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RESUMEN

La porencefalia es un trastorno extremadamente poco comun del sistema nervioso
central, que involucra un quiste o una cavidad en un hemisferio cerebral. Desde el
punto de vista clinico, genera déficits motor y conductual, y afecta el desarrollo
psicomotor normal. El objetivo de esta investigacion fue referir los elementos clinicos
y de diagnéstico en un lactante con porencefalia. Se presenta un lactante masculino
de siete meses de edad, que fue atendido en consulta de Pediatria por presentar
retardo del desarrollo psicomotor y hemiparesia derecha. Se valoré6 en equipo
multidisciplinario con las especialidades de Neurologia, Neurocirugia e
Imagenologia. Segun los datos clinicos y los resultados de la tomografia axial
computarizada de craneo, se concluyé como porencefalia. Debido a la rareza de

aparicion y presentacién atipica de esta afeccion, la porencefalia significa un desafio
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para los médicos pues se sabe muy poco sobre su patogénesis y tratamiento
adecuado.

DeCS: porencefalia; quiste porencefalico; retardo del desarrollo psicomotor.

ABSTRACT

Porencephaly is an extremely rare disorder of the central nervous system, involving a
cyst or cavity in one cerebral hemisphere. Clinically, it causes motor and behavioural
deficits and affects normal psychomotor development. The aim of this research was
to report clinical and diagnostic features of an infant with porencephaly. We present a
seven-month-old male infant who was seen in the Paediatrics consultation due to a
psychomotor developmental delay and right hemiparesis. He was assessed by a
multidisciplinary team with the Neurology, Neurosurgery and Imaging specialties. It
was concluded to be porencephaly based on the clinical data and the results of the
cranial computed axial tomography scan. Porencephaly is a challenge for physicians
as little is known about its pathogenesis and appropriate treatment due to the rarity of
occurrence and atypical presentation of this condition.

MeSH: porencephaly; porencephalic cyst; psychomotor developmental delay.
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El término porencefalia (del término latino porus, que significa comunicacion) fue
introducido por primera vez por Heschl en 1859 para describir las hendiduras o
cavidades en el manto cerebral. Este autor atribuyo estas lesiones a la destruccion
del cerebro en desarrollo.®

La porencefalia es un trastorno extremadamente raro del sistema nervioso central
gue produce encefalomalacia y la formacion de una cavidad quistica (quiste

porencefalico) revestida por sustancia blanca.) El quiste se localiza en el
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parénquima de un hemisferio cerebral, esta lleno de liquido cefalorraquideo, y puede
comunicarse con los ventriculos laterales o el espacio subaracnoideo.®?

Estos defectos son ocasionados por sucesos isquémicos o hemorragicos durante el
desarrollo fetal o la vida posnatal, los cuales originan muerte del tejido cerebral con
posterior necrosis de licuefaccion y reabsorcion del tejido cerebral extinto. Otras
causas de porencefalia pueden ser las siguientes: infecciones del sistema nervioso
central, defectos en la migracion neuronal, la presentacién de traumas hemorragicos
e incluso asociaciones con el consumo de cocaina durante la gestacién, atribuido a
la vasoconstriccion que esta puede ocasionar.®

Se han descrito casos de porencefalia familiar hereditaria con hemiplejia congénita
atribuidos a mutaciones autosémica dominantes en el gen alfa-1 y 2 del colageno
tipo IV (COL4A1 y COL4A2).G)

Por otro lado, es importante mencionar que en embarazos gemelares, la muerte fetal
asincronica predispone a una probabilidad mayor de presentar sucesos vasculares
gue den como resultado la porencefalia, sobre todo en los casos en que estén
presentes malformaciones arteriales, ya que esta es la principal causa inicialmente
reconocida.??)

Los estudios realizados para determinar la prevalencia de esta enfermedad son muy
escasos. En Estados Unidos, paises europeos y Japén (Miyagi), la prevalencia de la
porencefalia mostré similitud con una tasa de 5,2 por 100 000 nacidos vivos.® Se
realiz6 una amplia busqueda bibliografica y no se encontraron otras publicaciones
actualizadas con objetivos centrados en este punto.

Destacados investigadores de este tema plantearon que, debido a la rareza de
aparicion y presentacion clinica tan atipica, la porencefalia representa un desafio
para los médicos. Actualmente, a pesar de los avances de la ciencia y la técnica,
poco se sabe con exactitud sobre la patogénesis y el tratamiento efectivo de esta
afeccidon. Se requieren mas estudios sobre este trastorno para poder garantizar una

mejor calidad de vida para los pacientes.®
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El objetivo de este articulo es describir los hallazgos clinicos y de diagndstico

presentes en un lactante con diagndéstico de porencefalia congénita.

Presentacion del paciente

Se presenta un lactante de 7 meses de edad que fue llevado a la consulta de
Pediatria del Hospital «/Américo Boavida» en Luanda, Angola, porque la madre noto
que al sentarlo con ayuda, presentaba una desviacion del cuerpo hacia el lado
derecho.

Se pudo constatar un deficiente control prenatal pues la madre refirid, durante el
interrogatorio, que en el embarazo presenté cifras de tension arterial elevadas a
partir del segundo trimestre. El trabajo de parto, el cual se present6 a las 36
semanas de gestacion, duré mas de 22 horas. El peso al nacer fue de 2005 gramos,
apgar 5-7-9.

El examen fisico realizado confirm6 retardo del desarrollo psicomotor, ya que
presentaba: pobre sostén cefalico, ladeaba la cabeza al lado derecho, poca
aproximacion con las manos a los objetos, sin actividad prensora y no giraba sobre
el abdomen. Se observé: hemiparesia derecha, a predominio braquial, arreflexia
ipsilateral con sensibilidad conservada, y fontanela anterior amplia. El resto del
examen transcurrio sin datos clinicos de realce.

Se realizaron varias mensuraciones en el momento de la consulta con los siguientes
resultados: peso: 9,2 Kg, talla: 66,5 cm, perimetro cefélico: 43,7 cm, y eutréfico
desde el punto de vista nutricional. También se realizé una tomografia axial

computarizada de craneo simple (Figuras 1, 2, 3y 4).
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Figura 1. Tomografia axial computarizada
de craneo simple, corte axial.

110kV

Figura 2. Tomografia axial computarizada
de craneo simple, corte axial.

Figura 3. Tomografia axial computarizada
de crdneo simple, corte sagital.
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Figura 4. Tomografia axial computarizada
de craneo simple, corte sagital.

No se encontraron alteraciones en los resultados de estudios hematologicos y
bioguimicos. Actualmente tiene seguimiento en consultas de Pediatria y
Rehabilitacion Fisica, y muestra mejorias en su desarrollo psicomotor, posee control
cefélico, realiza aproximaciéon con las manos a los objetos, los sostiene y observa,
gira sobre el abdomen, mantiene buen crecimiento pondoestatural y no ha
presentado convulsiones.

La tomografia axial computarizada de craneo (corte axial Figuras 1y 2, corte sagital
Figuras 3 y 4) muestra imagen voluminosa de aspecto quistico que comunica con
tercer ventriculo en territorio vascular de arteria cerebral anterior, sin desplazar la
linea media. También se observa una imagen similar que comunica con asta
posterior del ventriculo lateral izquierdo que corresponde a territorio vascular

limitrofe.

Comentario
La porencefalia se define como un defecto congénito de cierre del tubo neural que
se extiende desde la superficie del hemisferio cerebral al ventriculo subyacente, que

incluye cavidades quisticas generalmente unilaterales resultantes de lesiones
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vasculares, mas frecuentes en el territorio de la arteria cerebral media, razon por la
cual se considera una lesion necrotica, por interrupcion del flujo arterial durante la
vida fetal.®

La etiopatogenia se ha relacionado ampliamente con accidentes vasculares
intrauterinos (traumatismo), con hipoxia neonatal y con enfermedad hipertensiva del
embarazo. El caso que se analiza en este articulo estuvo sometido a estos dos
altimos factores de riesgo, como también estuvo presente la prematuridad y el bajo
peso al nacer.

El cuadro clinico es muy diverso y se ha expresado que va a depender del area
cerebral comprometida, del momento de su instalacion y de la extensién de la
malformacion; de esta forma, pueden o no estar presentes alteraciones motoras,
sensoriales o psiquicas.® La hemiplejia contra lateral al I6bulo afectado se informa
entre los sintomas mas comunes, como sucede en este caso. Durante los primeros
afios de edad se puede manifestar como retardo del desarrollo psicomotor,
desequilibrio en la marcha o crisis convulsivas. ® Se han descrito casos con déficit
mental grave, tetraplejia espéastica y rigidez de descerebracion. Las alteraciones mas
graves a nivel del sistema nervioso central estdn asociadas a la presencia de
hidrocefalia.®738.9)

Para realizar el diagndstico se ha informado la importancia de estudios de
Imagenologia como: la tomografia axial computarizada, la ecografia transfontanelar
0 por la resonancia magnética que es el estandar de oro para el diagnostico de
porencefalia.(19 El hallazgo tipico es un espacio quistico, con areas de limites bien
definidas en el parénquima cerebral que se comunican con un ventriculo adyacente
agrandado; no capta contraste, casi siempre se trata de una lesion lateralizada y
habitualmente no existe efecto de masa.®101%)

Desde el punto de vista terapéutico, los estudios publicados sefialan que no existe
una guia protocolizada para determinar como abordar este tipo de pacientes; sin
embargo, se hace énfasis en un tratamiento multidisciplinario, de tipo sintomatico y

de apoyo, campo en el que la Pediatria, la Neurologia, la Neurocirugia, la
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rehabilitacion fisica, la asistencia logopeda y el apoyo conductual positivo a largo
plazo, tienden a ser pilares principales.(213)

Se concluyé que debido a la rareza de aparicion y su presentacion atipica, esta
afeccion representa un desafio para los médicos, pues se sabe muy poco sobre su
patogénesis y tratamiento. Por otra parte, se confirmo6 que los estudios de imagenes

son esenciales para establecer este diagnadstico.
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