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Resumen

Introduccién: la porencefalia, como hallazgo imagenolégico poco frecuente, se presenta mayormente en
pacientes pediatricos, generando convulsiones, déficits motores y conductuales. En algunos casos excep-
cionales, es una entidad asintomatica que afecta a otros grupos etarios.

Presentacién del caso: paciente de 79 afios con antecedente de hipertension arterial, quien ingreso en el
contexto de una crisis ictal de novo, asociada a hiponatremia grave que fue corregida y un hallazgo inci-
dental de porencefalia mediante tomografia computarizada (TC). Dada la evidencia de lesion estructural
cerebral y la recurrencia de la crisis durante su hospitalizacion, se consider una crisis sintomatica remota
y. ante el alto riesgo de nuevas crisis, se inici6 manejo anticonvulsivante con una evolucién satisfactoria
hasta el egreso.

Resultados: en la visita domiciliaria, se encontré a la paciente con independencia para la realizacion de
actividades de la vida diaria y sin recurrencia de eventos convulsivos, pese a la suspension de la terapia
anticonvulsivante.

Discusién: en este caso, el hallazgo de porencefalia fue incidental, a una edad avanzaday con la presenta-
cion simultanea de hiponatremia grave, la cual podria ser la causa de la crisis ictal y del déficit neurolégico,
sin descartar una crisis remota por alteraciéon estructural.

Conclusiones: la porencefalia tiene un dificil diagnéstico por su baja frecuencia y caracteristicas atipicas
como en el caso expuesto, por esto, se debe promover el registro y seguimiento de los casos de porence-
falia, tanto prenatales como posnatales, teniendo en cuenta los posibles diagnoésticos diferenciales, para
facilitar su deteccion y realizar un tratamiento médico oportuno.

Palabras clave: porencefalia, encefalopatias, plasticidad neuronal, quistes del sistema nervioso central,

convulsiones, mutacion.

Porencephaly: Report of a case in an older adult

Abstract

Introduction: Porencephaly, as a rare imaging finding, occurs mostly in pediatric patients, causing seizu-
res, motor and behavioral deficits. In some exceptional cases, it is an asymptomatic entity affecting other
age groups.

Case presentation: 79-year-old patient with a history of arterial hypertension, who was admitted in the
context of a de novo ictal crisis, associated with severe hyponatremia that was corrected and an incidental
finding of porencephaly by computed tomography (CT). For the evidence of structural brain damage and
the recurrence of the seizure during hospitalization, it was considered a remote symptomatic seizure and,
given the high risk of new seizures, anticonvulsant treatment was initiated with a satisfactory evolution
until discharge.

Results: At the home visit, the patient was found to be independent to carry out activities of daily living
and without recurrence of seizure events, despite discontinuation of anticonvulsant therapy.

Discussion: In this case, the finding of porencephaly was incidental, at an advanced age and with the
simultaneous presentation of severe hyponatremia, which could be the cause of the ictal crisis and neu-
rological deficit, without ruling out a remote crisis due to structural alteration.

Conclusions: Porencephaly is difficult to diagnose due to its low frequency and atypical characteristics, as
in the case presented. Therefore, the registration and follow-up of cases of porencephaly, both prenatal
and postnatal, should be promoted, taking into account the possible differential diagnoses, to facilitate
detection and timely medical treatment.

Keywords: Porencephaly, Encephalopathies, Neuronal plasticity, Cysts of the central nervous system,
Seizures, Mutating, Mutations.
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Introduccién

La porencefalia es una rara enfermedad, caracteri-
zada por malformaciones, tales como quistes o cavi-
dades llenas de liquido cefalorraquideo en el parén-
quima cerebral, causando alteraciones neurolégicas
graves a quienes lo padecen (1). Richard L. Heschl
acufid el término “porencefalia” en 1859 (del griego
"poros”, que significa abertura o paso) (2), para de-
nominar a una cavidad en el parénquima cerebral que
se comunica con los ventriculos laterales (3), cuyo
origen es la destruccion de este después de un de-
fecto del desarrollo o una hemorragia intracerebral
(4). La etiologia puede ser de origen congénito, par-
ticularmente posterior a la semana 24 de gestacion
o adquirido, relacionado principalmente con traumas.
Las mutaciones dominantes en el gen de colageno
tipo IV alfa-1 (COL4A1l) predisponen al pacien-
te a presentar, al final del embarazo de la madre o
cercano a su nacimiento, hemorragias en la matriz
germinal, lo que puede conducir a un infarto venoso
profundo y, como consecuencia, a necrosis tisular y
cavitacion porencefalica (5). Segln Yoneda et al,, se
estima que la mutaciéon en COL4A1 se encuentra en
el 16,0% (10 de 61 casos) de los casos de porence-
falia (6).

Lo anterior se ha asociado a la presentacion del fe-
notipo variable de porencefalia familiar y a una gran
variedad de lesiones vasculares, como enfermedad
de pequefios vasos con infartos lacunares profun-
dos, hemorragias intracerebrales, aneurismas in-
tracraneales y leucoencefalopatia difusa. Adicional-
mente, es importante destacar que la mutacién en
COL4A1 puede producir alteracion vascular en otros
6rganos distintos al cerebro y constituir una enfer-
medad multisistémica (4).

En cuanto a la prevalencia de la porencefalia, se es-
tima que en Estados Unidos es aproximadamente de
3,5y en Japdn de 5,2 por cada 100000 nacimientos
(5). En Colombia no hay estudios que permitan co-
nocer esta prevalencia o incidencia en la poblacion.

La presentacidon clinica es variable y depende tanto
del &rea cerebral comprometida, como de la exten-
sion de la malformacioén (1). En la mayoria de los ca-
sos se detecta en la primera infancia, pero también
puede descubrirse en pacientes de edad avanzada,
ya sea durante la investigacion de trastornos convul-
sivos o de forma incidental (2). Los sintomas pueden
incluir retrasos en el crecimiento y el desarrollo, pa-
resia espastica, hipotonia, convulsiones o cursar de
forma totalmente asintomatica (3).
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El caso de porencefalia reportado a continuacion fue
detectado incidentalmente en una paciente en la oc-
tava década de su vida, con una manifestacion cli-
nica variable que pudo o no ser atribuible a la lesién
estructural encontrada. Por lo anterior, este resulté
ser un caso poco comdn, pertinente y sumamente
interesante, dada la escasa frecuencia con la que se
presentan reportes similares con tan particulares ca-
racteristicas clinicas y de tan tardio diagnéstico.

Presentacién del caso

Paciente femenina de 79 afios de Cali, Valle del Cau-
ca, con antecedente patolbgico de hipertension arte-
rial en manejo con losartan, hidroclorotiazida y ami-
triptilina, sin historia familiar documentada de déficit
cognitivo, hemiparesia, paralisis cerebral o eventos
cerebrovasculares. El 10 de noviembre de 2022, la
paciente presentd un episodio de lipotimia asocia-
do a una caida desde su propia altura, con trauma
craneoencefalico leve subsecuente y equimosis en la
region frontal derecha. Tres dias después, comenzé
a tener alteracion en su comportamiento, asociada a
pensamiento incoherente y asindético, mutismo, hi-
percinesia, adinamia y pérdida del tono postural.

Debido a la persistencia de la sintomatologia descri-
ta y por la apariciéon de disartria y dificultad para la
marcha, la paciente decidié consultar a un hospital
de primer nivel, donde presentd una crisis ictal focal,
por lo que fue remitida a nuestra institucion de tercer
nivel.

En la valoracion inicial, la paciente se encontr6 som-
nolienta con Glasgow 11/15, afebril y con cifras ten-
sionales fuera de metas. Los acompafiantes negaron
eventos psicoticos que acompafiaran los sintomas
presentados. Se le realizé una tomografia de cra-
neo simple, en la cual se observd una lesion quistica
de aproximadamente 52 mm x 46 mm en la regién
occipito-parietal izquierda, con bordes bien defini-
dos, sin efecto de masa y sin cambios evidentes en la
conformacion cortical (figura 1).

En los laboratorios de ingreso, se encontr6 hipona-
tremia grave, hipoosmolar, hipovolémica, con signos
de deshidratacion e hipercalemia leve (tabla 1). Se
consider6 hiponatremia secundaria al uso de diuréti-
cos, por lo que se suspendid la hidroclorotiazida y se
inici6 la correccion.

Durante la estancia hospitalaria, la paciente presen-
to una crisis convulsiva tonico-clonica generalizada
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Figura 1. Tomografia computarizada del cerebro sin contraste

Nota: se observa, en los cortes axiales, sagitales y coronales, porencefalia en la regién occipito-parietal
izquierda de gran tamano.

Fuente: elaboracion propia.

de duracion indeterminada, por lo que fue valorada
por el servicio de neurocirugia, quienes consideraron
hallazgos imagenolégicos incidentales sugestivos de
porencefalia, descartaron manejo quirlrgico e inicia-
ron manejo con levetiracetam debido al alto riesgo
de recurrencia de la crisis. Diez dias posteriores al
ingreso, la paciente presentd una evolucion satis-
factoria y resolucion del trastorno hidroelectrolitico,
por lo que se indicd egreso con anticonvulsivantes,
se suspendi6 la medicacion antihipertensiva como el
losartan y la hidroclorotiazida, y se ordené un mo-
nitoreo ambulatorio de cifras de presion arterial, de
acuerdo con lo estimado para la edad de la paciente.

Pasados 8 meses después del alta hospitalaria se
realizé una visita domiciliaria, encontrando a la pa-
ciente alerta, orientada en sus tres esferas, esta-
bleciendo contacto visual, bajo condiciones emo-
cionales adecuadas; ademas, respondia al intervalo
de pregunta-respuesta y realizaba, voluntariamente,
actividades cognitivas no invasivas. No hubo eviden-
cia de dificultad significativa para realizar procesos
de razonamiento fluido, con procesamiento de con-
ceptos abstractos o establecimiento de relaciones
l6gicas entre elementos en general.

En el examen neuroldgico tuvo pupilasisocéricas nor-
morreactivas, con campos visuales conservados, con
leve hipoacusia bilateral, sin alteraciones sensitivas
ni motoras, con fuerza muscular conservada (Daniels

de 5), reflejos osteotendinosos de ++/++++, sin al-
teraciones en la marcha y sin signos de focalizacion.
Ademas, present6 una completa independencia para
todas las actividades basicas de la vida cotidiana y
actividades instrumentales, mostrando una franca
mejoria de los sintomas por los que consulté inicial-
mente, sin presencia de nuevas crisis convulsivas o
de nuevos cambios comportamentales, a pesar de
suspender el manejo del anticonvulsivante.

Discusién
El término “porencefalia” incluye una serie de grandes
lesiones en las que se presenta destruccion de tejido
cerebral previamente formado (7), lo que da lugar a
manifestaciones variables en cada paciente. En el caso
descrito en este articulo, se abordd una presentacion
poco comun, lo que difiri6 de la mayoria de casos
reportados en la literatura. En primer lugar, el gru-
po etario debut de la porencefalia suele correspon-
der a los primeros afios de vida y cuando la etiologia
se relaciona con la mutaciéon en COL4A1 suele existir
historia familiar de la enfermedad de pequefios vasos,
hemiparesia, déficit cognitivo o paralisis cerebral. Por
ejemplo, en el estudio de Nakamura et al.,, se descri-
bieron tres nifias de entre 6 y 9 afios de edad, con
hallazgos imagenoldgicos prenatales y seguimiento
en los siguientes cinco afios, las cuales presentaron
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Tabla 1. Laboratorios de ingreso, laboratorios de control y laboratorios de egreso

Laboratorios de ingreso Laboratorios de control Laboratorios de egreso
Fecha de toma: 19/11/2022 Fecha de toma: 22/11/2022 Fecha de toma: 26/11/2022
Hemoglobina (g/dl) 12,4 Sodio en orina parcial (mmol/l) | 127 Sodio sérico (mmol/l) 131
Hematocrito 35,0% Sodio sérico (mmol/l) 117 Troponina | (mg/l) <1,5
Leucocitos 9630 Creatinina en orina (mg/dl) 116
Neutréfilos 6740 Creatinina sérica (mg/dl) 0,5
Linfocitos 1680 FeNa 0,4%
Plaquetas 384000 Cortisol AM (ug/dl) 14,5
Creatinina en suero (mg/dl) 0,6 TSH (uU/ml) 0,9
BUN (mg/dl) 7 T4 libre (ng/dl) 2,17
Sodio sérico (mmol/l) 110
Cloro sérico (mmol/l) 75
Potasio sérico (mmol/I) 52
Vitamina B12 (pg/ml) 976
Acido félico (ng/ml) 16,1
VSG (mm/hora) 44
PCR (mg/l) 60,2

Nota: BUN: siglas en inglés para nitrégeno ureico en sangre; FeNa: fraccién excretada de sodio; PCR: proteina C reactiva; T4: tiroxina
libre; TSH: siglas en inglés para hormona estimulante del tiroides; VSG: velocidad de sedimentacion globular.

Fuente: elaboracién propia.

epilepsia resistente a farmacos y cuadriplejia espasti-
ca desde su nacimiento, lo que constituye la presen-
tacion tipica de la enfermedad (8). En contraste, la
paciente en este caso tuvo un inicio de sintomatologia
en una edad tardia, sin historia personal, ni familiar,
de sintomas neurolégicos o déficit cognitivo.

Si bien se tomd un TAC cerebral en busca de ano-
malias estructurales que explicaran el evento, como
parte del protocolo de epilepsia, es oportuno realizar
una resonancia magnética cerebral especifica para
determinar el riesgo de recurrencia y la necesidad
de tratamiento a largo plazo. Ademas, se sefiala la
importancia de realizar un electroencefalograma que
permita identificar la morfologia de las ondas y bus-
car cambios epilépticos que permitan diferenciar las
convulsiones psicdégenas no epilépticas de las con-
vulsiones focales o generalizadas, dado que un diag-
noéstico preciso es fundamental para garantizar una
intervencion adecuada y evitar que los pacientes con
bajo riesgo de recurrencia reciban tratamiento inne-
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cesario cuando la crisis epiléptica corresponde a una
crisis sintomatica aguda (9).

A pesar de que existia una lesion estructural pre-
existente que podria explicar las crisis, la paciente
cursé con una hiponatremia grave que se cree fue
la etiologia del cuadro clinico, lo que correspondié
a una crisis convulsiva sintomatica aguda de origen
metabdlico, mas que a una crisis remota de origen
estructural (9), sin descartar esta Gltima, ya que, si
bien hubo una ausencia de sintomatologia en los
primeros afios de vida de la paciente, esta se pudo
atribuir a la plasticidad cerebral, es decir, a la capa-
cidad que tiene el sistema nervioso para reorganizar
su estructura, funcién o conexiones para responder a
estimulos (10). Aparentemente, la recuperacion tan
repentina coincidié con la correccion del trastorno
hidroelectrolitico y la suspension de antihipertensi-
vos, en especial la hidroclorotiazida, que segln los
criterios STOPP (Screening Tool of Older Person's
potentially inappropriate Prescriptions), adaptados a
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la Guia Espafiola de Gerontologia (11), correspon-
dieron a un medicamento potencialmente inapropia-
do en pacientes mayores de 65 afios y con sodio sé-
rico inferior a 130 mg/dl, teniendo en cuenta que no
existieron recurrencias de crisis convulsivas, a pesar
de suspender el anticonvulsivante.

La presentacién de casos como este destaca la nece-
sidad de disminuir la brecha del conocimiento acerca
de la porencefalia, permitiendo descubrir lesiones
cerebrales que, de otra forma, pasarian desapercibi-
dos, y teniendo en cuenta posibles diagnésticos di-
ferenciales de afecciones neurolégicas.

Conclusiones

La porencefalia como hallazgo imagenoldgico esta
bien documentado en paises desarrollados y en un
grupo etario especifico, que corresponde a los pri-
meros afios de vida, sin embargo, existe escasa li-
teratura acerca de sus presentaciones infrecuentes
y diagnosticos alternativos. Lamentablemente en el
presente caso no se contd con un estudio electroen-
cefalografico o genético, cuyos resultados pudieran
esclarecer la causa de la crisis. Por lo tanto, se sefiala
la necesidad y la importancia en la toma de este tipo
de estudios para la correcta caracterizacion e identi-
ficacion de la enfermedad.

En Colombia no hay un sequimiento a los casos de
porencefalia presentados, ni se cuenta con registros
que permitan estimar su prevalencia e incidencia, lo
que representa un verdadero desafio en el diagnosti-
co de una lesion como la descrita anteriormente, mas
aln, en un paciente atipico. Por lo anterior, es de vi-
tal importancia promover el conocimiento, registro y
reporte de los casos de porencefalia pre y posna-
tal, incluyendo estudios genéticos e imagenoldgicos,
dando a conocer variantes que permitan un mejor
diagnoéstico y un tratamiento médico oportuno.
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