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RESUMEN

El vermis, una estructura ubicada en el cerebelo, es el area del encéfalo encargada
de numerosas funciones como la coordinacion del movimiento, la integracion de la
informacién sensorial y la postural, esta conectado con estructuras importantes del
sistema nervioso central 2 incluyendo al tAlamo, hipotalamo, corteza cerebral, tronco
encefélico y la médula espinal, esta unién es sumamente importante para la correcta
ejecucion de movimientos®. La romboencefalosinapsis, es una malformacion
congénita cerebelar de la cual se tienen muy pocos registros en la literatura médica,
esta caracterizada por la fusion de los hemisferios cerebelosos* con aplasia o
hipoplasia del vermis en la linea media®, la mayoria de los casos aparecen
esporadicamente y se asocian a un trastorno qué afecta la regulacion de las vias de
desarrollo compartidas incluyendo al primordio cerebeloso y mutaciones de novo
dominantes®

PALABRAS CLAVE: romboencefalosinapsis, vermis cerebeloso, diagnéstico

prenatal, malformacion congénita, estenosis, feto.

ABSTRACT

The vermis, a structure located on the cerebellum, it is the area of the encephalon in
charge of a big number of activities such as movement coordination, integration of
sensory information and posture, is connected to important structures of the central
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nervous system including the thalamus, hypothalamus, brain cortex, brainstem and
spinal cord, this union is incredibly important for the correct execution of the human
body movement. Rhombencephalosynapsis is a cerebral congenital malformation
which has just a few registries on the medical literature, characterized by the fusion of
both cerebral hemispheres due to aplasia or hypoplasia of the vermis on the midline,
most cases appear sporadically and are associated to a disorder that involves the
regulation of several development pathways including the cerebellar primordium and
de novo mutations.

Keywords: Rhombencephalosynapsis, cerebellar vermis, prenatal diagnosis,
congenital malformation, stenosis, fetus.

Introduccién

Al inicio de la gestacion, el
rombencéfalo (una de las vesiculas
primordiales) se ird diferenciando por
un proceso dirigido desde la zona
istmica (organizador istmico), entre el
mesencéfalo y el metencéfalo, el cual
guia el desarrollo del cerebelo,
mesencéfalo y el tronco encefalico. El
origen del cerebelo se da a partir de la
primera rombomera, produciendo el
desarrollo sincronico de los hemisferios
y vermis cerebelosos. Desde las ramas
del tuberculum cerebelli (que tiene
forma de V invertida) se desarrollan
lateralmente los hemisferios
cerebelosos; a su vez, la parte central
se diferenciara en el vermis (el cual
paulatinamente se pliega y completa su
rotacion ventral). Finalmente, la
perforacién de la bolsa de Blake con la
formacion de los agujeros de Magendie
permite al vermis localizarse muy cerca
del tronco encefalico, cerrando el
cuarto ventriculo.’

La romboencefalosinapsis, es una
enfermedad poco frecuente,
caracterizada por una malformacion

del mesencéfalo y romboencéfalo en la
cual existe una agenesia vermiana con
fusion de los hemisferios cerebelosos
ubicados en la fosa posterior 8, la base
genética es desconocida, pero tiene
una gran variedad de presentaciones
clinicas y modificaciones en el
desarrollo neurolégico que convierten
el diagnéstico en un proceso desafiante
para el profesional de la salud® los
hallazgos pueden ser incidentales o
son parte de sindromes amplios y
complejost® con deterioro neurolégico
importante influyendo drasticamente en
la calidad de vida del paciente.

Segun un estudio publicado en la
revista médica cerebro: una revista de
neurologia, se ha clasificado la
romboencefalosinapsis como leve (
ausencia parcial de nédulo, vermis
anterior y posterior), moderada (
ausencia de vermis posterior con algo
de vermis anterior y nddulo presente),
grave ( ausencia de vermis posterior y
anterior con algun ndodulo presente) y
completo ( ausencia de todo el vermis,
incluido el ndédulo), demostraron que la
gravedad de esta enfermedad se
correlaciona con la fusion de las

Cémo citar este articulo: Lozano-Callejas Maria , Bautista Samuel, Neira-Angarita Darwin,
Diagnostico prenatal de romboencefalosinapsis: reporte de caso, Revista Ciencias Basicas En Salud,
2(3): 131-139, Septiembre 2024, ISSN 2981-5800.




REVISTA CIENCIAS BASICAS EN SALUD, 2(3):131-139 . SEPTIEMBRE 2024, ISSN 2981-5800

amigdalas, también con anomalias del
mesencéfalo, incluida la estenosis del
acueducto y la fusién de la linea media
del tectum.t

En la literatura médica se han descrito
casos de romboencefalosinapsis en el
adulto y pediatrica, pero son muy pocos
los casos de romboencefalosinapsis
prenatal, por lo tanto, los reportes son
muy escasos. También cabe aclarar
gque se debe diferenciar de la
malformacion de Dandy Walker la cual
se cree que es el resultado de una
lesion amplia de la placa alar qué
involucra el cuarto ventriculo dorsal y
los labios rémbicos después de que ya
se haya formado el vermis anterior 2,
esta patologia presenta similitudes a la
romboencefalosinapsis, pero esta
tltima cursa con ausencia del vermis
anterior y una deficiencia del vermis
posterior y fusion de los hemisferios
cerebelosos 3. Es importante
identificarla y documentarla debido a la
alta tasa de morbimortalidad asociada
a esta patologia®.

El diagnéstico prenatal de las
malformaciones del mesencéfalo-
rombencéfalo (MB-HB) se basa
principalmente en el tamafio y las
formas anormales del cerebelo y el
espacio retrocerebeloso, en particular
el cuarto ventriculo abierto, el indicador
mas comun de malformaciones MB-
HB, El indice del cuarto ventriculo es un
marcador ecografico de
disgenesia/agenesia vermiana fetal
grave

Descripcion clinica

Paciente de 19 afios primigestante con
23 semanas y 06 dias de gestacion,
quién acude a consulta de
perinatologia para realizar ecografia de
detalle anatomico, con antecedente de
ecografia previa sin ningun tipo de
alteracion. Refiere haberse realizado
tres controles prenatales, no se ha
realizado pruebas para deteccion de
toxoplasma IgM, VDRL para sifilis y
refiere consumo ocasional de bebidas
alcohdlicas. Se realiza ecografia donde
se evidencia en el corte axial de fosa
posterior un didmetro transverso del
cerebelo por debajo del percentil 3 para
la edad gestacional corregida de la
paciente con fusion de los hemisferios
cerebelosos, ausencia de vermis
cerebeloso, alteracion en el sistema
ventricular ocasionado por
ventriculomegalia de 13mm, ademas
de agenesia del hueso nasal en un
corte sagital. La paciente no
presentaba ningun antecedente
genético de importancia.

Manejo terapéutico

La paciente es informada de todos los
posibles riesgos y complicaciones
asociados a los hallazgos ecogréficos,
posterior a esto tomd la decision de
realizar una interrupcién voluntaria del
embarazo para asi dar fin a la
gestacion.
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Figura 1. Imagen de referencia de cerebelo

Figura 3. Agenesia del hueso nasal en
ultrasonografia

Discusion.

La romboencefalosinapsis, una
enfermedad caracterizada por aplasia
o hipoplasia del vermis cerebeloso
hace que se fusionen los hemisferios
en la linea media, esta patologia es de
diagnostico poco frecuente, en la
presente revision de caso nos
encontramos frente a hallazgos
relevantes siendo esta el diametro

Figura 2. Cerebelo anormal, de diametro
disminuido por ultrasonografia
normal por ultrasonografia®®.

transverso del cerebelo disminuido en
los cortes axiales, por debajo del
percentil 3 junto a la ausencia del
vermis cerebeloso, fusion de los
hemisferios  cerebelosos y una
ausencia de hueso nasal. Por estos
hallazgos podemos determinar que en
este caso hay una alta probabilidad de
alteracion genética (Aldinger, Dempsey
y Tully, 2018).

Las alteraciones genéticas de la
romboencefalosinapsis no son
totalmente claras, hasta el momento se
documentaron 4 microarreglos en 57
casos, y otros casos en menor
proporcién estan relacionados con el
sindrome de Goémez-Lépez-Hernandez
(alopecia parietal, anestesia del
trigémino y dismorfismo craneofacial) y
del Sindrome VACTERL-H (anomalias
vertebrales, atresia anal , defectos
cardiacos, fistula traqueoesofagica,
atresia esofagica, anomalias renales ,
hidrocefalia).Pueden presentarse
anomalias cerebrales asociadas Yy
también defectos de la linea media,
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estos pueden ser estenosis del
acueducto, holoprosencefalia ,
disgenesia del cuerpo calloso vy
displasia septo Optica. Las anomalias
extracraneales incluyen anomalias de
segmentacion y fusion de la columna
vertebral, anomalias
musculoesqueléticas y defectos
cardiovasculares y respiratorios 13,

La RES a menudo tiene una fuerte
asociacion  con hidrocefalia e
hipoplasia cerebelosa, pero a menudo
se subdiagnostica cOmo causa
subyacente por lo tanto el diagnostico
prenatal es muy raro.’

La romboencefalosinapsis se puede
clasificar acorde al grado de agenesia
vermiana y fusion de los hemisferios,
esta malformacion puede estar
relacionada con alteraciones en la
sefalizacion a nivel del organizador
istmico.'®

La Romboencefalosinapsis (RES)
completa se define por la ausencia total
vermiana, la RES parcial se clasifica
por la parte faltante del vermis?®, y, en
consecuencia, la region de fusién
hemisférica, como anterior, posterior,
severa 0 mixta. La RES parcial anterior
se define por la presencia de restos de
tejido vermiano, con grados variables
de hipoplasia. La RES parcial posterior
se define por la presencia de tejido
vermiano rostral a la fisura primaria,
con grados variables de hipoplasia. La
RES parcial grave se define por la
presencia de restos de tejido vermiano
caudal del fastigio (nédulo),
imprimiendo una proyeccion en forma
de "pulgar" en el suelo del cuarto
ventriculo. La RES parcial mixta se
define por la presencia de restos tanto

del vermis anterior y posterior, con
fusion a nivel del tubérculo y los I6bulos
centrales ©.

La agenesia vermiana puede provocar
diversos sintomas graves como la falta
de coordinacibn motora (ataxia),
dificultades en el habla (disartria),
problemas de equilibrio, movimientos
oculares anormales (nistagmo), retraso
en el desarrollo motor e hipotonia. 9

Conclusiones

Durante los controles ecogréaficos
prenatales es muy importante que el
profesional encargado de realizar estas
ecografias pueda pensar en la
posibilidad de la existencia de
patologias poco frecuentes siendo una
de las mas relevantes la
romboencefalosinapsis, el analisis
cuidadoso del cerebro y el cerebelo,
especificamente en casos en los
cuales podamos sospechar de
ventriculomegalia, se debe centrar en
la evaluacion del tamafio y forma de los
mismos para poder descartar estas
patologias que comprometen tanto el
bienestar fetal como el materno.

Para realizar el diagnéstico de RES se
recomienda usar estudios con
microarreglos® para poder realizar una
adecuada consejeria genética. Nuestra
paciente opté por no realizar ningun
otro estudio complementario como
resonancia obstétrica con enfoque
prenatal u otros estudios invasivos para
tener un adecuado diagndstico.

La realizacibn de una correcta
valoracion, entrenamiento adecuado
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del personal y un manejo de equipos
satisfactorio deriva en un diagndstico
oportuno para ayudar a dar una
consejeria adecuada a la paciente y
llegar a un excelente enfoque en estas
patologias de fosa posterior que se
puedan producir.

Actualmente, presentamos un reporte
de caso, dénde la serie mas grande de
esta patologia presenta 62 casos,
resaltando asi la importancia de incluir
la romboencefalosinapsis como un
posible diagnéstico diferencial debido a
la baja frecuencia registrada de esta
enfermedad en el diagndstico prenatal
por estudio ecogréfico.
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