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PRESENTACION DEL CASO

PACIENTE FEMENINA DE 6 ANOS DE EDAD.
ANTECEDENTES PERINATOLOGICOS:

>

>
>
>

Embarazo normal sin complicaciones.

Nacido a término. Adecuado peso al nacer.

Examen ocular al nacimiento: Leucocoria.

En controles posteriores: pie plano, glaucoma, catarata bilateral

congénita y estrabismo, intervenida quirargicamente.

MOTIVO DE CONSULTA: Retraso global del neurodesarrollo.

AEA: Trastorno del lenguaje y aislamiento social, detectados en periodo

escolar (1er grado).

EXAMEN FISICO: Endotropia congénita. retraso madurativo, retraso del

lenguaje. (retraso global del neurodesarrollo). Nistagmus horizontal.
LABORATORIO: linfocitosis



HALLAZGOS II\/IAGENOLOGICOS

SIGNO DE LA MARIPOSA Y DE LA PROTUBERANCIA HENDIDA
T2 y FLAIR. Protuberancia disminuida de tamafio con ausencia de los
coliculos faciales y una configuracion “En mariposa” del tronco encefalico
con una ”Hendidura en la linea media” (persistencia del surco medial).

FLAIR 3D. Las flechas
sefialan una disminucion del
calibre del 6° par craneal
(nervio Abducens o motor
ocular externo) de manera
bilateral.

FLAIR y T2. Se identifica una alteracion de la
morfologia de la  protuberancia, con
adelgazamiento del sector ventral y a nivel de
los pedunculos cerebrales




DISCUSION

-La Disgenesia Troncoencefalica (DTE), consiste en la disfuncion congénita de multiples pares craneales
debido a lesiones perinatales o a alteraciones del desarrollo embriolégico del tronco del encéfalo. En algunos
pacientes esta determinado genéticamente y puede manifestarse de forma aislada o formar parte de un
sindrome polimalformativo mas extenso.

CAUSAS DIAGNOSTICO DE SOSPECHA DIAGNOSTICOS DIFERENCIALES
Adquiridas: Paralisis horizontal de la mirada y -Sindrome de Moebius
-Hipoxial/isquemia perinatal. escoliosis progresiva: -Sindrome de Joubert
-Tumores congeénitos -Persistencia del surco medial

: -Displasia en casquete del tegmento
-Malformaciones vasculares (protuberancia) : Ausencia de

-Lesiones traumaticas . ot de ot - pontino (cup).
-Atrofia Muscular Espinal Infantil en recruzam|en. 0 delractos a hive -Trastornos en relacion a la motilidad
de la linea media + desarrollo

-Pardlisis bulbar congénita ocular con displasia del tronco
-Drogas (embarazo): Talidomida, anormal del fasciculo longitudinal _Sindrome de retraccién de Duane
misoprostol, cocaina medial (FML)

-Ausencia de los coliculos faciales:
Determinados genéticamente: agenesia selectiva de los nicleos
Sindromes de: Moebius, Duane, Robin, abducens (paralisis horizontal de la

Joubert; Pardlisis horizontal de la
mirada y escoliosis progresiva (Gen
afectado: ROBO 3).

mirada).
-Aspecto plano en topografia de los
nucleos gracilis y cuneiforme.
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CONCLUSION

Se ha propuesto el término DTE, ya que toma en consideracion aspectos clinicos (historia
natural), etiolégicos, patdgenos, neuropatologicos y terapéuticos, permitiendo una
aproximacion sistematica.

En nuestro caso la RM puede desempeiiar un papel fundamental en el diagndstico precoz en el
Sindrome de la paralisis horizontal asociado a escoliosis progresiva, al mostrar el mal
desarrollo de las estructuras del tronco encefalico dorsomedial y la ausencia de los coliculos
faciales, que se cree que son el resultado de la agenesia de los nervios abducens.

El diagnostico temprano de esta entidad congénita permite aplicar terapias de apoyo
tempranas y prevenir la rapida progresion de la escoliosis idiopatica. En nuestro caso no
existian signos aun de escoliosis, ya que suele manifestarse mas tardiamente o bien puede
deberse, ademas, a que este sindrome genético presenta expresiones variables de los grados
de escaoliosis.
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