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Reporte de caso

Encefalocele en paciente con sindrome de Hurler:
descripcion y revisidon de alternativas terapéuticas

Encephalocele in a patient with Hurler syndrome:
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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo: Introduccion: el sindrome de Hurler es la forma mas grave de la mucopolisaca-

Recibido: 11 de Diciembre de 2020 ridosis 1. El deposito de heparan y dermatan sulfato en las meninges favorece el

Evaluado: 18 de Febrero 2022 desarrollo de hidrocefalia y, a su vez, de meningoencefaloceles. Caso clinico: se

Aceptado: 2 de Marzo 2022 describe el caso de una paciente de 23 afios con este sindrome y un encefalocele
nasosinusal intervenido mediante cirugia endoscopica nasosinusal y posterior re-

Palabras clave (DeCS): fuerzo mediante un colgajo pericraneal. Discusion: el abordaje endoscopico de los

meningoencefaloceles nasales ha crecido notablemente en los ultimos afos debido
a una tasa de éxito elevada tanto para la eliminacion de dicha lesion, como para el
adecuado control de la fistula de liquido cefalorraquideo consecuente. Conclusio-
nes: actualmente, la cirugia endoscopica nasosinusal es una herramienta muy util
para el tratamiento de patologias de base de craneo y reduce la morbilidad causada
por el abordaje transcraneal.
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ABSTRACT

Key words (MeSH):
Mucopolysaccharidosis I,
encephalocele, surgical flaps.

Introduction: Hurler syndrome is the most severe version of mucopolysaccharidosis
L. The storage of dermatan and heparin sulfate in meninges allows the development
of hydrocephalus and meningoencephaloceles. Case report: We report a 23-year-old

female with this syndrome and a sinonasal encephalocele operated by endoscopic si-
nonasal surgery and subsequent pericranial flap as support. Discussion: Endoscopic
sinonasal surgery has grown in last years in relation with treatment of sinonasal me-
ningoencephaloceles due to a high rate of success removing the lesion and closing
the subsequent cerebrospinal fluid fistula. Conclusion: Currently, the endoscopic
sinonasal surgery has become a useful tool in the management of skull base patholo-
gies, and reduces the morbidity due to a transcranial approach.

Introduccién

La prevalencia general de las enfermedades lisosomales es
reducida, se calcula entre 1/1500 y 1/7000 nacidos vivos.
Incluido en estas enfermedades se encuentra el subgrupo de
mucopolisacaridosis, cuya incidencia en algunas regiones se
desconoce, pero en Europa se estima que es de 1/10 000 a
1/25 000 nacidos vivos (1).

El sindrome de Hurler es el subtipo mas frecuente y mas
grave de mucopolisacaridosis I (1, 2), en el que existe acu-
mulo de dermatan sulfato y heparan sulfato en multiples
tejidos, como en el corazon, bazo, higado, sistema muscu-
loesquelético, tejidos conectivos, tractos gastrointestinal y
respiratorio y sistema nervioso central (SNC), entre otros. La
consecuencia del depdsito en las meninges es el desarrollo
progresivo de hidrocefalia, y en el craneo, el adelgazamiento
de la cortical 6sea y el desarrollo de dolicocefalia (2, 3).

Caso clinico

Mujer de 23 afios con sindrome de Hurler en tratamiento
enzimatico que acude a consulta de rinologia debido a insu-
ficiencia respiratoria nasal. En la exploracion se objetiva una
lesion en la fosa nasal izquierda que ocupa la totalidad de la
cavidad y se exterioriza a través de la narina. La lesion es
transparente y de caracteristicas polipoides. Ante la sospecha
de tratarse de contenido encefalico herniado, por su patolo-
gia de base, se decide realizar un escaner y una resonancia
magnética nuclear, en la que se visualiza una lesion que ocu-
pa casi la totalidad de la fosa nasal izquierda, que invade el
seno maxilar ipsilateral y alcanza el cavum. Asimismo, se
puede apreciar un defecto en techo etmoidal de hasta 12,5
mm de diametro maximo, en comunicacion con el ventriculo
lateral izquierdo (Figura 1).

Se realiz6 una exéresis de la lesion en el quirofano, en la
que se obtuvo en bloque todo el contenido herniado. Poste-
riormente, se talld un colgajo mucopericondrico septal y se
realizé un sellado mediante DuraGen®, el colgajo previa-
mente tallado, Surgicel® fibrilar y taponamiento anterior.

Durante la estancia en planta y al retirar el taponamien-
to, comenzd a rezumar liquido cefalorraquideo (LCR), de
modo que se realizo un drenaje ventricular y a los tres dias

Figura 1. A. Imagen de corte axial de la tomografia axial
computarizada (TAC) prequirdrgica en la que se aprecia una lesion
que ocupa la totalidad de la fosa nasal izquierda y del seno maxilar
ipsilateral. B. Reconstruccion tridimensional del estudio de TAC,
en el que se puede apreciar un gran defecto en el techo etmoidal.
(Nota: Imagenes obtenidas en estudio radiologico empleado
para el estudio de la paciente. B se trata de una reconstruccion
tridimensional a partir de dicho estudio)

se complement6 el sellado previo con neurocirugia. A nivel
intracraneal se ligo el encefalocele con clips vasculares y se
cerr6 el defecto 6seo con colgajo pericraneal y hueso de ca-
lota. A nivel nasal, se reforzé el colgajo nasoseptal previo
con fascia lata y grasa autdloga tapizando el defecto por de-
bajo del primero (Figura 2). El drenaje ventricular se cerr6 a
los 10 dias del cierre combinado del defecto. Después de 32
dias no presentaba fistula de LCR.

Figura 2. A. Se identifica el cierre endonasal del defecto en
la segunda intervencion, con grasa autologa (GA) y el colgajo
nasoseptal (CSP) desprendido. B. El colgajo nasoseptal (CSP) cubre
la totalidad del defecto, asi como la fascia lata y la grasa autéloga
empleadas para el sellado del foramen. (Nota: Imagen obtenida
durante la segunda intervencion)
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Discusion

Las mucopolisacaridosis son enfermedades que se ge-
neran por deficiencias enzimaticas, caracterizadas por el
acimulo de metabolitos de los glucosaminoglicanos (1). La
mucopolisacaridosis de tipo I es una enfermedad de herencia
autosomica recesiva, localizada en el gen IDUA, en el locus
4p16.3. Existe defecto de la enzima alfa-L-iduronidasa, res-
ponsable del acumulo tisular de dermatan sulfato y heparan
sulfato (1, 2). Existen 3 fenotipos en funcion de la grave-
dad: el sindrome de Hurler es el mas frecuente y el de peor
pronostico. La sintomatologia aparece en la primera década
de la vida y la muerte es precoz. Se trata de la unica forma
clinica que produce retraso cognitivo. El sindrome de Hur-
ler-Scheie es la forma intermedia, no produce retraso mental
y las complicaciones son menores. La forma mas atenuada
es el sindrome de Scheie, con sintomas leves y una espe-
ranza de vida de 30 a 40 afos (1). Entre las manifestaciones
clinicas se incluyen talla baja, facies tosca, macrocefalia,
macroglosia, opacidad corneal, glaucoma, hidrocefalia, he-
patoesplenomegalia, obstruccién de tractos respiratorio y
gastrointestinal, enfermedades cardiacas, alteraciones mus-
culoesqueléticas, disostosis multiple, adelgazamiento del
craneo, dolicocefalia y, en el caso del sindrome de Hurler,
retraso mental (1-3). Entre las complicaciones, por acumulo
de metabolitos de los glucosaminoglicanos en las meninges,
se produce hipertension intracraneal (HIC) (2, 3), lo que,
unido a la debilidad craneal, puede favorecer el desarrollo de
meningoencefaloceles.

Los meningoencefaloceles pueden clasificarse en oc-
cipitales, sincipitales y frontonasales, en funciéon de su
localizacion (4). De acuerdo con el lugar de herniacion, se
dividen en transetmoidales (como en este caso), transesfenoi-
dales, esfenoetmoidales y esfenomaxilares (4). Clinicamente
pueden presentarse mediante rinorrea de LCR, clinica de
meningitis, obstruccion nasal progresiva o roncopatia y mala
sensacion de descanso nocturno. En su diagndstico, ademas
de la exploracion nasal, son de utilidad la TAC, que permite
la evaluacion del defecto dseo, y la resonancia magnética
nuclear (RMN), que permite valorar el contenido herniado y
su aporte vascular (4).

La eliminacion de meningoencefaloceles tradicionalmen-
te se ha realizado mediante un abordaje intracraneal, con una
craneotomia frontal y desarrollo de un colgajo pericraneal
para sellar el defecto. En la actualidad, el abordaje endonasal
ha ganado terreno por reducir considerablemente el tiempo
de hospitalizacion y el riesgo de anosmia, eliminar cicatrices
estéticamente desagradables y el riesgo de edema cerebral,
hemorragia intracraneal y las complicaciones derivadas de la
retraccion del 16bulo frontal (4-7).

En el abordaje endonasal, el contenido herniado debe ser
eliminado, ya que el tejido no es funcional (4-7). El posterior
sellado del defecto se realiza con un colgajo vascularizado,
como uno de los estratos del cierre multicapa, ya que de esto
depende notablemente el éxito (8, 9). El empleo de colgajos
libres en la actualidad esté reservado para defectos en la base

del craneo inferiores a 10 mm, y el uso de colgajos vascula-
res permite lograr un sellado con una tasa de éxito del 94 %
(10). Existen varias alternativas: el colgajo de rotacion septal
posterior, vascularizado por el ramo septal de la arteria esfe-
nopalatina; el colgajo de transposicion septal contralateral,
irrigado por las etmoidales; el colgajo de cornete inferior,
por la arteria turbinal de la esfenopalatina, y el colgajo del
suelo de la fosa, por ramas de la esfenopalatina y el plexo
de Woodruff (9). El resto de capas incluyen materiales iner-
tes como Surgicel® o DuraGen®, y tejidos autdlogos, como
grasa, fascia lata o fascia del temporal (7, 9).

El abordaje endoscopico esta contraindicado en caso de
defectos en la pared posterior del seno frontal, ya que, aun-
que se pueda eliminar el contenido herniado, no es posible
sellar el defecto sin ocluir el conducto nasofrontal (5, 6).
Ademas, es dificil lograr un adecuado cierre del defecto en
esta localizacion (7).Un factor que favorece el fracaso de la
oclusion es la comunicacion directa del defecto con el sis-
tema ventricular (10), como en el caso descrito, que supone
una fistula de alto débito.

En casos en los que el colgajo nasal sea insuficiente, in-
adecuado o no pueda disponerse del mismo, se puede emplear
un colgajo pericraneal, mediante un abordaje transcraneal,
que puede ser asistido endoscopicamente. Este colgajo esta
irrigado por vasos supratrocleares y supraorbitarios, que son
ramas de la arteria oftalmica (10).

El abordaje combinado ofrece una tasa de éxito muy ele-
vada, ya que emplea dos colgajos vascularizados, tanto el
nasal como el pericraneal (11). Entre sus ventajas destacan
la posibilidad de interponer un colgajo a ambos lados de de-
fecto y la posibilidad de éxito a pesar de la falta de integridad
o de un adecuado sellado de alguno de ellos. Ademas, para
incrementar la probabilidad de éxito, se puede realizar un
cierre dural con fascia lata o fascia del temporal (12). El do-
ble colgajo es especialmente 1til para prevenir el desarrollo
de una fistula de LCR en caso de tratarse de una patologia
que vaya a requerir radioterapia, ya que ademas previene el
riesgo de necrosis de dicho colgajo.

En el pasado se trataba de diferir la intervencion hasta
los 3 afios, por no interferir en el crecimiento facial; sin em-
bargo, la tendencia actual es repararlo lo mas precozmente,
para reducir asi el riesgo de fistula recurrente de LCR y de
meningitis (4).

Existe debate sobre el drenaje lumbar; no obstante, existe
acuerdo en aquellos casos con hidrocefalia, obesos, en casos
en los que ya se ha intervenido un meningoencefalocele o un
cierre de fistula de LCR sin éxito, silla turca vacia y en los
que se espera fistula posoperatoria de LCR, como en el caso
de grandes defectos de la duramadre (4, 5, 6, 8).

Conclusion

La patologia en la base del craneo clasicamente se ha trata-
do mediante un abordaje abierto. Las mejoras y avances en
cirugia endoscopica nasosinusal permiten el acceso a estos
defectos, restando morbilidad y complicaciones derivadas de
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la manipulacion enceféalica. El empleo de colgajos pedicu-
lados nasales permite lograr una tasa elevada de éxito en lo
relacionado con ausencia de fistula de LCR posoperatoria;
sin embargo, en ciertas situaciones, como en los casos de
patologias en la pared posterior del seno frontal o en grandes
defectos, puede ser necesario el abordaje transcraneal.
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