RESUMEN

La malformacion de Dandy-Walker es una
anomalia de la fosa posterior del cerebro, diagnos-
ticable en el segundo trimestre de gestacion me-
diante ecografia. Se debe sospechar ante la presen-
cia de una cisterna magna aumentada de tamano
junto con un cerebelo displasico. Es imprescindible
la exploracion anatomica detallada fetal para el
despistaje de malformaciones asociadas y la reali-
zacion de pruebas genéticas para un correcto ase-
soramiento pronostico.
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Malformacion Dandy-Walker. Diagnostico pre-
natal. Ecografia fetal

CASO CLINICO

ABSTRACT

Dandy-Walker malformation is an abnormali-
ty of the posterior fossa, whose diagnosis is feasa-
ble in the second trimester of pregnancy by ultra-
sound. It should be suspected in the presence of
an enlarged cisterna magna along with an abnormal
cerebellum. Detailed fetal anatomical examination
is essential for the screening of associated malfor-
mations and genetic testing for correct prognostic
advice.

PALABRA CLAVE

Dandy-Walker malformation. Prenatal diagno-
sis. Fetal ultrasound

Se trata de una paciente de 33 anos, tercigesta, que acude a la primera consulta de control gestacio-

nal. Esta de 7+6 semanas de amenorrea y no presenta antecedentes personales de interés. La ecografia
revela una gestacion Gnica acorde a la edad gestacional, y con actividad cardiaca. La analitica del primer
trimestre es estrictamente normal, con serologias negativas y siendo inmune a toxoplasma y rubeola.

Se programa cribado combinado de aneuploidias de primer trimestre, con ecografia a las 13+1 se-
manas. El feto presenta una longitud céfalo-caudal (LCC) de 68.35mm, una translucencia nucal (TN) de
1.89mm (por debajo del percentil 90 para su LCC), no se visualizan malformaciones mayoresy los marca-
dores de cromosomopatia, como el ductus venoso reverso y la ausencia de hueso nasal, son negativos.
Se obtiene resultado de bajo riesgo para trisomia 21 (1/52740) pero de riesgo intermedio (1/253) para
trisomia 13/18.

Se informa a la paciente del resultado y siguiendo el protocolo se recomienda la realizacion del
test prenatal no invasivo, a lo que la paciente accede. Con 16 semanas, la prueba informa de alto riesgo
de trisomia 13, resultado que necesita ser confirmado con la realizacion de una técnica invasiva para
estudio genético.

La amniocentesis se lleva a cabo sin complicaciones e informa de cariotipo 47 XY +13, confirmando
que el feto masculino presenta una dotacion trisomica para el cromosoma 13 o Sindrome de Patau.

Se realiza una ecografia morfologica precoz en busca de malformaciones compatibles con el sin-
drome y ésta revela la existencia, entre otras malformaciones menores, de una malformacion de Dan-
dy-Walker. Se observa en el corte craneal transcerebelar una cisterna magna aumentada de tamano
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con unos hemisferios cerebelosos separados y
una agenesia parcial del vermis (Fig. 1). Ademas,
impresiona la existencia de una hipoplasia de
cavum del septo pellucidum, sin ventriculome-
galia (Fig. 2).

Ante el diagnostico genético de Sindrome
de Patau y la existencia de graves y mdltiples
malformaciones fetales, se aconseja interrup-
cion de la gestacion.

La malformacion de Dandy-Walker se defi-
ne como la presencia de una dilatacion quistica
de la fosa posterior del cerebro que comunica
con el cuarto ventriculo, y que se asocia con
hipoplasia/agenesia del vermis del cerebelo
y elevacion del tentorio'. Aunque la ventricu-
lomegalia se ha considerado clasicamente un
elemento diagnostico esencial de esta malfor-
macion, evidencias mas recientes sugieren que



la ventriculomegalia no esta siempre presente
al diagnostico, sino que se desarrolla en el pri-
mer mes de vidaz.

La prevalencia es desconociday se estima
una incidencia de 1:20000 nacimientos vivos, ci-
fra que excluye todos aquellos casos de aborto
antenatal y de interrupcion legal del embarazo.
Se puede presentar de forma aislada o asociada
a otras malformaciones tanto del SNC (agenesia
del cuerpo calloso, holoprosencefalia) como de
otros organos y sistemas (defectos cardiacos).
Al igual que en el caso que se presenta, tam-
bién puede formar parte de sindromes genéti-
cos con alteraciones cromosomicas como es el
caso de la trisomia 13, trisomia 18 o triploidias.
Se ha relacionado ademas con la infeccion en el
primer trimestre por sarampion, citomegalovi-
rus, toxoplasma, y con la exposicion a alcohol e
isotretionoin?.

Se postula que la malformacion tiene
origen en una falta del desarrollo y formacion
del rombencéfalo, falta de fusion del cerebelo
y persistencia de la membrana dorsal. Asi, su
diagnostico no es posible en el primer trimestre
del embarazo debido al desarrollo relativamen-
te tardio del cerebelo.

La exploracion del SNC constituye un reto
para el ecografista no solo por la dificultad en
la identificacion de las estructuras anatomicas,

sino porque las estructuras encefalicas se van
desarrollando a lo largo del periodo embriona-
rio e incluso tras el nacimiento, y las imagenes
de normalidad varia a lo largo de la gestacion. El
cerebelo se puede empezar a observar a las 14
semanas de gestacion. Se encuentra localizado
en la zona posterior del encéfalo y su longitud
en milimetros se relaciona aproximadamente
con la edad gestacional, existiendo tablas de
normalidad de las medidas del diametro trans-
verso del cerebelo para cada edad gestacional.
Esta formada por dos hemisferios y un vermis.
Los hemisferios tienen morfologia, dimensio-
nesy disposiciones simétricas. El vermis es mas
ecogenicoy de localizacion central entre ambos
(Fig. 3).

La malformacion de Dandy-Walker se diag-
nostica en una exploracion ecografica de rutina,
al detectar una cisterna magna de mas de 10mm
en un corte axial de la cabeza fetal. Se estable-
ce entonces el diagnostico diferencial con otras
entidades. En caso de detectar una morfologia
normal del cerebelo, se tratara de una megacis-
terna magna o de un quiste aracnoideo retro-
cerebeloso. Sin embargo, ante un cerebelo de
morfologia anomala, la sospecha diagnostica
sera de malformacion de Dandy-Walker. En este
caso se observa en los ultrasonidos unos he-
misferios cerebelosos separados, con ausencia
completa o parcial del vermis cerebeloso.



Se debe hacer una exploracion ecografi-
ca detallada en busca de otras malformaciones
asociadas, puesto que el pronostico va a de-
pender de ello. Se recomienda ademas la rea-
lizacion de amniocentesis, con el objetivo de
descartar causa infecciosa o genética“. En este
caso en particular, se obtuvo en primer lugar la
sospecha de trisomia, que se confirmo median-
te el analisis del ADN fetal en sangre materna en
primer lugary luego mediante la amniocentesis.
Y fue a posteriori cuando se diagnosticaron las
malformaciones existentes.

El pronostico depende no solo de la pre-
sencia de otras malformaciones asociadas, sino
también del grado de hipoplasia del vermis. En
cuanto a la finalizacion de la gestacion, si la
malformacion de Dandy-Walker se detecta pre-
cozmente, por debajo de la 22+6 semanas, se in-
forma a los padres de la posibilidad de acoger-
se a una interrupcion legal del embarazo, dada
la elevada probabilidad de retraso intelectual y
psicomotor.
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