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Resumen: Las malformaciones genéticas representan un importante porcentaje de muertes en infantes menores de
5 afios, estas afecciones genéticas afectan considerablemente al punto de ser detectadas inclusive en la adultez. La
presente investigacion realiza una revision de las bibliografias disponibles en torno a la malformaciéon de Arnold-
Chiari, la cual forma parte de una de las malformaciones congénitas quizas menos conocida, aunque no es nueva, su
sintomatologia puede ser confundida, por lo cual suele retrasarse en su diagndstico. La metodologia empleada fue
del tipo bibliografica documental, en la cual se realizd una revisiéon de los documentos dispuestos en la web
referentes a las anomalias Arnold Chiari. Las malformaciones Arnold-Chiari se subdividen en tres tipos, las cuales
varian tanto en sintomatologia como en tratamientos, de igual manera estas malformaciones pueden llevar a la
muerte en casos extremos, sin embargo, la mayoria de los casos no seran diagnosticados.

Palabras claves: Arnold-Chiari, Malformaciones Genéticas, Congénita.

Abstract: Genetic malformations represent a significant percentage of deaths in infants under 5 years of age, these
genetic conditions considerably affect the point of being detected even in adulthood. The present investigation
carries out a review of the bibliographies available around the Arnold-Chiari malformation, which is part of one of the
less well-known congenital malformations, although it is not new, its symptoms can be confused, for which it is usually
delayed. in your diagnosis. The methodology used was of the documentary bibliographic type, in which a review of
the documents available on the web regarding Arnold Chiari anomalies was carried out. Arnold-Chiari malformations
are subdivided into three types, which vary both in symptomatology and in treatments, likewise these malformations
can lead to death in extreme cases, however most cases will not be diagnosed.

Keywords: Arnold-Chiari, Genetic Malformations, Congenital.
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INTRODUCCION

egun datos de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), las anomalias congénitas

son la cuarta causa de muerte neonatal y la séptima causa de mortalidad en menores de 5

afios en el mundo. La prevalencia de malformaciones mayores corresponde a un 2 % a 4

%, segln la edad de la poblacion evaluada y si el diagndstico fue realizado pre- o posnatal. Las

malformaciones menores aisladas son mucho més frecuentes y su prevalencia es aun mas variable
segun distintos estudios, reportandose cifras entre 14 % y 35,8 % (Castro et al., 2022).

Ahora bien, en la region de las Américas se estima que los defectos congenitos representan
menos del 5 % de las causas de mortalidad infantil en los paises con los menores ingresos, pero
es de 30 % al afio de vida, en paises con los mayores ingresos (Duran et al., 2019).

En este sentido, y para los efectos del presente articulo, los eponimos de malformacién de
Chiari y Arnold-Chiari han sido utilizados como sindnimos para definir una serie de
malformaciones que se caracterizan por la existencia de una ectopia de las amigdalas del cerebelo
que se sittan por debajo del foramen magnum (FM). De una forma casi generalizada, y por un
sentido de justicia historica, el epénimo “Malformacion de Arnold-Chiari” ha sido sustituido por
el de “Malformacion de Chiari” (Ferre, 2020).

Por otro lado, la malformacion de Chiari es un defecto estructural en el craneo que hace que
parte del cerebro empuje hacia el canal espinal. Las malformaciones de Chiari casi siempre estan
presentes al nacer, aunque es posible que los sintomas no se desarrollen hasta mas tarde en la
infancia. En la edad adulta, los problemas pueden incluir dolores de cabeza persistentes, dolor de
cuello y debilidad y/o entumecimiento y hormigueo en brazos y piernas, lo que la convierte en
una enfermedad de interés (Ganefianty et al., 2022).

La siguiente investigacion presenta las diferentes generalidades de la malformacion de
Arnold Chiari y su relacién directa con el cerebelo del cuerpo humano.

METODOLOGIA

La investigacion que a continuacion se presenta, se realizd por medio de una investigacion
del tipo documental bibliografica, en la cual se realiza una busqueda de documentos disponibles
en la web, empleando los principales motores de busqueda como Google Académico,
encontrandose informacion relevante en revistas indexadas como Elsevier, Latindex, Scopus,
entre otras de orden medico académico, los cuales cuentan con la debida rigurosidad cientifica.

La investigacion documental, es aquella que persigue recopilar la informacion con el objetivo
de enunciar las teorias que permiten sustentar el estudio de los fenGmenos y procesos. Este tipo
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de informacion se la extrae a través de un nivel investigativo de tipo exploratorio. Con la finalidad
de familiarizarnos con los conocimientos existentes dentro del campo al que pertenece el objeto
de estudio de investigacion (Cabezas et al., 2018).

De igual manera, la revision bibliografica debe tener en cuenta todo el conocimiento
cientifico sobre el tema de interés que se va a trabajar para poder plantear unos objetivos de la
investigacion en el proyecto de investigacion. Una revision bibliogréfica es, en si misma, un
articulo de revision, que puede ser publicado como tal en revistas cientificas (Matos, 2020).

RESULTADOS Y DISCUSION

La malformacion de Arnold Chiari (MAC) es una enfermedad por primera vez descrita en
1883 y clasificada en 1891 en cuatro grupos. Se ha reportado una prevalencia de malformacion
de Chiari tipo 1 de 0.24-0.9% de los adultos que se realizan una resonancia magnética cerebral
por cualquier motivo. Los sintomas se relacionan a hidrocefalia obstructiva, movimientos
oculares anormales y mielomeningocele espinal (Gomez et al., 2020).

La malformacion de Chiari fue descrita por primera vez por el patélogo austriaco Hans
Chiari, quien identificé y describi6 una serie de pacientes con hidrocefalia que se acompafiaban
de ectopia de las amigdalas cerebelosas al canal espinal cervical. Debido a su aparente baja
morbilidad las malformaciones de la union craneo cervical se consideran enfermedades raras, con
una incidencia reportada del 1%; siendo el tipo | el méas frecuente. El debut clinico de la
enfermedad suele ocurrir en la adultez, entre la tercera y cuarta décadas de la vida. Los sintomas
mas frecuentes son el dolor cervical y radicular de miembros superiores, asi como la cefalea que
tiene la particularidad de aumentar con la maniobra de Valsalva (Lopez et al., 2020).

La malformacion de Arnold-Chiari se define como una enfermedad rara que esta
caracterizada por distintos sintomas engafiosos que pueden suponer un retraso en el diagnostico.
En cuanto a la sintomatologia, se caracteriza por pérdida de fuerza de forma progresiva, dolor,
mareos, marcha inestable, entumecimiento y hormigueos, fallos oculares y dificultad en la
movilidad del miembro superio. A estos, se le suman efectos secundarios que son provocados por
los farmacos necesarios para el tratamiento. Todo esto supone una pérdida de la calidad de vida
para la persona si no se trabaja de una forma adecuada, y teniendo en cuenta que es una
enfermedad que afecta al 0,5 % de la poblacion, siendo el 80% mujeres hay que remarcar la
importancia de la intervencion (Albillos et al., 2021).

Las malformaciones de Arnold-Chiari se clasifican en cuatro tipos segun el grado de
descenso cerebeloso y las malformaciones lumbares asociadas. Los tipos Il a IV son los que mas
se observan en nifios (Romero et al., 2022). Los mismos autores afirman que:
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La malformacion de Chiari tipo I consiste en una herniacion caudal de las amigdalas
cerebelosas mayor de 5 mm por debajo del foramen magnum que, con frecuencia, se
asocia con siringomielia. Si bien es el tipo mas frecuente en la poblacion infantil, por
sus escasos sintomas suele diagnosticarse hasta que se llega a la edad adulta, muchas
veces de manera fortuita en bisqueda de la causa de diversas dolencias. Se ha asociado
con més de 100 sintomas distintos. Rara vez causa hidrocefalia importante secundaria
a obstruccidn del flujo del liquido cefalorraquideo. Sin embargo, ante la asociacion
con siringomielia cervical (acumulacién de liquido cefalorraquideo en la médula
espinal) puede generar quistes, que se manifiestan con datos de alteraciones en la
sensibilidad neuroldgica y atrofia muscular progresiva en los miembros toracicos. Las
manifestaciones mas comunes son: cefalea occipital, desencadenada por movimientos
cervicales 0 maniobras de Valsalva (70-90%), dolor neuropatico en los segmentos
cervicales (40-70%), hiperreflexia en los miembros pélvicos (51%), atrofia de manos
(35%) y paresia de miembros toracicos (33%) inferiores (17%) (p. 683).

Al ser predominantemente un hallazgo incidental, puede ser consecuencia secundaria de la
derivacion de liquido cefalorraquideo de colocacion desde el espacio subaracnoideo lumbar,
trauma del nacimiento, tumores o reacciones meningeas del agujero magno (Sierra et al., 2022).

De igual manera, Alhambra et al. (2021) mencionan lo siguiente;

Malformacién Arnold-Chiari Il : Es el descenso de las amigdalas cerebelosas, el
vermis, el 4° ventriculo y el tronco del encéfalo por el agujero magno. Se asocia en
casiel100% de los casos amielomeningocele, por lo que se detecta intra Utero o al
nacer. Los sintomas son paralisis de extremidades inferiores, disfuncion de esfinteres
y signos bulbares. La evolucién es nefasta, siendo la principal causa de muerte en
pacientes con mielomeningocele. En las pruebas de imagen el agujero magno es
grande y tiene forma de embudo, la fosa posterior es pequefia, la ldmina cuadrigémina
tiene forma en pico, el 4° ventriculo esta comprimido y alargado, el cerebelo protruye
superior mente comprimiendo el techo Ademas suelen asociarse a anomalias como la
disgenesia del cuerpo calloso, hidrosiringomielia o anomalias del arco posterior de C1.
Malformacién Arnold Chiari-I1l: Es la herniacion del contenido de la fosa posterior.
El agujero magno esta aumentado a la altura del opistion y asocia un defecto con dralen
el hueso occipital através del cual se hernia el contenido en un encefaloce le occipitalo
cervical alto. El tamarfio del defecto es variable. Estos pacientes son diagnosticados
intrautero o al nacer (p. s/n)
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Figura 1
Clasificacion de la Malformacion Arnold-Chiari

R

Fuente: (Ferre, 2020)

En la siguiente figura 2 se puede apreciar una foto de una resonancia magnetica, la cual fue
presentada en un estudio de caso para el diagnostico de la mencionada malformacion.

EL CEREBELO Y SU RELACION CON EL SINDROME DE ARNOLD-CHIARI.
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Figura 2
Herniacion de amigdalas cerebelosas a través del foramen magno, siendo este hallazgo
criterio de diagnostico de mal formacion Arnold Chiari. (flecha A).

2.1mm

GE MEDICAL SYSTEMS

Fuente: (Gomez et al., 2019)

La sintomatologia de esta afeccion puede incluso pasar desapercibida, sin embargo, para el
tipo | se pueden presentar en este tipo de malformacion, el dolor de cabeza es frecuente e intenso,
y aparece normalmente tras un estornudo o una tos. Algunos sintomas de pacientes con
malformaciones de tipo | segun Bielsa et al., (2021) son las siguientes:

e Dolor de cuello Problemas de equilibrio

e Problemas de coordinacion en las manos

e Entumecimiento de manos y pies Hormigueos
e Mareos

o Dificultad para tragar

e Nauseas y vomitos

e Problemas de vision; vision borrosa o doble
e Zumbidos en los oidos (Acufenos)

e Debilidad

e Ritmo cardiaco lento Escoliosis

e Alteraciones en la respiracion.
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De igual manera, las mismas autoras comentan en su articulo que si bien es cierto, que en
una buena proporcion de los casos los pacientes presentaran pocos sintomas muchos de ellos
pueden empeorar, como se describe a continuacion:

a. Dolor cronico: Los pacientes pueden llegar a necesitar el tratamiento de una Unidad
del Dolor, porque los medicamentos antiinflamatorios o antialgicos de primera
eleccion pueden llegar a no ser suficientes para soportar los sintomas de dolor y las
crisis de cefalea caracteristicas de la enfermedad.

b. Siringomielia: se forma un quiste o una cavidad en el interior de la columna vertebral.
Hidrocefalia: se da una acumulacion de liquido en el cerebro que puede requerir la
implantacion de una fistula para drenar el liquido cefalorraquideo.

d. Espina bifida: en este caso la cobertura o la misma médula no se desarrolla por
completo.

e. Sindrome de la médula espinal anclada: la médula estd unida a la columna,
estirandose la médula. Pueden aparecer dafios graves en los nervios y en los musculos
de la parte inferior del cuerpo.

f. Curvatura de la columna.

g. Muerte subita: debido al control de las funciones cardio-respiratorias de la zona del
tronco cerebral, donde se ubican las amigdalas cerebelosas y se desarrolla la
compresion, los trastornos respiratorios durante el suefio pueden constituir un aspecto
de la patologia, pudiendo expresarse en apneas, fallos respiratorios o incluso en la
muerte stbita del paciente. (Bielsa et al., 2021).

El elemento clave para el diagnostico de la MC-1 es que exista un descenso de las amigdalas
cerebelosas a través del FM. El estudio diagndstico de eleccion es la resonancia magnética (RM),
esencialmente en las secuencias potenciadas en T1, valoradas en los planos sagital y coronal. Sin
embargo, las secuencias potenciadas en T2 permiten un analisis mas preciso de los espacios
subaracnoideos de la FP.93 La RM también permite valorar el tamafio del sistema ventricular
(para descartar la presencia de hidrocefalia) y realizar el diagnostico (Ferre, 2020).

Aunque se dan casos en los que las malformaciones son totalmente asintomaticas y no tienen
ninguna repercusion en la vida del paciente, en otros casos los signos y sintomas son muy
evidentes, por lo que se requiere una cirugia para tratar de aliviar la sintomatologia o detener la
evolucion o el dafio causado.

La cirugia mas frecuente para tratar las malformaciones es la descompresion de la fosa
posterior, intervencion que genera espacio para el cerebelo a la vez que libera de presion la
médula. La cirugia es una craniectomia, de la que se extrae una porcion 0sea, que ayudara a
restablecer el flujo del liquido cefalorraquideo (Bielsa et al., 2021).

EL CEREBELO Y SU RELACION CON EL SINDROME DE ARNOLD-CHIARI.
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La resonancia magnética (MRI) ha facilitado el diagndstico de siringomielia en los Gltimos
afios, proporcionando delineacion aguda de siringas e identificacion precisa de malformaciones
en la union craneo-cervical. Varios estudios han revelado diversos procedimientos quirargicos
como la derivacion siringoperitoneal, derivacion siringosubaracoidea, o se realiza duroplastia. En
los dltimos afios, la descompresion de fosa posterior del foramen magnum (FMD) se ha llevado
a cabo mas frecuentemente por la enfermedad (Cedefio et al., 2018).

Los tratamientos varian de acuerdo al tipo y gravedad de cada paciente, pero entre los
principales listan los siguientes:

a. Cirugia descompresiva de fosa posterior: En general la descompresion se consigue a
través de una incisién suboccipital en la linea media, que va desde la protuberancia
occipital externa hasta aproximadamente la tercera vértebra cervical. Una vez que se
progresa con la diseccion muscular, se llegan a exponer la escama occipital y el arco
posterior del atlas (Ferre, 2020).

Figura 3
Imagen de Resonancia Magnética de un paciente con una MC-1.5 antes (A) y después de la

cirugia de reconstrucciéon de la fosa posterior (B).
(A) (B) |

Fuente: (Ferre, 2020)

b. Cirugia de la Siringomielia: Si después del tratamiento sobre la FP la siringomielia
persiste, se debe revalorar si se ha producido una descompresion inadecuada de la
unién craneocervical. Se considera que hasta en un 10-20% de los pacientes la
cavidad siringomiélica puede no controlarse de forma adecuada, ya sea por la
descompresion insuficiente de la FP o por formacion de tejido cicatricial excesivo
(aracnoiditis) que compromete el flujo de LCR. (Ferre, 2020)

Saca Quispe, K. L., & Pallo Cuzco, S. ]. (2023). El cerebelo y su relaciéon con el sindrome de
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c. Tratamiento de la hidrocefalia: Aproximadamente un 10% de los pacientes con MC-
1 presentan hidrocefalia. En estos casos, el tratamiento suele empezar con la
colocacion de una valvula de derivacion ventriculo-peritoneal, antes de plantearse la
descompresion de la union craneo-cervical. Algunos grupos han propuesto tratar la
hidrocefalia asociada a la MC-1 mediante una ventriculostomia endoscépica con la
que no es necesario implantar el sistema valvular. (Ferre, 2020).

CONCLUSIONES

La afeccion Arnold Chiari es una malformacion congénita la cual afecta de manera directa el
cerebelo, empujandolo hasta la medula espinal. Esa afeccion representa una serie de

consecuencias a los infantes que lo padecen.

Esta malformacidn incluso puede ser detectada en la adultez, ya que sus sintomas pueden ser
confusos y el diagnostico no llega en el momento por la semejanza con otras afecciones. La
sintomatologia incluye cefaleas, dolores en extremidades superiores, entumecimiento de manos

y brazos, dificultad para la deglucién, entre otros.

Puede llegar a ser mortal en casos mas extremos, representando un alto riesgo de mortalidad
en nifios menores a 5 afios.

EL CEREBELO Y SU RELACION CON EL SINDROME DE ARNOLD-CHIARI.
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