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CASO CLINICO

Ventriculostomia endoscopica como
tratamiento de la hidrocefalia en pacientes con
displasia espondiloepifiseal congénita: un caso
clinico
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Resumen

La displasia espondiloepifiseal congénita es una enfermedad autosémica dominante rara producida por una mutacién en el gen
COL2A1. Asimismo, presenta manifestaciones clinicamente apreciables como las que se presentan. En este caso, destacé la
hidrocefalia (acumulacién de una cantidad excesiva de liquido cefalorraquideo en el cerebro) como complicacién. Esto produce
un aumento de presién que puede ser dafiino para el tejido cerebral. Debido a las anormalidades que presentan de forma tipica
los pacientes, se optd por un tratamiento quirtrgico (ventriculostomia endoscépica) en vez de uno conservador. De esta forma, se
presenta a un paciente varén de 3 afios de edad con displasia espondiloepifiseal congénita e hidrocefalia tratado con ventriculostomia
endoscépica en el suelo del III ventriculo. Por tanto, el presente caso clinico pretende ilustrar la potencialidad de esta opcion
terapéutica para pacientes con displasia espondiloepifiseal congénita.
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Abstract

Congenital spondyloepiphyseal dysplasia is a rare autosomal dominant disorder. There is a mutation in the COL2A1 gene.
Likewise, it presents clinically appreciable manifestations such as those presented in this case. Among the possible complications,
hydrocephalus (accumulation of an excessive amount of cerebrospinal fluid in the brain) stands out. This leads to increased
pressure that can be harmful to brain tissue. Due to the typical abnormalities presented by patients, surgical treatment
(endoscopic ventriculostomy) was chosen instead of a conservative one. We present a 3-year-old male patient with congenital
spondyloepiphyseal dysplasia and hydrocephalus treated with endoscopic ventriculostomy at the floor of the III ventricle.
Therefore, this clinical case aims to illustrate the potential of this therapeutic option for patients with congenital spondyloepiphyseal
dysplasia.

Keywords: Hydrocephalus, congenital spondyloepiphyseal dysplasia, endoscopic ventriculostomy.
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1. Introduccion

La displasia espondiloepifiseal congénita (DEEC) es
una enfermedad que forma parte del grupo mdas que
heterogéneo de las enfermedades condrodispldsicas
congénitas. De forma especifica, esta enfermedad
afecta predominantemente a la epifisis y a las vértebras.
Generalmente, se encuentra una asociacion con afecciones
oculares como la miopfia, el nistagmo, cataratas congénitas,
glaucoma y degeneracién retinal (1). Estas favorecen la
aparicion de desprendimiento de retina. Podemos encontrar
también paladar hendido, rasgos faciales aplanados e
hipoacusia (1). Esta enfermedad suele transmitirse de
forma autosémica dominante a través de una mutacion
en el gen del coldgeno II o “COL2A1” en el locus
12q13.11-q13.2 siendo la forma congénita la mds comiin
(2). Se trata de una mutacién que varia en el cambio de
sus aminodacidos, hecho que radica en la importancia de su
estudio. Segun el estudio Terhal et al. (3) existen miiltiples
tipos de mutaciones entre los que destacan las sustituciones
de glicina por serina o valina, de cisteina, las mutaciones
“splice” y las mutaciones en el extremo carboxi-terminal
de los propéptidos. Recientemente, se han descubierto tres
nuevas mutaciones heterocigotas “missense” (Gly537Asp,
Gly909Ser y Gly1149Val) en un estudio realizado sobre
3 familias no emparentadas (4). Por lo general, son
pacientes que caracteristicamente tienen una baja altura
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inarménica conformandose un tronco corto en comparacién
con las extremidades. Otros hallazgos son pectus
carinatum y aplanamiento de las vértebras o plastipondilia.
Ademds, la altura de los pacientes con DEEC se desvia
progresivamente de la normalidad respecto a nifios que no
presentan esta afeccidon. Sin embargo, en funcién del tipo
de mutacion, existen nifios con distinta afectacién organica.
Por esto mismo, se pueden encontrar en algunos de ellos
una altura similar a la normal aun presentando la mutacién.
Por lo general, existe un crecimiento 6seo retrasado
comparativamente con el resto de la poblacién ya que
predominantemente afecta a la epifisis de los huesos largos
y de la pelvis. En adicién, estos ultimos presentan cambios
degenerativos. Consecutivamente, presentan cuello corto y
pelvis pequefia. Esta ultima, se situard en distinto plano
que los hombros lo que dard lugar a que se produzca
una hiperextension del cuello que derivard en la llamada
marcha anserina. De forma novedosa, se han utilizado
condrocitos humanos reprogramados para el estudio de
los mecanismos de la enfermedad, y sus caracteristicas
displasicas (5). Especificamente, estos pacientes suelen
tener como forma de presentacién luxacion atlantoaxial
relacionada con la hipoplasia de la apéfisis odontoides
localizada en la vértebra C2. Junto a esto, se relaciona con
una mayor predisposicién a laxitud ligamentosa e hipotonia
muscular (figura 1).
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Figura 1. Principales comorbilidades de la displasia congénita espondiloepifiseal.

Imagen propia realizada

con el programa “BioRender”
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Epidemioldgicamente, la prevalencia de la DEEC se
aproxima a 1 de cada 10.000 nacidos vivos (6).
Desafortunadamente, muchos de ellos mueren al poco
de nacer por la hipoventilacién que padecen; hecho que
supone un problema no desdefable para la sociedad. Aun
asi, la hidrocefalia es un hallazgo poco comin en estos
pacientes. Es destacable mencionar que presentan una
afectacion similar por ambos sexos. Por tanto, el objetivo
de este trabajo es exponer un caso clinico en el que un
individuo con DEEC y una edad de 3 afios es intervenido de
hidrocefalia a través de una ventriculostomia endoscopica.

2. Caso clinico

2.1. Descripcion y pruebas complementarias

Paciente varén que fue diagnosticado prenatalmente
de polihidramnios (acumulacién excesiva de liquido
amnidtico durante el embarazo a través de un indice de
liquido amnidtico igual o mayor a 24) y de displasia dsea
asociada al gen COL2A1. Con 20 meses de edad, es
remitido al servicio de neurocirugia del hospital de La
Paz (Madrid, Espaiia) después de sufrir hidrocefalia en el
contexto de un estudio de macrocefalia. Clinicamente,
el paciente no presentd cefaleas o vOmitos, aunque
experimentd pausas de apnea. En la exploracion fisica,

/ m\ | | \\

mm

23.3'mml 26.7

{ \ /
| \ ! )
\/ \v ‘ |
3M DX\

]

¥

d=h

mostré macrocefalia y cierre incompleto de las fontanelas.
Sin embargo, el paciente movilizé correctamente las 4
extremidades e incluso, toler6 adecuadamente el sentado
y mostré habla de ciertas palabras. Dichos hallazgos
concuerdan con lo previsible de su edad. En las pruebas
de imagen (figura 2) se apreciaron hallazgos de una
hidrocefalia parcialmente compensada.

A priori, existid6 obstruccion de los foridmenes de
Magendie y de Luschka, probablemente debida a la
desproporcionalidad entre el cerebelo y los demds
elementos de la fosa posterior como de la propia fosa en
si. No existe evidencia de que exista malformacién de
Chiari 1 y/o estenosis del acueducto de Silvio. El estudio
fue completado con pruebas de medicién de la presion
intracraneal que pusieron de manifiesto elevadas presiones
basales respecto a individuos de su misma edad tanto en
posicién decibito como sentado. Incluso, se observaron
episodios con hipertension intracraneal durante el suefio
y la vigilia. En la medicién nocturna, se recogieron
ondas B de baja amplitud, tipicamente patoldgicas.
Consecutivamente, las pruebas de medicion de la presion
intracraneal junto con los datos radiolégicos sugirieron
una alta asociacion entre la hipertension intracraneal y la
hidrocefalia en este paciente. Todo esto puso sobre la mesa
considerar un tratamiento quirdrgico.
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Figura 2. RM craneal. Hipertension intracraneal e hidrocefalia.
Imagen cedida por el Dr. Vifiuela-Prieto

2.2. Actitud terapéutica

Ante los hallazgos de alta presion intracraneal e
hidrocefalia con un componente predominantemente
obstructivo que, junto con la anatomia favorable del
paciente, hizo que se plantearan dos opciones terapéuticas.
Por un lado, la realizacién de un shunt ventriculoperitoneal
(SVP) o de una ventriculostomia por via endoscdpica.
Ambas técnicas comparten potenciales morbilidades tanto
amedio y largo plazo, aunque su fin dltimo es la evacuacién
del liquido acumulado en el tejido cerebral. De esta
forma, conseguimos la estabilizacién clinica del paciente.
El equipo quirdrgico se decantd por la ventriculostomia
endoscopica ya que, de acuerdo con el estudio Liang Lu
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et al. (7) la incidencia de complicaciones y mortalidad fue
mayor en aquellos pacientes en los que se realiz6 SVP.
Por tanto, se evidencia que existen mayores beneficios
con la ventriculostomia endoscépica. Particularmente,
debido a la extrafia naturaleza del caso, no existen
series estadisticas significativas de pacientes con DEEC
e hidrocefalia. A propdsito de esto, los resultados que
se exponen a continuacién, remarcan la importancia de
ampliar el conocimiento en este campo. Todo esto, con
el fin de que se pueda aplicar dicha técnica en mas casos
similares al expuesto.
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3. Conclusiones

A pesar de las limitaciones del estudio, el paciente
respondié adecuadamente al tratamiento quirdrgico
propuesto. En la actualidad, responde favorablemente. La
principal ventaja de la ventriculostomia endoscdpica en este
caso concreto es que, si este fuera exitoso, se le evitaria al
paciente la realizacién de un shunt ventriculoperitoneal.
Dicha técnica cuenta con una potencial morbilidad a
medio y largo plazo. Contrariamente, se encuentran,
entre las desventajas, la posibilidad de fracaso de la
cirugia con la necesidad de una subsiguiente SVP que
presenta una morbilidad ligeramente mayor a corto plazo.
Otra desventaja es la ausencia de cambios ventriculares
significativos en pruebas de imagen. Al planear la cirugia
con el establecimiento de un reservorio ventricular de
acceso de emergencia con desagiie lateral, en el caso de
necesitar un SVP, podria ser conectado al sistema en una
cirugfa posterior. Finalmente, se manifiesta que la técnica
quirurgica realizada puede tener un potencial terapéutico
que se ird estableciendo siempre y cuando se lleven a
cabo series y estudios estadisticos mds extensos. Por tanto,
responde a los objetivos planteados en este estudio.

Declaraciones

Agradecimientos

El autor expresa su agradecimiento al doctor Vifiuela-Prieto
por su cesion del caso y del contenido ilustrativo del mismo
para ser publicado en la revista AMU.

Conflictos de interés

Los autores declaran no tener ningun conflicto de interés.
Financiacion

Ninguna.

Declaracion de responsabilidades éticas

Los autores declaran que para esta investigacion no se
han realizado experimentos en seres humanos ni animales.

d=h

Los procedimientos seguidos se conformaron a las normas
éticas del comité de experimentacién humana responsable
y de acuerdo con la Asociacion Médica Mundial y
la Declaraciéon de Helsinki de 1975 y sus revisiones
posteriores. Se obtuvo el consentimiento informado por
escrito del paciente implicado en el estudio.

Referencias

1. Nenna R, Turchetti A, Mastrogiorgio G, Midulla F. COL2A1
Gene Mutations: Mechanisms of Spondyloepiphyseal Dysplasia
Congenita. Appl Clin Genet. 2019;12:235-238.

2. Zhou T, Yang X, Chen Z, Zhou Y, Cao X, Zhao C, et al. A
novel COL2A1 mutation causing spondyloepiphyseal dysplasia
congenita in a Chinese family. Journal of clinical laboratory
analysis, 2021; 35(4):e23728.

3. Terhal PA, van Dommelen P, Le Merrer M, Zankl A, Simon
ME, Smithson SF, et al. Mutation-based growth charts for
SEDC and other COL2A1 related dysplasias. American journal
of medical genetics.

2012;160C(3):205-216.

Part C, Seminars in medical genetics,

4. Liu L, Pang Q, Jiang Y, Li M, Wang O, Xia W.
Novel COL2A1 mutations causing spondyloepiphyseal dysplasia
congenita in three unrelated Chinese families. Eur Spine J.
2016;25(9):2967-74.

5. De Kinderen P, Rabaut L, Perik MHAM, Peeters S, Ponsaerts
P, Loeys B, et al.
with spondyloepiphyseal dysplasia congenita (SEDC). Stem cell
research, 2023;69:103080.

IPSC reprogramming of two patients

6. Rose PS, Ahn NU, Levy HP, Magid D, Davis J, Liberfarb
RM, et al. The hip in Stickler syndrome. J Pediatr Orthop.
2001;21:657-63.

7. Lu L, Chen H, Weng S, Xu Y. Endoscopic Third
Ventriculostomy versus Ventriculoperitoneal Shunt in Patients
with Obstructive Hydrocephalus: Meta-Analysis of Randomized
Controlled Trials. World neurosurgery, 2019;129:334-340.



