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Resumen

La Malformacion de Dandy-Walker (MDW) es una falta de formacién del rombencéfalo, falta de
fusion del cerebelo y persistencia de la membrana dorsal. Se ha asociado a trisomia 18, 21, 3y 13,
tetrasomia 9p, infecciones prenatales del grupo TORCH. Se presenta el caso de un paciente recién
nacido, con madre de 34 anos de edad y sin factores de riesgo, con anomalia de Dandy-Walker que
fue asociada a Sindrome de Edwards (SE).
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Abstract

Dandy-Walker Malformation (MDW) is a lack of formation of the rhombencephalon, lack of fusion of
the cerebellum and persistence of the dorsal membrane. It has been associated with trisomy 18, 21, 3
and 13, tetrasomy 9p, prenatal infections of the TORCH group. We present the case of a newborn
patient, with a 34-year-old mother and without risk factors, with Dandy-Walker anomaly that was
associated with Edwards syndrome (ED).
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Introduccion

La trisomia 18 o sindrome de Edwards, fue descrita por primera vez en 1960 [1] y es la segunda
trisomia mas frecuente, superada solo por el Sindrome de Down [2]. Se ha asociado la
malformacién de Dandy-Walker en trisomias 18, 13 y triploidias. La malformacién de Dandy-
Walker es una malformacién cerebelosa con agenesia del vermis, dilatacion quistica del cuarto
ventriculo y expansion de la fosa posterior [3,4]. Con una etiologia desconocida, incidencia de 1
en 25-35000 nacidos vivos, con predominio en mujeres, se atribuye a muchos factores de
riesgo, pero se han estudiado genes que contribuyen a su desarrollo como el gen FOXC1
(cromosoma 6p25) y ligado alos genes ZIC1y ZIC4 (en cromosoma 3q24) [4].

Caso clinico

Paciente femenina, hija de madre de 34 afos de edad, tercer hijo, madre sin factores de riesgo,
con 3 ultrasonidos obstétricos. Paciente producto de parto eutécico simple, podalico, nace
bafiada en meconio espeso, sin llanto, frecuencia cardiaca <100 latidos por minuto, por lo que
se dio reanimacion y 1 ciclo de ventilacidon con presion positiva, sin mejora, con APGAR 3,7.
Paciente persiste con punteo de Silverman de 4 puntos, por lo que se decide poner en CPAP.

Al exdmen fisico con craneo asimétrico, con presencia de multiples protuberancias, perimetro
cefidlico de 32cm., fontanelas amplias, occipucio prominente, crestas supraorbitarias
hipoplasicas, fisuras palpebrales pequenas, pliegue epicanto, pabellones auriculares
malformados y con implantacién baja, limitacion de la apertura bucal, micrognatia. (Figura
No.1A) y estrabismo. Piel con hirsutismo en frente y espalda. Térax con pectum excavatum,
soplo cardiaco grado 4.

Genitourinario con hipoplasia de labios mayores, clitoromegalia (Figura 1B). Manos trisdémicas
(Figura 1C), prominencia del calcaneo bilateral (Fig. 1D). Musculoesquelético con hipoplasia del
tejido muscular y marcada hipertonia. Ductus arterioso persistente amplio (cavo pulmonar
6.9mm, cavo adrtico 5.7mm). Neuroldgico: llanto débil, respuesta al sonido reducida, reflejo de
succién ausente. Ecocardiograma mostré comunicacién interventricular posterior (6.2mm),
cortocircuito bidireccional, hipertension pulmonar vy tejido mitral accesorio. La tomografia
cerebral reporté Sindrome de Dandy Walker. Se interconsulté al departamento de Genética,
quienes confirmaron el diagndstico de Sindrome de Edwards.

Lépez-Monzén MR, Vivar A, Carbajal AL.
Anomalia de Dandy-Walker asociada a trisomia 18. Pdgina 79
Rev. méd. (Col. Méd. Cir. Guatem.). 2022;161(1):78-81.



Paciente con tamizaje de tripsindgeno inmunorreactivo (TIR) reactivo. Actualmente paciente
ingresado en servicio para soporte ventilatorio.

Figura 1: Anomalia de Dandy-Walker. A: crestas supraorbitarias hipopldsicas, fisuras palpebrales pequenas, pliegue
epicanto, pabellones auriculares malformados y con implantacion baja, hirsutismo en frente. B: hipoplasia de labios
mayores, clitoromegalia. C: manos trisémicas. D: prominencia del calcdneo.
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Discusion

En la MDW, si bien uno de sus factores de riesgo es una edad materna avanzada, la mayoria de
casos son de novo, por una anomalia en la fase Il de la meiosis, diferente a los demas trisomias
qgue ocurre en la fase Il [2,4]. Su clinica es muy especifica y dificil de confundir. Marion y
colaboradores desarrollaron un puntaje para la evaluacion. Nuestro paciente presenta 99
puntos, siendo un test que apoye el diagndstico de SE [2]. También esta positivo el test de
tamizaje con TIR, lo cual puede ser un falso positivo debido al SE. El diagnéstico de la MDW se
hace por imagenologia, con tomografia o resonancia magnética. La muerte por esta
malformacién normalmente ocurre por shunts e infecciones [3]. El prondstico en estos casos es
muy poco alentador. Sabiendo que 90% de los pacientes con SE no sobrevive el primer ano, se
debe dar consejeria genética a los padres [2].
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