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Diagnostico neonatal temprano y asintomatico de una trombosis cerebral
de senos venosos en contexto de displasia septo-optica

Early diagnosis of asymptomatic cerebral sinovenous thrombosis associated with a septo-optic

dysplasia in a newborn

Manuel E. Lopez-Villalba (2,3,4), Lina P. Montafa-Jimenez (1,3,4), Maria J. Silva-Valencia (4), Valeria Restrepo-Parra (4)

RESUMEN

La displasia septo-6ptica (DSO) es una entidad que incluye hipoplasia de nervios 6pticos, disgenesia de la linea
media cerebral y disfuncién hipotalamo-hipofisatia. Entre las teorfas sobre su patogenia es de resaltar una posible
disrupcion vascular que altera el desarrollo de las estructuras involucradas. Dado que la (IDSO) es una patologfa
infrecuente, se presenta el caso de un recién nacido que desde sus controles prenatales presenté alteraciones
anatomicas cerebrales en linea media. Posteriormente al nacimiento se confirmaron las siguientes: ausencia
de septum pellucidum, dilatacion ventricular supratentorial con sospecha de estenosis acueductal y disgenesia
del cuerpo calloso, ademas de una trombosis de seno venoso. Se resalta la importancia de mostrar la relacion
de estas dos patologias puesto que solamente encontramos otro caso reportado en la literatura. Igualmente,
se destacan herramientas del manejo de trombosis cerebral neonatal. Por tltimo, se resalta la utilidad de los
controles prenatales como gufa del enfoque rapido para el diagnéstico en este paciente.

PALABRAS CLAVE: atencion prenatal, displasia septo-6ptica, informes de casos, malformaciones del sistema
nervioso, recién nacido, trombosis intracraneal (DeCS).

SUMMARY

The septo-optic dysplasia (SOD) is characterized by a classic triad: optic nerve hypoplasia, dysgenesis of the
cerebral midline and hypothalamus-pituitary axis dysfunction, in association, sometimes, with abnormalities in
the cerebral cortex. In this article, we report a case of SOD diagnosed in the first days after birth of a patient,
in which we incidentally documented a cerebral sinovenous thrombosis in the prenatal check-up exams. In
here we try to highlight that the combination of both pathologies is less prevalent, finding in the literature
just one case reported. In the other hand, to show the importance of adequate prenatal controls to guide the
diagnosis and the management of Neonatal cerebral sinovenous thrombosis.

KEYWORDS: case reports, intracranial thrombosis, nervous system malformations, newborn, prenatal care,

septo-optic dysplasia (Mesh).
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septo-optica

INTRODUCCION

La displasia septo-6ptica (DSO) se caracteriza por la
hipoplasia de nervios épticos, la disgenesia de la linea media
cerebral y la disfuncién hipotalamo-hipofisaria, asociandose
a veces con un espectro variado de malformaciones de la
corteza cerebral (1).

En este articulo se reporta el caso de una DSO diag-
nosticada en los primeros dias de vida de un paciente en
el que de manera incidental se documenté también una
trombosis venosa cerebral. Vale la pena mencionar esto
ultimo en el presente apartado, puesto que se desea pre-
sentar herramientas para que el clinico pueda sospechar y
manejar estos eventos.

La incidencia histérica de DSO era de 1/50.000 y se
la consideraba una enfermedad rara. Sin embargo, con el
avance en las tecnologias para diagnéstico y sospecha clinica
en la actualidad se reporta una incidencia de 1/10.000 (2).
Por otro lado, la trombosis senovenosa en neonatos tiene
una incidencia muy vatiable entre paises dado que hay pocos
estudios al respecto, y se calcula entre 12 y 40,7 por cada
100.000 recién nacidos vivos por afio. De manera especifica,
los neonatos, respecto de la poblacién pediatrica, aportan
casi el 50% de los casos (3,4). En combinacion, estas enti-
dades son ain mas infrecuentes, se encuentra solo otro caso
reportado en la literatura (5).

Presentacion del caso

Se reporta el caso de un recién nacido cuya madre tenia
29 afios, que presenté evidencia de hidrocefalia fetal en
ecografia prenatal de ultimo trimestre, razén por la que se

le realiz6 una neurosonografia. Como resultado se encontré
un feto dnico vivo, en presentacioén cefalica, con hallazgos
compatibles con holoprosencefalia lobar.

Por lo antetiot, se realizé cesarea electiva a las 38 sema-
nas de embarazo (segin su ecografia de primer trimestre)
con STORCH segun negativo, y se obtuvo un recién nacido
a término, masculino, Ballard 38 semanas, con adaptacién
neonatal espontanea. Al examen fisico como unico hallazgo
positivo presentd un perimetro cefalico para la edad en
percentil 90-97 segin la Organizaciéon Mundial de la Salud
(OMS) (36,5 cm). Por el antecedente descrito se solicitd una
ecografia transfontanelar postnatal que report6 ausencia de
septum pellucidum, dilatacién ventricular supratentorial con
sospecha de estenosis acueductal y disgenesia del cuerpo
calloso.

También se pidi6 valoracién por neurocirugia y esta
solicit6 una resonancia magnética nuclear (RMN) simple de
cetebro en la cual se describieron hallazgos compatibles con
espectro de displasia septo-Optica, aparente anomalia en el
desarrollo de las estructuras venosas adyacentes al tentotio,
trayecto anémalo de las venas cerebrales internas, ectasia
de la tércula y del tercio posterior del seno sagital superior,
con alteracién de sefial que sugiere trombosis subaguda
de estas estructuras y posible trombosis focal de la vena
basal de Rosenthal izquierda, por lo cual se recomendé una
venograffa por RMN (figuras 1y 2). Esta ultima evidencié
un defecto de llenado sugestivo de un trombo parcial en
la tércula y en el tercio superior del seno sagital superior.
Este a su vez mostré flujo en todo su trayecto con ligera
lateralizacién derecha de su tercio posterior. No se logrd
identificar el trayecto corto del seno recto, hallazgo que se

Figura 1. Resonancia magnética de cerebro.

A: Secuencia de susceptibilidad magnética: (flecha roja) drenaje venoso anomalo y alteracion en seno sagital superior;
B: Corte coronal T1: (flecha roja) fusion de férnix y (flecha amarilla) dilatacién de ventriculos; C: corte coronal en T2:
(flecha roja) muestra ausencia del septo pelucidum, (flecha amarilla) malrotacién de hipocampos.

Fuente: elaboracién propia, imagen tomada de la historia clinica previa autorizacion.
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Figura 2. Resonancia magnética de cerebro

A: corte sagital en T1: (flecha amarilla) se evidencia trombosis de la tércula y del tercio posterior del seno sagital superior
(flecha roja); B: corte coronal en T1: (flecha roja) trombosis de tércula.

Fuente: elaboracion propia, imagen tomada de la historia clinica previa autorizaciéon

asocia con otro anormalmente largo e inferior de las venas
cerebrales internas, permeables, evidenciado igual que en
la RMN imagen 1A.

Adicionalmente, se interconsulté al servicio de genética
que al examen fisico reportd otras anomalias menores adi-
cionales, las cuales consistieron en pabellones auriculares
rotados postetiormente y sobreplegados, con fenotipo usual
y sin hallazgos que sugirieran algin cuadro sindrémico. Es
de aclarar que el examen neurolégico fue normal. Ante
el conjunto del cuadro clinico descrito se decidié ampliar
estudios para descartar cromosomopatias o una esclerosis
tuberosa, por lo que se solicité cariotipo bandeo G, un eco-
cardiograma que mostré una comunicacién interauricular
tipo Ostium secundum de 5 mm, una ecografia abdominal
total normal y valoraciéon por neuropediatria, que a su vez
indic6 estudio ambulatorio de funcién visual con poten-
ciales visuales.

Finalmente, se solicité interconsulta por hematoonco-
logia que sugirié que el paciente se beneficiaba de manejo
con anticoagulacién con enoxaparina, dosis inicial de 1,5
mg/kg/dosis cada 12 horas, con lo que tuvo seguimiento
intrahospitalario con antifactor Xa, el cual se situé en rangos
esperados para la terapia. Se considerd egreso y controles
ambulatorios con todas las especialidades por las que fue
valorado.

DISCUSION

Existen diferentes teotfas dentro de la fisiopatologia de
la DSO que generalmente se considera una forma incom-
pleta de holoprosencefalia y por lo tanto una disgenesia
en la diverticulizacién del prosencéfalo. Esta disrupcion es
causada por agentes infecciosos, teratdgenos o por altera-
ciones vasculares (6).

Como factores de riesgo para la presentaciéon de DSO
se han encontrado la primiparidad, la poca edad materna, el
contacto con vasoconstrictores como tabaco o cocaina, las
hemorragias de primer trimestre y la edad materna avanzada
(7). Los factores de riesgo presentes en el caso reportado
eran la primigravidez y la poca edad materna.

Conviene recordar que el desarrollo de las estructuras
involucradas dentro de la DSO ocurre dentro de la cuarta
y la sexta semana de vida intrauterina. El prosencéfalo, la
glandula pituitaria, los nervios opticos y las vesiculas se
desarrollan en la misma regién anatémica (8). Esta region
se encuentra irrigada por ramas de la arteria cerebral ante-
rior que aportan la irrigacién al nervio y quiasma Optico,
el hipotalamo, el septum pelicido y el cuerpo calloso,
cualquier lesion a nivel de esta vasculatura podria generar
alteraciones en el desarrollo de las estructuras previamente
descritas (9).
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Entre las etiologfas de la DSO se ha postulado una vas-
cular, en la cual alteraciones en la circulacion de la arteria
cerebral anterior, que provee la irrigacion de las estructuras
involucradas en esta patologia, conllevan trastornos en el
desarrollo de estas (9).

Una hipétesis atribuye los defectos del DSO a una posi-
ble disrupcién vascular que involucre el tronco proximal de
la arteria cerebral anterior, sobre todo el segmento anterior
al origen de la comunicante anterior, que pasa sobre el tracto
y el quiasma 6ptico (5). Algunos autores sostienen que la
hipétesis podria extenderse a otros vasos que se originan
del poligono de Willis y del segmento supraclinoideo de
la arteria carétida interna, ya que de alli sale la coroidea
anterior y las perforantes que irrigan las estructuras selares
y supraselares: nervio, quiasma y tractos Opticos, cuerpos
mamilares, entre otros (5,9).

Hstas alteraciones vasculares generan trastornos en el
desarrollo embrionario sobre estructuras de la linea media
que también involucran la circulacién venosa, lo cual explica
los hallazgos hechos en nuestro paciente (7). Estas modifica-
ciones estructurales en el sistema de drenaje venoso facilitan
la formacién de coagulos incluidos y asociados con la triada
clasica de Virchow de la trombogenesis (4).

Debe aclararse que la trombosis de senos venosos no
es tan rara en neonatos, pero su etiologia y su prondstico
requieren habilidades médicas finas que hacen que el diag-
néstico se retrase (4,10). Dado que la presentacion usual
compromete el seno sagital transverso en el 86% de los
casos, el superior en el 62%, y el recto en el 18 %, tiene el
potencial de seguir un curso asintomatico dado que el dre-
naje colateral determinara los sintomas (11). En especifico
este grupo etareo, en su mayoria no requiere resucitacion
urgente, pero el trabajo de parto puede complicarse hasta
casi en el 60% y llevar a lesion, por lo que en su primera
presentacion este debe interrogarse (4).

Respecto de los signos y sintomas de esta patologia, un
estudio de 59 pacientes identific6 como signos clinicos la
presencia de dificultad respiratoria en el 73 % de los casos,
hipoxia en el 69 %, pérdida de peso y pobre ingesta en el
58 %o, hipotonia en el 58 % y convulsiones en el 60%. Un
93 9% de los pacientes presenta mas de un signo clinico (12).

Dentro de estos sintomas se debe resaltar que el 66 %

septo-6ptica

requirié atencién médica en las primeras 48 horas luego del
nacimiento, en tanto que el 88% tenfa otras comorbilida-
des, por lo que el estudio neonatal siempre debe incluir un
examen neurolégico completo, ecocardiograma, alteraciones
electroliticas y de coagulacion, radiografia de térax y puncién
lumbat, asi como un electroencefalograma ampliado (4).

Por otro lado, los defectos de 6rganos de la linea media
incluyen desde presentaciones leves hasta aquellas incom-
patibles con la vida. Un ejemplo es la agenesia e hipoplasia
de la glandula pituitaria, lo que a nivel hormonal generaria
un panhipopituitarismo. Ello se puede evidenciar en este
sindrome con hipoglucemias por ausencia de cortisol o
hipotiroidismo por disminucién de la TSH. Otros de los
defectos de linea media que se pueden producir son agenesia
de cuerpo calloso y del septo pelicido, holoprosencefalia e
hipoplasia de nervios épticos (8).

En nuestra busqueda en la literatura solo se encontré
el reporte de un caso en el que se asociaron las dos pato-
logfas. Se trata de una paciente de 19 afios con diagnostico
de DSO que lleg6 al servicio de urgencias por alteracion en
la temperatura corporal, vémito y estupor. Al examen neu-
rolégico se encontraron alteraciones en el tono y la fuerza
de los miembros inferiores e inhabilidad para mantenerse
erguida. Se realiz6 una tomografia cerebral y cervicotoracica
en la que se encontraron anormalidades vasculares con
hipoplasia del segmento Al de la arteria cerebral anterior,
con irrigacién anémala de otras arterias. Asi mismo, habia
agenesia de otros vasos y alteracion de drenaje (5).

LLa importancia de nuestro caso radica en que los con-
troles prenatales vislumbraron y facilitaron un diagnéstico
temprano de las patologfas previamente mencionadas, ya
que como se menciond tienen una incidencia baja y en
combinacién aun menor. Cabe resaltar la importancia de
tener en cuenta estos diagnésticos desde los controles
prenatales, o al menos una sospecha inicial, y asi poder
encaminar un tratamiento apropiado para cada una de
las alteraciones y disminuir complicaciones, morbilidad y
mortalidad a largo plazo.

Conflictos de interés

Todos los autores niegan tener conflictos de interés en
este articulo.

Acta Neurol Colomb. 2020; 36(3): 196-200

199



Montafia-Jimenez LP., Lopez-Villalba ME., Silva-Valencia MJ., Restrepo-Parra V.

REFERENCIAS

Leén-Gonzalez M, Garcia-Pefias JJ, Puertas-Bordallo D,
Loépez-Pino MA, Argente-Oliver ], Cantarin-Extremera V.
Natural course of septo-optic dysplasia: retrospective analysis
of 20 cases. Rev Neurol. 2012;54(6):321-31.

Saranac L, Gucev Z. New insights into septo-optic dys-
plasia. Pril (Makedon Akad Nauk Umet Odd Med Nauki).
2014;35(1):123-7.

Hedlund GL. Cerebral sinovenous thrombosis in pediatric
practice. Pediatr Radiol. 2013 43(2):173-88. doi: 10.1007/
$00247-012-2486-z.

Ramenghi LA, Cardiello V, Rossi A. Neonatal cerebral sino-
venous thrombosis. En: Handbook of clinical neurology.
Elsevier; 2019. p. 267-80. doi: 10.1016/B978-0-444-64029-
1.00012-6.

Chiaramonte I, Cappello G, Uccello A, Guarrera V, D’Amore
A, Cavallaro T, et al. Vascular cerebral anomalies associated
with septo-optic dysplasia. A case report. Neuroradiol J.
2013;26(1):66-70. doi: 10.1177/197140091302600111.

Ramos Fernandez JM, Martinez San Millan J, Barrio Castellano
R, Yturriaga Matarranz R, Lorenzo Sanz G, Aparicio Meix
JM. Displasia septo-6ptica: Presentacion de seis pacientes
estudiados mediante RM y discusion de su patogenia [Internet].

10.

11.

12.

Madrid; 1996 [citado 2018 Nov. 8]. Disponible en: https://
www.aeped.es/sites/default/files/anales/45-6-11.pdf

Atapattu N, Ainsworth |, Willshaw H, Parulekar M, MacPhet-
son L, Miller C, et al. Septo-optic dysplasia: antenatal risk
factors and clinical features in a regional study. Horm Res
Pacdiatr. 2012;78(2):81-7. doi: 10.1159/000341148.
Musgrove JM, Riley C. Septo-optic dysplasia: a case study. Neo-
natal Netw. 2016;35(1):13-8. doi: 10.1891/0730-0832.35.1.13
Stevens CA, Dobyns WB. Septo-optic dysplasia and amniotic
bands: Further evidence for a vascular pathogenesis. Am ] Med
Genet. 2004;125A(1):12-6. doi: 10.1002/ajmg.a.20417.

Shoar S, Shoar N, Rezaei N, Talebian A, Jahangiri Lahgani M,
Naderan M, et al. Cerebral sinovenous thrombosis (CSVT)
in a neonate with different manifestations. Acta Med Iran.
2012;50(6):444-6.
Alvis-Miranda H, Castellar-Leones S, Alcala-Cerra G, Moscote-
Salazar .. Cerebral sinus venous thrombosis. | Neurosci Rural
Pract. 2013;4(4):427-38. doi: 10.4103/0976-3147.120236.
Nwosu ME, Williams LS, Edwards-Brown M, Eckert GJ,
Golomb MR. Neonatal sinovenous thrombosis: presentation

and association with imaging. Pediatr Neurol. 2008;39(3):155-
61. doi: 10.1016/j.pediatrneurol.2008.06.001.

Acta Neurol Colomb. 2020; 36(3): 196-200

200



