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RESUMEN

Introduccion: Las malformaciones de la fosa posterior representan un desafio diagndstico en medicina
fetal debido a la superposicion de hallazgos entre sus distintas entidades, especialmente en la
diferenciacion del sindrome de Dandy-Walker y sus variantes. Caso clinico: Se presenta el caso de una
gestante de 29 afios con sospecha prenatal de sindrome de Dandy-Walker por alteracion del vermis
cerebeloso en ecografia del segundo trimestre. El embarazo cursé con bienestar fetal y estudios
genéticos normales. El recién nacido presento rasgos dismorficos y cardiopatia congénita. La resonancia
magnética neonatal sugiri¢ inicialmente malformacion del espectro de Dandy-Walker; sin embargo, la
tomografia evidencié mega cisterna magna con vermis y cuarto ventriculo conservados, sin otras
anomalias intracraneales. Durante la evolucion presento hallazgos sugestivos de neumatosis intestinal.
Conclusion: Este caso resalta la importancia de la correlacion prenatal y postnatal para una adecuada
caracterizacion de las anomalias de la fosa posterior y evitar sobrediagnosticos, permitiendo una mejor

orientacion pronostica mediante un enfoque multidisciplinario.

Palabras claves: Sindrome de Dandy-Walker, hidrocefalia, anomalias de la fosa posterior, ecografia

prenatal.




POSTERIOR FOSSA MALFORMATION: PRENATAL DANDY-
WALKER SUSPICION AND POSTNATAL REEVALUATION

ABSTRACT

Background: Posterior fossa malformations represent a diagnostic challenge in fetal medicine due to
overlapping imaging findings, particularly in distinguishing Dandy-Walker syndrome from its variants.
Clinical case: We present the case of a 29-year-old pregnant woman with prenatal suspicion of Dandy-
Walker syndrome based on second-trimester ultrasound findings of cerebellar vermis alteration. The
pregnancy progressed with preserved fetal well-being and normal genetic studies. The newborn
presented dysmorphic features and congenital heart disease. Neonatal magnetic resonance imaging
initially suggested a Dandy-Walker spectrum malformation; however, cranial computed tomography
revealed a mega cisterna magna with preserved cerebellar vermis and fourth ventricle, without other
intracranial abnormalities. During early neonatal evolution, findings suggestive of intestinal
pneumatosis were identified. Conclusion: This case highlights the importance of correlating prenatal
and postnatal findings for accurate characterization of posterior fossa anomalies, avoiding overdiagnosis

and improving prognostic assessment through a multidisciplinary approach.

Keywords: Dandy-Walker syndrome, hydrocephalus, posterior fossa abnormalities, Fetal ultrasound.
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ANTECEDENTES

El sindrome de Dandy-Walker (SDW) forma parte de un espectro de malformaciones congénitas de la
fosa posterior que incluyen, ademas, la mega cisterna magna y el quiste de la bolsa de Blake.
Clasicamente, el SDW se caracteriza por hipoplasia o agenesia del vermis cerebeloso, dilatacion quistica
del cuarto ventriculo y agrandamiento de la fosa posterior, con una incidencia estimada entre 1 de cada
25.000 y 35.000 nacidos vivos'*3. Estas anomalias se originan por alteraciones en el desarrollo del
rombencéfalo durante las primeras semanas de gestacion, afectando la formacion normal del cerebelo y
las estructuras de la linea media®>.

El diagndstico prenatal de las anomalias de la fosa posterior ha mejorado significativamente con los
avances en la ecografia obstétrica, especialmente durante la evaluacion anatomica del segundo trimestre.
Seglin las recomendaciones de la ISUOG, la valoracion de la fosa posterior debe incluir el analisis
detallado del vermis cerebeloso, el cuarto ventriculo y la cisterna magna®. Durante la ecografia de detalle
anatomico entre las 18 y 22 semanas, es posible identificar signos sugestivos como la dilatacion del
cuarto ventriculo, hipoplasia del vermis y aumento del tamafio de la cisterna magna. Sin embargo, el
diagndstico preciso puede ser complejo, ya que el vermis cerebeloso completa su desarrollo hacia el
final del segundo trimestre, lo que puede generar falsos positivos o dificultades en la diferenciacion con
variantes normales o entidades menos severas>”.

En este contexto, la resonancia magnética fetal se ha consolidado como una herramienta complementaria
de gran utilidad, al permitir una mejor caracterizacion de la anatomia cerebelosa y de las estructuras
intracraneales, especialmente en casos con hallazgos ecograficos dudosos o complejos®®. A pesar de
ello, la diferenciacion entre las entidades del espectro de la fosa posterior continuia siendo un reto
diagndstico tanto en el periodo prenatal como en la evaluacion postnatal.

Uno de los principales desafios radica en distinguir el SDW clasico de otras anomalias, como la mega
cisterna magna o el quiste de la bolsa de Blake, las cuales pueden compartir hallazgos imagenologicos

en etapas tempranas del desarrollo fetal®%"!

. Esta diferenciacion es fundamental, ya que las
implicaciones pronosticas varian considerablemente: mientras el SDW puede asociarse a alteraciones

neurologicas significativas y alta frecuencia de anomalias genéticas, la mega cisterna magna suele

10,11

considerarse una variante anatdmica con mejor pronostico cuando se presenta de forma aislada




Adicionalmente, se ha descrito que un porcentaje significativo de los casos con sospecha prenatal de
anomalias de la fosa posterior pueden presentar anomalias cromosdmicas o sindromes genéticos
asociados, lo que justifica la realizacion de estudios complementarios como cariotipo fetal y
microarreglos cromosdmicos para una adecuada consejeria genética'!3.

Dada la complejidad diagnostica y las implicaciones clinicas de estas entidades, el presente articulo
tiene como objetivo describir un caso con sospecha prenatal de malformacion del espectro de Dandy-
Walker, destacando la importancia de la correlacion entre los hallazgos prenatales y la evaluacion
postnatal para una adecuada caracterizacion diagndstica y orientacién prondstica.

REPORTE DE CASO

Paciente femenina de 29 afios, gestante G2A0V1 con embarazo controlado desde la semana 8 de
gestacion. Sin antecedentes patologicos de relevancia, excepto por injerto de piel en pierna derecha en
2019. Durante el primer trimestre, la ecografia obstétrica no evidencié anomalias estructurales. Sin
embargo, en la ecografia de detalle anatdmico a las 19.2 semanas, se identificd alteracion en la
neurosonografia fetal con ausencia del vermis cerebeloso, lo que orientd la sospecha de sindrome de
Dandy-Walker (SDW) (Figura 1).

Figura 1. Ecografia obstétrica del segundo trimestre que muestra alteracion de la fosa posterior con

aparente ausencia del vermis cerebeloso, hallazgo sugestivo de malformacion del espectro de Dandy-
Walker.
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Durante el segundo trimestre, el control ecografico mostro persistencia de las anomalias cerebelosas,
ademas de la presencia de megacisterna magna y posible quiste de Blake, lo que reforzé la necesidad de

una evaluacion detallada mediante resonancia magnética fetal; sin embargo, esta no fue realizada. Ante
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la sospecha en los hallazgos, se ofrecid asesoramiento genético y se decidio la realizacion de un cariotipo
fetal y microarrays genéticos, los cuales no evidenciaron alteraciones cromosomicas.

A lo largo del embarazo, las evaluaciones doppler obstétricas indicaron circulacion fetoplacentaria
normal y bienestar fetal conservado. En la ecografia a las 37.6 semanas, se reportd vena cava superior
izquierda persistente, sin otras anomalias cardiovasculares evidentes. Dado el diagndstico prenatal de
SDW y la presencia de posibles anomalias estructurales asociadas, se decidi6 finalizar la gestacion por
cesarea electiva a las 37.5 semanas, con planificacion de manejo neonatal en unidad de cuidados
intensivos.

El recién nacido masculino fue producto de cesarea electiva, con adecuado Apgar de 8/9 y peso al
nacimiento de 3180 g. Se constaté adecuada adaptacion neonatal sin complicaciones respiratorias,
motivo por el cual fue trasladado a la unidad de cuidados intensivos neonatales para monitorizacion y
estudios complementarios. Al examen fisico se evidencio hipertelorismo ocular, hipospadias distales y
ausencia de pliegues anales, ademds de pliegues plantares incompletos, lo que sugirié un sindrome
dismorfico asociado. Se realizé cariotipo y estudios de microarrays para descartar alteraciones
cromosomicas, los cuales no evidenciaron anomalias.

La evaluacion cardioldgica reveld comunicacion interauricular tipo ostium secundum de 7 mm,
insuficiencia tricuspidea moderada-severa, hipertension pulmonar severa y coartacion aortica
yuxtaductal.

Se realiz6 resonancia magnética cerebral neonatal, cuyos hallazgos fueron interpretados inicialmente
como compatibles con malformacion del espectro de Dandy-Walker. No obstante, estudios de
neuroimagen complementarios, incluyendo tomografia computarizada de craneo, evidenciaron la
presencia de mega cisterna magna comunicante con el cuarto ventriculo, con morfologia conservada del
vermis cerebeloso y sin alteraciones en la configuraciéon del IV ventriculo, sin otras anomalias

estructurales intracraneales (Figura 2), lo que orienta hacia una variante dentro del espectro de

anomalias de la fosa posterior mas que a un sindrome de Dandy-Walker clasico.




Figura 2. Tomografia computarizada de craneo que muestra mega cisterna magna comunicante con el
cuarto ventriculo, con vermis cerebeloso conservado y sin alteraciones estructurales intracraneales.

En el estudio metabolico inicial, los valores fueron normales, sin hallazgos sugestivos de errores innatos
del metabolismo. Durante la evolucidon neonatal temprana, el paciente presentd distension abdominal,
por lo que se realiz6 radiografia de abdomen simple, evidenciandose dilatacion de asas intestinales con

signos sugestivos de neumatosis intestinal, sin datos de perforacion, indicandose vigilancia clinica e

imagenologica (Figura 3).




Figura 3. Reporte de radiografia de abdomen que muestra dilatacion de asas intestinales con imagenes
sugestivas de neumatosis intestinal, sin signos de perforacion.
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El manejo inicial incluyé monitorizacion estricta de la funcion cardiorrespiratoria, soporte nutricional
mediante sonda orogastrica debido a la dificultad en la coordinacion de la succion-deglucion y vigilancia
neurologica. Dado el compromiso cardiovascular, se establecid seguimiento con cardiologia pediatrica
para evaluar la necesidad de intervencion quirtrgica en los primeros meses de vida. Asimismo, se indico
seguimiento con genética para correlacionar los hallazgos fenotipicos con posibles alteraciones
subyacentes.

El pronostico a largo plazo dependera de la evolucion del compromiso neuroldgico y cardiovascular. Se
program6 un abordaje multidisciplinario con neurocirugia, neurologia pediatrica, cardiologia y terapia
fisica para optimizar el desarrollo del paciente. El seguimiento inicial sera trimestral con neuroimagen
seriada para evaluar la evolucion estructural y su posible impacto en el neurodesarrollo.

DISCUSION

Las malformaciones de la fosa posterior constituyen un espectro heterogéneo de anomalias congénitas
que incluyen el sindrome de Dandy-Walker clasico, su variante, la mega cisterna magna y el quiste de
la bolsa de Blake. La diferenciacion entre estas entidades representa un desafio diagnostico,

especialmente en el periodo prenatal, debido a la superposicion de hallazgos en la neurosonografia

fetal .




De acuerdo con las recomendaciones de la ISUOG, la evaluacion de la fosa posterior debe incluir una
valoracion detallada del vermis cerebeloso, el cuarto ventriculo y el tamafio de la cisterna magna®. El
sindrome de Dandy-Walker clasico se caracteriza por la triada de hipoplasia o agenesia del vermis
cerebeloso, dilatacion quistica del cuarto ventriculo y aumento del tamafio de la fosa posterior'. Sin
embargo, en la practica clinica, estas caracteristicas pueden ser dificiles de establecer con precision en
etapas tempranas de la gestacion’.

En el presente caso, la sospecha prenatal se baso en la aparente ausencia del vermis cerebeloso en la
ecografia de detalle anatomico, hallazgo que se mantuvo en los controles posteriores y que orient6 hacia
una malformacion del espectro de Dandy-Walker. No obstante, no se realizé resonancia magnética fetal,
lo cual constituye una limitacion importante, ya que este estudio permite una mejor caracterizacion de
la anatomia cerebelosa y de las estructuras de la linea media®.

La evaluacion postnatal evidencio una discordancia relevante. Aunque la resonancia magnética neonatal
fue inicialmente interpretada como compatible con malformacion del espectro de Dandy-Walker, la
tomografia computarizada de crdneo demostr6 la presencia de una mega cisterna magna con vermis
cerebeloso y cuarto ventriculo conservados, sin otras alteraciones estructurales intracraneales. Estos
hallazgos son mas consistentes con una variante benigna dentro del espectro de anomalias de la fosa
posterior que con un sindrome de Dandy-Walker clésico'-2.

Este tipo de discrepancia ha sido ampliamente descrito en la literatura y resalta las limitaciones de la
ecografia prenatal, particularmente en la evaluacion del vermis cerebeloso, cuya completa formacion
ocurre hacia el final del segundo trimestre. En este contexto, estructuras en desarrollo pueden
interpretarse errdbneamente como ausentes o hipoplasicas, generando diagndsticos diferenciales mas
severos de lo que realmente corresponde™®.

La mega cisterna magna se define como una ampliacion de la cisterna magna mayor de 10 mm, con
integridad del vermis cerebeloso y del cuarto ventriculo, y en ausencia de otras anomalias del sistema
nervioso central. Generalmente se considera una variante anatémica con pronéstico neurologico
favorable, especialmente cuando se presenta de forma aislada®'!. Sin embargo, en este caso, la presencia

concomitante de anomalias extracraneales, incluyendo cardiopatia congénita compleja y rasgos

dismorficos, obliga a una evaluacion integral y seguimiento estrecho!?.




Adicionalmente, el hallazgo de neumatosis intestinal en el periodo neonatal temprano, evidenciado en
la radiografia de abdomen, representa una condicion independiente que requiere vigilancia, dado su
potencial de progresion a enterocolitis necrotizante'*. Aunque no existe una relacion directa establecida
con las anomalias de la fosa posterior, su presencia incrementa la complejidad del manejo clinico.
Desde el punto de vista clinico, este caso resalta la importancia de un enfoque multidisciplinario que
incluya medicina materno-fetal, neonatologia, neurologia pediatrica, cardiologia y genética. Asimismo,
pone en evidencia la necesidad de correlacionar los hallazgos prenatales con estudios postnatales para
establecer un diagnostico definitivo y proporcionar un adecuado asesoramiento pronostico a los
padres*®12,

CONCLUSION

Las malformaciones de la fosa posterior constituyen un reto diagnostico prenatal debido a la
superposicion de hallazgos entre sus distintas variantes. Este caso evidencia la importancia de la
correlacion postnatal para una adecuada caracterizacion diagnostica, evitando sobrediagnosticos de
sindrome de Dandy-Walker y permitiendo una mejor orientacion prondstica y terapéutica mediante un
enfoque multidisciplinario.
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