentadas con un promedio de 3.1cm/s la sistélica y de
4.0cm/s la diastolica. El flujo tampoco es uniforme, especialmente en el plano axial,
secundariamente a la obstruccion mecanica durante el ciclo cardiaco. Cuando el grado de
obstruccion aumenta, habitualmente se altera primero en la zona posterior y
progresivamente la zona anterior de la union craneo-cervical. En estos pacientes el flujo es
bidireccional, ocurre en sentido caudal y craneal simultaneamente, normalmente observado
como un solapamiento focal en vez de una mayor velocidad de flujo.

Cine-RMN del movimiento de las amigdalas cerebelosas. En los pacientes con MC-1, los
cambios de velocidad de flujo de LCR se acompaiian en algunas ocasiones de
desplazamientos anormales del tronco del encéfalo y la parte superior de la médula espinal.
Se utilizan técnicas como la secuencia rapida de imagenes (true-FISP) que, acompafada de
la medicion del ritmo cardiaco, pueden identificar el movimiento pulsatil de estas
estructuras del cerebro durante el ciclo cardiaco. Estas técnicas identifican un mayor
desplazamiento pulsatil craneo-caudal de las amigdalas cerebelosas, asi como de la parte
superior de la médula espinal, en pacientes con MC-1. El desplazamiento posterior anormal
de la médula se presenta cuando las amigdalas se desplazan caudal y anteriormente. Un
estudio’’ demostré la presencia de mayor desplazamiento amigdalar en los pacientes con
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cefaleas asociadas a tos o movimientos de Valsalva. El desplazamiento del cerebelo y del
tronco del encéfalo también contribuye a la formacion de syrinx. Los pacientes con MC-1
presentan una compresion de la parte superior de la médula, y la siringomielia se extiende
habitualmente por debajo del nivel de compresion.

El estudio del LCR mediante cine-RMN es una herramienta diagnostica de gran valor en
la clinica, ya que aporta informacién potencialmente relevante tanto para la seleccion de
candidatos quirurgicos, sobre todo oligosintomaticos o asintomaticos con siringomielia
asociada, como para la determinacion de la técnica quirargica mas apropiada,
especialmente en malformaciones complejas de charnela craneo-cervical. Ademads, permite
monitorizar la evolucion de los pacientes manejados de forma conservadora y asegurar la
adecuada correccion de la circulacion de LCR tras el tratamiento quirargico.

3) Imdgenes con tensor de difusion en resonancia magnética de la médula espinal. Esta
técnica permite cuantificar el grado de anisotropia de los protones del agua en tejidos. La
anisotropia es la propiedad del tejido cerebral normal que depende de la direccionalidad de
las moléculas de agua y de la integridad de las fibras de la sustancia blanca. Los tractos
muy densos muestran un mayor grado de anisotropia, mientras que la sustancia gris tiene
menor grado respecto de la sustancia blanca. La anisotropia fraccional es una variable
numérica cuyos valores oscilan entre 0 (maxima isotropia, tal como la observada en
espacios subaracnoideos y ventriculos normales, donde el agua se moviliza libremente) y 1
(méxima anisotropia por restriccion en el movimiento de agua tisular). La tractografia es la
representacion 3D de las imagenes con tensor de difusion y se puede graficar por medio de
un mapa de color obtenido a partir de la direccionalidad del desplazamiento de las
moléculas de agua a lo largo de los tractos de sustancia blanca, y en los tres ejes del espacio
(derecha-izquierda, anteroposterior y rostrocaudal)™. En un estudio de pacientes con MC-1
y siringomielia cervical se observaron valores bajos de anisotropia fraccional con sintomas
somatosensoriales™. Las imagenes con tensor de difusion son una herramienta cuantitativa
prometedora para investigar la relacion de los sintomas con la MC-1 y siringomielia.

Para concluir con el diagndstico es fundamental relacionar las imagenes obtenidas con la
clinica del paciente. Muchos estudios han encontrado que una posiciéon mas baja de las amigdalas
cerebelosas y una alteracion mas grave de la circulacion del LCR a través del foramen magno,
estan considerablemente asociadas con una mayor probabilidad de tener sintomas. Al ascender
las amigdalas cerebelosas durante la vida adulta, es menos frecuente que presenten sintomas las
personas mayores con esta malformacion. Ademas, al tener las mujeres una posiciéon mas baja de
las amigdalas cerebelosas, estas suelen presentar mas sintomas que los hombres®. No obstante, la
correlacion entre la imagen diagnostica de la malformacion de Chiari y la sintomatologia es un
tema controvertido, ya que se han observado pacientes que con un descenso leve presentaban
sintomas, y otros con un descenso mayor se encontraban asintomaticos>*. Una posibilidad es que
la hernacion amigdalar sea una variable “necesaria pero no suficiente” para determinar si un
individuo va a presentar sintomas o no.
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4.8 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL?Y

Es importante considerar otros diagnosticos cuando la presentacion clinica del paciente
diagnosticado de MC-1 por técnicas de imagen es atipica.

Una cefalea que aumenta de intensidad al toser o hacer esfuerzos pero que es mas
prolongada en el tiempo se puede observar en pacientes con hipertensién craneal idiopatica,
también conocida como pseudotumor cerebi. Para su diagnostico se debera realizar una
exploracion oftalmologica, asi como estudios por imagen y ocasionalmente mediciones de
presion intracraneal. En este caso una descompresion de fosa posterior estaria contraindicada.

El descenso de las amigdalas cerebelosas también puede presentarse en pacientes con una
presion disminuida de LCR en el canal espinal. Esto puede estar producido por shunts de LCR
en la region lumbar, por traumatismos, por fuga de LCR relacionada con una cirugia previa y,
ocasionalmente, por un orificio dural de supuesto origen congénito. En estos pacientes la cefalea
aparece de forma brusca y en relacion con la bipedestacion o posicion vertical del cuerpo. El
objetivo es identificar la causa de la pérdida de LCR ya que la reparacion de esta fuga da lugar a
un ascenso de las amigdalas cerebelosas a su posicion normal.

Se deben considerar otras entidades clinicas que producen descenso de las amigdalas, asi
como cefaleas. Pacientes con conectivopatias hereditarias presentan una hipermovilidad entre
el craneo y la parte superior de la médula espinal El sindrome de Ehlers-Danlos es el mas
conocido por estas caracteristicas, presentando una hipermovilidad tanto occipito-atlantal como
atlanto-axial’. Aunque la posicion anormal del odontoides en esta patologia participa en la
disminucioén del volumen de la fosa posterior, estos pacientes habitualmente no responden a la
descompresion igual de bien que los pacientes con MC-1 no complicado. Muchos de ellos
requeriran una fusion craneo-cervical para mejorar sus sintomas.

La MC-1 también puede llegar a ser confundida con una lesiéon expansiva o una
malformaciéon vascular de la region del agujero occipital o de la médula cervical alta.
Clinicamente puede ser dificil de diferencial de una esclerosis multiple, especialmente cuando la
malformacién de tejido cerebral se presenta en ausencia de cambios 6seos significativos™.

Considerar otros diagnoésticos es fundamental en estos pacientes, y por ello deben ser
evaluados exhaustivamente antes de considerar una intervencién quirtrgica®’.

4.9 TRATAMIENTO Y PRONOSTICO

Los pacientes asintomaticos diagnosticados de MC-1 sin siringomielia no deben ser
considerados candidatos a cirugia. Sin embargo, en la MC-1 con siringomielia, los
neurocirujanos tienen diferentes opiniones acerca del tratamiento: el porcentaje de encuestados
que indica cirugia varia del 9% al 75%'. En los pacientes con MC-1 asintomaticos u
oligosintomaticos con siringomielia se sugiere la realizacion de una cine-RMN para objetivar la
posible obstruccion de LCR, indicando cirugia cuando la obstruccion sea completa, o indicando
seguimiento si la obstruccion es parcial o inexistente™.
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En la literatura, existe un gran consenso a la hora de considerar la posibilidad de tratamiento
quirurgico en todo paciente con MC-1 sintomatico con siringomielia, mientras que en ausencia
de ésta, la indicacion quirargica también esta en debate®. No obstante, la descompresién de fosa
posterior es el tratamiento de eleccion en los pacientes con MC-1 sintomaticos.

Aproximadamente un 10% de los pacientes con MC-1 presenta hidrocefalia. En estos casos,
el tratamiento suele comenzar con la colocacién de una valvula de derivacion ventriculo-
peritoneal o mediante una ventriculostomia endoscopica, antes de plantearse la descompresion
quirargica de la union craneo-cervical'. Sin embargo, un porcentaje alto de pacientes necesitara
la realizacion de ambos procedimientos’’.

4.9.1 Quirurgico':

Los objetivos del tratamiento quirurgico de los pacientes con la MC-1 son:

e Conseguir un incremento de volumen de la fosa posterior.

e Mejorar o anular el gradiente de presiones craneo-espinal existente a nivel del foramen
magno, es decir, mejorar el flujo de LCR a este nivel.

e Restaurar la anatomia normal de los espacios subaracnoideos.

e FEliminar la cavidad siringomiélica, en los casos que esté presente.

e Aliviar la compresion sobre el tronco del encéfalo.

e Mejorar los sintomas, frenar la progresion del deterioro neuroldgico y disminuir las
manifestaciones clinico-radiologicas de la siringomielia de forma duradera.

En este tipo de intervenciones es muy importante la colocacion del paciente. Este se debe
posicionar en decubito prono en una mesa de quir6fano estandar con la cabeza elevada unos 20-
30° y fijada en flexién para una adecuada exposicion de la region cervical®®.

Existen diversas técnicas quirurgicas para tratar esta malformacion, pero todas tienen en
comun la descompresion del foramen magno'. Esta descompresion quirrgica se consigue a
través de una incision suboccipital en la linea media, que va desde la protuberancia occipital
hasta aproximadamente la segunda vértebra cervical®®. Posteriormente se exponen la escama
occipital y el arco posterior del atlas retrayendo los tejidos blandos que hay por encima de estas
estructuras. Es importante preservar las inserciones de los miisculos en la parte posterior del axis
para evitar una posible inestabilidad craneo-cervical tras la cirugia. La diseccion de tejidos
blandos no deberia extenderse mas allad del borde lateral del foramen magno, especialmente en
presencia de anomalias en la base del craneo y atlas, donde el trayecto de la arteria vertebral es
menos predecible y podria aumentar el riesgo de lesion™.

Una vez se han expuesto estas estructuras, se
realizan dos orificios en cada lado de la linea
media por debajo de los senos transversos, uniendo
estos orificios y bajando hasta el foramen magno
(Figura 9). El limite superior de la craniectomia es
el seno transverso y su diametro es de unos 4cm.
El limite inferior debe alcanzar el foramen magno,
donde se realiza una amplia apertura, de condilo a

condilo, de unos 3cm de diametro, aunque se debe

Figura 9-5 ()Tomada de Giammattei et adaptar el tamafo de la reseccion a la anatomia de
al., 2017
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cada paciente. Una reseccion muy pequefia no descomprimiria lo suficiente el foramen magno
mientras que una demasiado grande haria que el cerebelo volviese a descender demasiado
obstruyendo de nuevo la unién craneo-cervical®. El arco posterior del atlas también se reseca,
junto a la membrana atlanto-occipital, la cual aparece, por lo general, anormalmente engrosada
actuando como elemento de constriccion de las meninges a este nivel. Hay que tener especial
cuidado al resecarlo para evitar lesionar el ligamento anterior™.

A partir de este punto, los neurocirujanos adoptan diferentes posturas: para algunos, el
objetivo estd ya cumplido con la descompresion osea y de la membrana atlanto-occipital. Otros
contintan con la descompresion mediante una duraplastia, ya que diversos estudios demuestran
que la descompresion Unicamente Osea tiene un mayor riesgo de requerir una segunda
intervencion por falta de mejoria®®.

La duraplastia consiste en la apertura de la duramadre, en este caso de caudal a rostral para
permitir un mayor control de la vascularizacion a ese nivel, y la colocaciéon posterior de un
parche que amplia el espacio de la unién craneo-cervical. A nivel espinal, caudal al nivel del
foramen magno, la duramadre est4d formada por una tnica capa, mientras que cranealmente tiene
dos capas. Los senos durales se encuentran entre estas dos capas. En la fosa posterior puede
existir un plexo venoso entre estas dos capas, por lo que abrir en primer lugar a nivel del atlas
situa la apertura inicial en un punto donde tipicamente no hay estructuras venosas y por lo tanto
menor riesgo de sangrado’®.

Al abrir la duramadre, generalmente con una
incision en forma de Y, se exponen los hemisferios
cerebelosos, el vermis y la médula oblongata. La
mayoria de los neurocirujanos consideran que tras la
duraplastia ya se ha conseguido la descompresion, sin
embargo, se puede continuar abriendo la aracnoides,
una capa mas interna de las meninges, y realizar una
diseccion hasta visualizar la salida de LCR a través del
foramen de Magendie desde el cuarto ventriculo
(Figura 10). Esta diseccion se realiza elevando las
amigdalas cerebelosas, dejando ver asi la tela coroidea

y el velo medular inferior, los cuales forman la mitad Figura 10. Tomada de Giammattei et
inferior del techo del cuarto ventriculo, y haciendo | al., 2017%
posible su apertura®.

En pacientes muy sintomaticos con un gran syrinx, o aquellos en los que las amigdalas
cerebelosas se extienden por debajo de la apertura de la duramadre, la reduccion de éstas es una
opcion para asegurar la correcta salida de LCR a través del cuarto ventriculo. Se puede hacer un
corte a las amigdalas o poner un stent que vaya del cuarto ventriculo a la parte ventral del espacio
subaracnoideo cervical. Esta ultima opcion asegura un conducto para la salida de LCR del
sistema ventricular y es especialmente 1util en las recurrencias o empeoramientos de la
siringomielia en los pacientes con MC-1°",

Para finalizar la cirugia, la duramadre se cierra con un parche que puede ser de tejido
autdlogo (el periostio del mismo paciente), de un banco de tejidos o de material sintético. Una
vez se coloca el parche, es necesario cerrarlo herméticamente para evitar la filtracion de LCR y la
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formacion de un pseudomeningocele, la complicaciéon mas comun tras esta cirugia. Finalmente se
realiza un cierre hermético de la fascia nucal, del subcutaneo y de la piel®’.

Durante la cirugia, algunos neurocirujanos emplean diferentes técnicas para valorar si se ha
obtenido un resultado adecuado tras la descompresion del foramen magno y para ver si hay
mejoria en la conduccion de los estimulos nerviosos a este nivel. Para ello utilizan la ecografia
intraoperatoria y el registro de potenciales evocados motores, sensoriales y del tronco cerebral,
respectivamente'. Estas técnicas también ayudan a decidir sobre la necesidad de realizar la
duraplastia o no, segin se haya restaurado el flujo de LCR tras la descompresion 6sea’’.

Si la siringomielia persiste, se deben considerar como posibles causas la inadecuada
descompresion del foramen magno o la formacion de tejido cicatricial excesivo que compromete
el flujo de LCR. Una vez se descarta el compromiso de espacio a este nivel, se debe evaluar el
drenaje directo de la cavidad siringomiélica mediante catéteres o derivaciones al espacio
subaracnoideo, cavidad peritoneal o pleural. Si la cavidad siringomiélica se extiende distalmente
hasta el cono medular, la seccion del filum terminale permitira drenar la cavidad'.

Por otro lado, los pacientes que presentan invaginacion basilar y compresion anterior del
tronco del encéfalo también pueden ser candidatos a cirugia en funcion de la lesion. En estos
casos es fundamental intentar reducir la lesion con una traccion o halo cervical antes de plantear
la cirugia de descompresion anterior. En caso de que la lesion sea reductible con la traccion, se
realizard Unicamente la descompresion posterior junto a la estabilizacién craneo cervical con
placas y tornillos para intentar evitar la necesidad de realizar posteriormente una descompresion
quirargica anterior®. Por el contrario, cuando es irreductible, se debe realizar una descompresion
anterior a través de un abordaje transoral abierto con microscopio o transnasal endoscépico. El
primero se realiza a través de la cavidad oral, donde es palpable el tubérculo anterior del atlas a
nivel de la mucosa faringea posterior. Al disecar este plano aparece el musculo largo de la
cabeza, el cual se inserta en la porcidn basilar del hueso occipital, y al retraerlo se expone el arco
del atlas. Tras esta maniobra se disecciona superior e inferiormente hasta ver el clivus inferior y
el cuerpo del axis. Se reseca el arco anterior del atlas, definiendo los bordes del diente del axis y
desinsertando los ligamentos alares y apical. La apofisis odontoide se reseca, junto al ligamento
transverso y la membrana tentorial. Tras la odontoidectomia se podra observar la duramadre o el
ligamento longitudinal posterior, los cuales tendrian que ser pulsatiles y deben palparse para
asegurar una descompresion adecuada. Si la descompresion dsea anterior no fuese suficiente,
podria realizarse la duraplastia. La técnica endoscépica transnasal se diferencia unicamente en el
abordaje, ya que la descompresion anterior se realiza de la misma forma en ambas. En este caso
se lleva a cabo una reseccion posterior del septo nasal y una adenoidectomia para mejorar la
exposicion de la pared posterior de la nasofaringe. Después, se realiza una incision desde el
clivus hasta el nivel del cuerpo del axis, con margenes laterales mediales a la desembocadura de
la trompa de Eustaquio, y se siguen los mismos pasos descritos previamente para la
descompresion anterior. Para finalizar, se cierra el defecto con un parche de tejido sintético si se
ha abierto la duramadre, seguido de un colgajo de septo nasal y un injerto de tejido adiposo
autdlogo®.

Como en todo tratamiento quirtrgico, la descompresion del foramen magno para el
tratamiento de la malformacion de Chiari no estd exenta de complicaciones. En el posoperatorio
inmediato se debe realizar una exploracion clinica minuciosa para detectar las complicaciones
mas frecuentes como la meningitis aséptica, la fuga de LCR, la infeccion de herida quirargica y
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la hidrocefalia. Estas son mas frecuentes en los casos en los que se abren las meninges™. Sin
embargo, el indice de mortalidad, generalmente por paro respiratorio en el postoperatorio
inmediato, o de secuela grave, esta por debajo del 2%'.

Tres meses después de la cirugia, el paciente debe realizarse una RMN craneal y de la unién
craneo-cervical. Se puede considerar al paciente “curado” si hay una restauracion del flujo de
LCR en la cine-RMN y una mejoria clinica paralela. A pesar de ello, no se debe dejar de seguir al
paciente clinica ni radiolégicamente ya que puede aparecer una recurrencia neurologica afios
después de la cirugia®. La recurrencia de sintomas tras la intervencion puede ser indicador
precoz de la recurrencia de la ectopia amigdalar, aunque este fendomeno también se ha
relacionado con la formacion de edema posquirtrgico en la fosa posterior*.

La técnica que ha mostrado mejores resultados en varias series de pacientes en los ultimos
afios es la descompresion quirirgica de fosa posterior con duraplastia, sin embargo, cabe destacar
que la duraplastia acarrea mayor indice de complicaciones que la descompresiéon unicamente
Osea. Sin embargo, esta ultima presenta mayores tasas de recidiva y suele requerir mas
frecuentemente una reintervencion. Varios metaanalisis han concluido que no hay evidencia
suficiente para decir que un método es superior al otro. Aunque en una serie de casos se observa
que la duraplastia es una opcion mas fiable en pacientes con siringomielia, con una herniacion
amigdalar mayor de 10mm y con una duracion de la sintomatologia menor de 36 meses’’.

Los resultados de la descompresion quirtrgica son generalmente favorables. Se ha visto en
diferentes estudios una mejoria sintomatica y una resolucion de la siringomielia en el 60% a
100% de los pacientes intervenidos. Los sintomas que experimentan mayor mejoria son la
cefalea, sobre todo la occipital y cervical alta, reproducibles con maniobras de Valsalva y de
corta duracion, y la cervicalgia, seguidos por los sintomas atribuibles a la compresion directa del
cerebelo o del tronco del encéfalo, como disfagia, ataxia, nistagmo y diplopia. Por el contrario,
los sintomas atribuibles a la siringomielia, como el dolor, la escoliosis y la pérdida de
sensibilidad, son los que suelen mejorar menos frecuentemente .

Actualmente, en algunos hospitales, la descompresion posterior se esta realizando mediante
endoscopia, una alternativa que han descrito también como segura y efectiva. Los resultados de
la descompresioén endoscdpica en los pacientes con MC-1 son comparables con los de la cirugia
convencional, con la ventaja de ser una técnica minimamente invasiva, con una recuperacion mas
rapida, una disminucién de la estancia hospitalaria y un menor gasto. Sin embargo, todavia
supone una limitacion el reducido nimero de pacientes tratados con esta técnica, asi como el
corto periodo de seguimiento®’.

4.9.2 No quirurgico':

Como consecuencia de la lesién sobre estructuras de la unioén entre la base del cerebro y
cerebelo y la médula espinal cervical, se produce el dolor neuropatico. El tratamiento del dolor en
esta patologia presenta la dificultad propia de toda enfermedad con baja incidencia, para la que
hay poca evidencia cientifica. La evaluacion individual del paciente y sus sintomas permitiran
elegir el mejor tratamiento en cada caso.

Las unidades del dolor pueden ofrecer a estos pacientes, técnicas que en muchos casos
mejoraran la calidad de vida. El dolor neuropatico debe ser tratado desde un punto de vista
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multifactorial con firmacos que incidan sobre los distintos aspectos del dolor, como la actividad
neuronal alterada (anticonvulsivantes y anestésicos locales) y la potenciacion de las vias
inhibitorias descendentes (antidepresivos), o sobre centros encargados de conducir y elaborar las
respuestas nociceptivas (analgésicos).

Si bien la evidencia en los tratamientos farmacoldgicos resulta escasa, en el tratamiento no
farmacologico, como la estimulacion eléctrica medular o periférica, es casi inexistente. Estos
tratamientos se reservan para cuando han fracasado todos los demas tratamientos.

Se debe contemplar también tanto la fisioterapia como la terapia ocupacional, ya sea en los
pacientes intervenidos quirargicamente con déficits neurologicos secundarios a la siringomielia,
como en pacientes no candidatos a la cirugia. El tratamiento fisioterapico va encaminado a aliviar
el dolor y a mantener los recorridos articulares de la columna cervical y los hombros. Se deben
evitar las tracciones cervicales, las manipulaciones de charnela occipital y la sobrecarga de
extremidades superiores, que pueden agravar el dolor. La terapia ocupacional va encaminada a
aprender normas de economia articular que no sobrecarguen los miembros superiores y el cuello,
y que permitan continuar con las actividades de la vida diaria. Cuando haya manifestaciones
neurologicas, como hipoestesias o disestesias, pueden requerir adaptaciones, asi como la
prescripcion de férulas u otros dispositivos.

5. CONCLUSIONES

e La malformacién de Chiari se divide principalmente en tres tipos: tipo I, tipo I y tipo III. Sin
embargo, en los ultimos afios se estd ampliando esta clasificacion para poder incluir a
pacientes con imagenes radiologicas de malformacion de Chiari que no encajan en la
clasificacion clésica.

e [a malformacion de Chiari tipo I (MC-1) se caracteriza por la herniaciéon caudal de las
amigdalas cerebelosas por debajo del foramen magno. La MC-1 es la malformacion de Chiari
mas frecuente. La verdadera prevalencia no se conoce, pero la evidencia disponible sugiere
que la prevalencia es de un 0.1% a un 0.5%. Actualmente, las técnicas de estudio por
imagenes del sistema nervioso central, cada vez mas frecuentes como parte de los protocolos
clinicos, han propiciado el incremento del diagndstico de las herniaciones amigdalares.

e Existe un amplio espectro de manifestaciones clinicas asociadas a la MC-1, siendo la cefalea
occipital y las parestesias los sintomas mas frecuentes en estos pacientes.

e El diagnostico de las malformaciones de Chiari se basa en la neuroanatomia. No hay
biomarcadores diagnésticos. La técnica de eleccion es la RMN de la unioén craneo-vertebral.
El diagnoéstico radioldgico de la MC-1 en adolescentes y adultos se confirma cuando una o
dos de las amigdalas cerebelosas se sitian >5 mm por debajo del foramen magno.

e Las técnicas radiologicas avanzadas aportan datos de gran interés para el diagnostico y la
toma de decisiones en cuanto al tratamiento.

e El tratamiento de las malformaciones de Chiari depende de la naturaleza de la malformacion
y del grado de déficit neurolégico asociado. La historia natural de la MC-1 es todavia
desconocida y no hay unos criterios universalmente aceptados para seleccionar pacientes
para cirugia o para tratamiento no quirtrgico. Por ello se dice actualmente que la cirugia se
debe reservar para los pacientes que presenten sintomas que interfieran en su calidad de vida.
Las evaluaciones clinicas previas a la cirugia permiten una seleccion adecuada de pacientes
que puedan beneficiarse del tratamiento quirargico:
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- Los pacientes asintomaticos que se diagnostican incidentalmente de MC-1 y no
presentan siringomielia se pueden tratar de forma conservadora con seguimiento clinico
y radiologico.

- Los pacientes con MC-1 claramente sintomaticos con sintomas de compresion de pares
craneales bajos, siringomielia, mielopatia, sintomas cerebelosos, cervicalgia severa o
cefalea suboccipital en relaciéon a la malformacion, se recomienda la descompresion
quirargica de fosa posterior.

- En los pacientes asintomaticos u oligosintomaticos con MC-1 que no presentan ningun
déficit neuroldgico, pero tienen siringomielia en la RMN, el tratamiento es
controvertido. Se sugiere realizar una cine-RMN en estos pacientes. Si el estudio
muestra una obstruccion completa del flujo de LCR se tratard quirurgicamente. Si la
obstruccion es parcial o no hay obstruccion, se realizara seguimiento clinico y
radiologico del paciente, tratandole quirtirgicamente en el momento que presente signos
de deterioro clinico.

Los objetivos de la cirugia de las malformaciones de Chiari son descomprimir la unién
craneo-cervical y restaurar el fluyjo de LCR en la region del foramen magno. El
procedimiento realizado mas frecuentemente en los pacientes con MC-1 es la descompresion
de la fosa posterior mediante craniectomia suboccipital con o sin duraplastia. Otros
procedimientos incluyen la descompresion anterior del foramen magno mediante
odontoidectomia y shunting.

El curso clinico de la MC-1 es impredecible. Algunas evidencias sugieren que la mayoria de

los pacientes asintomaticos u oligosintomaticos permanecen estables. En amplios estudios

retrospectivos se ha objetivado que la mayoria de los pacientes tratados con descompresion
posterior mostraron una mejoria clinica y estabilizacion tras la cirugia.
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