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Resumen

Introduccién: la malformacién aneurismatica de la vena
de Galeno (MAVG) es una rara malformacion del sistema
venoso intracranial. La incidencia se estima de 1:10 000-25
0000 nacimientos. El cuadro clinico es muy variable, en el
periodo neonatal incluye convulsiones y falla cardiaca. Es
muy dificil de diagnosticar, pero al realizarlo de forma opor-
tuna, disminuye en gran medida la mortalidad. Se puede
detectar por ultrasonidos prenatales y, al nacer, el estudio
de imagen estandar de oro para su diagndstico son la reso-
nancia y angioresonancia cerebrales. Sin embargo, el 50%
de las MAVG no pueden ser corregidas y hay evidencia que
el 77% de los casos no tratados resultan en muerte.

Caso clinico: se presenta el caso de un recién nacido con
diagnostico prenatal y que al nacer se corrobora el diagnds-
tico de MAVG por neurosonografia, y, posteriormente, se
confirmd por venoresonancia. Se documentd su evolucion
clinica que incluyé colocacién de derivacion ventriculoperi-
toneal y embolizacion vascular, sin embargo se presento un
desenlace fatal.

Conclusiones: en la MAVG es importante definir la anato-
mia de la lesion, debido a las implicaciones clinicas, tera-
péuticas y prondsticas que esto representa. El ultrasonido
en modo B, junto con el modo Doppler son herramientas
complementarias imprescindibles para el diagnéstico de
MAVG, asi como para la evaluacion prondstica y para pro-
porcionar informacion para el asesoramiento a los padres y
para el manejo 6ptimo. El tratamiento exitoso sigue siendo
un reto terapéutico complejo.

Abstract

Background: Aneurysmal malformation of the vein of Ga-
len (AVMG) is a rare malformation of the intracranial venous
system. The incidence is estimated at 1:10,000-25,0000
births. The clinical picture is very variable, in the neonatal
period it includes seizures and heart failure. It is very difficult
to diagnose, but by doing it in a timely manner, mortality is
greatly reduced. It can be detected by prenatal ultrasounds
and, at birth, the gold standard imaging study for its diag-
nosis is cerebral resonance and angioresonance. However,
50% of AVMG cannot be corrected and there is evidence
that 77% of untreated cases result in death.

Clinical case: The case of a newborn with a prenatal diag-
nosis is presented and at birth the diagnosis of MAVG was
corroborated by neurosonography, and subsequently con-
firmed by venoresonance. His clinical evolution was docu-
mented, which included placement of a ventriculoperitoneal
shunt and vascular embolization; however, there was a fatal
outcome.

Conclusions: In MAVG it is important to define the anatomy
of the lesion, due to the clinical, therapeutic and prognos-
tic implications that this represents. B-mode ultrasound,
together with Doppler mode, are essential complementary
tools for the diagnosis of AVMG, as well as for prognostic
evaluation and to provide information for counseling parents
and for optimal management. Successful treatment remains
a complex therapeutic challenge.
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Introduccion

La malformacion aneurismatica de la vena de Galeno
(MAVG) es una rara anomalia del sistema venoso intracra-
nial. La incidencia real se desconoce, se estima en 1 por
cada 10 000 a 25 0000 nacimientos, esta reporta el 30%
de las malformaciones vasculares y cerca del 1% de las
anomalias congénitas pediatricas.! Se refiere que esta con-
dicion se desarrolla en el periodo embrionario entre la 6a y
11a semana de gestacion, conectando arterias coroideas
primitivas y la vena prosencefalica mediana.? La patogenia
sigue sin estar clara.

Recientemente, los factores genéticos han demostrado
que estan presentes hasta en un 30% de estos pacientes.?
El gen RASA1, que esta implicado en el desarrollo vascular,
se sabe que esta asociado con el sindrome de malformacion
arteriovenosa (MC-MAV).4 Asimismo, se han encontrado
mutaciones hereditarias raras en los genes de sefalizacion
de Ephrin incluidos en todo el genoma EPHB4. Dos sin-
dromes mendelianos autosémicos dominantes, el sindrome
de malformacién capilar-MAV, asociado con mutaciones en
los genes RASA1 o EPHBA4, y la telangiectasia hemorra-
gica hereditaria, se asocian con el 5% de estas MAV cere-
brales.>%7 En una MAVG, la porcién anterior de la vena de
Markowski persiste debido a la alta presién que alimenta
las arterias coroideas. De este modo se evita la involucion y
la vena prosencefalica de Markowski (PVM) forma el aneu-
risma, componente que es tipico en una MAVG.8 Mientras
que en el utero la baja resistencia de la circulacién placen-
taria compite con el shunt arteriovenoso cerebral, poco des-
pués del nacimiento se produce un brusco aumento del flujo
a través de la fistula.® El cuadro clinico es muy variable,
en el periodo neonatal incluye: convulsiones, falla cardiaca,
sindrome del seno cavernoso, trombosis de la vena cen-
tral y hemorragias intracraneales. La presentacion tardia
en el grupo de lactantes y escolares suele ser: hipotension
venosa secundaria a desorden hemodinamico, hidrocefalia
y convulsiones, producto de la congestion venosa y de las
anomalias del flujo de liquido cefalorraquideo. 0.1

Los MAVG no tratados provocan isquemia venosa cro-
nica con desarrollo secundario de calcificaciones distréficas
de la sustancia blanca subcortical y atrofia subependimaria
con dilatacion ventricular.'? El diagndstico de la MAVG se
puede realizar de forma prenatal a partir del tercer trimestre
de gestacion, por medio de una ecografia, cuyo hallazgo
es la presencia de una imagen quistica, anecoica en linea
media.’® Adicionalmente, posnatal, la toma de un doppler
permite observar el origen, la irrigacion turbulenta de la mal-
formacion y entender la hemodinamica de la misma, para
asi tener herramientas que permitan descartar diagndsticos
diferenciales como: quistes aracnoideos e interhemisféricos
y la agenesia del cuerpo calloso.' La resonancia magné-
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tica cerebral (RMC) y/o tomografia axial computarizada
(TAC) de craneo se utilizan como imagenes de confirma-
cion diagnostica y constituyen la mejor manera de observar
la estructura anatdmica y evidenciar la hidrocefalia aso-
ciada. La angiografia cerebral es el estandar de oro para el
diagnéstico.® > Mas del 50% de las MAVG no pueden ser
corregidas y hay evidencia que en el 77% de los casos no
tratados resultan en muerte.'®

El tratamiento representa un desafio con el objetivo tera-
péutico de preservar el desarrollo normal del cerebro sin
crear nuevos déficits neurolégicos. El tratamiento quirdrgico
de las MAVG se asociaba con una tasa de mortalidad del 80
al 100%, por lo que ha sido reemplazado por el tratamiento
endovascular.'”'® Un metaanalisis menciona una mortalidad
global del 14% (27% en recién nacidos y 1% en lactantes),
presentando resultados neuroldgicos malos un 21% y bue-
nos el 62% después del tratamiento endovascular. Sus com-
plicaciones incrementan la tasa de discapacidad intelectual,
el 16% con retraso moderado y 10 % retraso severo.'819

La desaparicion y regresion de las MAVG son extrema-
damente raras, pues hay pocos casos reportados en la lite-
ratura.20 El tratamiento endovascular se asocia con buenos
resultados, pero no es posible establecerlo como una pre-
diccion prondstica.?!

Caso clinico

Paciente hombre recién nacido, hijo de madre de 24
afios con microadenoma hipofisiario en tratamiento con bro-
mocriptina. Producto de la tercera gesta, con dos herma-
nos mayores vivos y sanos. La madre tuvo control prenatal
regular desde el primer trimestre con ingesta de hematini-
cos e inmunizaciones (tétanos, covid-19), y se le realizaron
cinco ultrasonidos (USG) prenatales. En la semana 35 se
reporta malformacion aneurismatica de vena de Galeno y
cardiomegalia, sin datos de disfuncion. El paciente nace via
cesarea, con Apgar 8 al minuto 1y 9 al minuto 5, mediante
el test de Capurro se estimé una edad de 40 semanas de
gestacion (SDG), peso de 3230 gramos, talla de 52 centi-
metros (cm) y perimetro cefalico de 35.5 cm. A la explo-
racion fisica se identifico: fontanela anterior de 4 x 3 cm,
sin soplo a nivel transfontanelar, lesion dérmica puntiforme
en torax posterior que no desaparece a la digitopresion,
precordio hiperdinamico con segundo ruido intenso, pulsos
palpables, con llenado capilar inmediato. Se dio ingreso al
paciente al area de cunero.

Durante su estancia presentoé cianosis al esfuerzo y a
la succion, por lo que fue evaluado por el servicio de car-
diologia pediatrica, reportando hipertensién pulmonar con
65 mmHg con insuficiencia tricuspidea severa secundaria
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a malformacion aneurismatica, sin defectos estructurales.
Se inicid6 manejo con inhibidor de fosfodiesterasa 5, doble
diurético, presentando adecuada respuesta. Se realizé ras-
treo neurosonografico a las 48 horas de vida, reportando
aneurisma de la vena de Galeno, con indice de resistencia
de la arteria cerebral media de 0.55 cm/seg (figura 1). Se
realizd venorresonancia a los 22 dias de vida, corroborando
malformacién de vena de Galeno con fistula de arteria peri-
callosa e hipoplasia del cuerpo calloso. Posterior a la valo-
racion se ofrecio la modalidad de tratamiento endovascular,
por lo que el paciente fue egresado para su revaloracion a
los seis meses de edad (figura 2).

Sin embargo, a los cinco meses de edad el paciente
inici6 con irritabilidad, llanto inconsolable, macrocefa-
lia (perimetro cefalico 54 cm). Se realizé tomografia axial
computarizada (TAC) de craneo presentando hidrocefalia
significativa con dilataciéon ventricular a expensas de los
ventriculos laterales, atrofia cortical generalizada, pérdida
de surcos y cisuras (figura 3). Se realiz6 colocacion de sis-
tema de derivacion ventriculo peritoneal parietal izquierdo, y
a los seis meses de edad se llevé a cabo una panangiogra-
fia cerebral y embolizacion parcial de la lesion; sin embargo,
se complicé con ventriculitis por infeccion por Enterobacter,

que ameritd exteriorizacion de valvula de derivacion y retiro
de la misma, colocacion de ventriculostomia a los 11 meses
y neurocirugia, presentando desenlace fatal.

Discusion

La malformacion de la vena de Galeno es una malfor-
macién arteriovenosa poco frecuente que representa un
desafio clinico debido a su baja incidencia. Sin embargo,
la MAVG corresponde al defecto congénito sintomatico
mas frecuente en la poblacion pediatrica, por lo que es
importante conocer esta patologia para poderla sospechar,
diagnosticar y tener un plan de acciéon adecuado para su
tratamiento y, en caso de requerir manejo endovascular,
remitir a un centro especializado de forma oportuna, dismi-
nuyendo en gran medida la mortalidad.' En la actualidad,
los estudios de imagen estandar de oro para su diagnéstico
son la resonancia y angioresonancia cerebrales, ya que son
de utilidad para clasificar el tipo de malformacién y escoger
el tratamiento mas adecuado.

En nuestro caso como primer screening se utilizo la
neurosonografia, asi como USG Doppler, las cuales son

Figura 1 Neurosonografia a las 48 horas de vida. (A) Corte sagital con imagen hipoecogénica en la linea media, que desplaza estructuras.
(B) En el mismo corte se observa imagen quistica supratentorial con flujo turbulento al Doppler color

Figura 2 Resonancia magnética de craneo. (Ay B) Corte sagital y transversal, demostrando la presencia de una gran malformacién arteriove-
nosa de la vena de Galeno e hipoplasia del cuerpo calloso. (C) Angioresonancia magnética dilatando seno recto, tércula, senos transversos y
sigmoideos, también arterias pericallosas, marginales y cerebrales posteriores
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Figura 3 Tomografia de craneo que muestra hidrocefalia triventri-
cular activa, malformacién aneurismatica de la vena de Galeno ya
conocida e hipoplasia del cuerpo calloso

herramientas que, en las ultimas décadas, han visto su uso
incrementado dedibo a las mejoras en los equipos y la rea-
lizacion de técnicas sistematizadas que ayudan a identificar
hallazgos patologicos. Por ejemplo, en la MAVG las carac-
teristicas sonograficas que nos orientan y casi nos permiten
asegurar su diagnostico es una imagen en la region supra-
tentorial, en linea media, de forma quistica, anecoica, que
puede desplazar estructuras adyacentes y al insonar con el
Doppler presenta flujo turbulento bidireccional, por lo que es
una alternativa para orientar en el diagndstico en caso de no
contar en primera instancia con el estudio estandar de oro.

El tratamiento de esta patologia esta enfocado en el
manejo médico, quirurgico- endovascular. Es importante
mencionar que el objetivo principal del tratamiento debe
ser la estabilizacién del paciente, teniendo en cuenta que
muchas complicaciones, en especial la falla cardiaca y las
alteraciones en la circulacion pulmonar, pueden resultar
en falla multisistémica y muerte en poco tiempo, por lo que
primero se debe pensar en el manejo médico en la UCIN
y, posteriormente, continuar con el manejo endovascular,
conducta utilizada en nuestro paciente, en quien se decidio
diferir el procedimiento endovascular hasta que alcanzara el
peso adecuado; sin embargo, no tuvo respuesta favorable

y presentd hidrocefalia, ameritando sistema de derivacion
ventriculo peritoneal, por lo que, a pesar de la embolizacion
parcial de la lesidon que se llevo a cabo a los seis meses de
edad, present6 desenlace fatal.

Como en nuestro caso, tres autores de diferentes paises
también han reportado que han hecho el diagnéstico por
medio de ultrasonido, lo que refuerza la posibilidad de que
esta técnica poco invasiva, accesible y de amplia distribu-
cion sea una buena herramienta diagnostica (cuadro ).

Conclusiones

La MAVG es poco frecuente, que representa un desafio
clinico, razoén por la cual es importante conocer esta pato-
logia para poderla sospechar, diagnosticar y tener un plan
adecuado de manejo, y, en caso de requerir manejo endo-
vascular, remitir a un centro especializado de forma opor-
tuna, disminuyendo en gran medida la mortalidad.

El ultrasonido en modo B, junto con el modo Doppler
son herramientas complementarias imprescindibles para el
diagndstico de VGAM, asi como también para la evalua-
cion prondstica, y proporcionar informacion para el aseso-
ramiento a los padres y manejo 6ptimo.

Agradecimientos

Los autores agradecen a todo el personal que participo
en el cuidado de este paciente y aquellos que participaron
en la realizacion de este reporte.

Declaracion de conflicto de interés: los autores han completado y
enviado la forma traducida al espafiol de la declaracion de conflic-
tos potenciales de interés del Comité Internacional de Editores de
Revistas Médicas, y no fue reportado alguno que tuviera relacién
con este articulo.

Cuadro | Casos clinicos de malformacion arteriovenosa de la vena de Galeno

Eslovenia 2019 Hombre 36y 37 SDG

Reporte de tres casos de MAVG, con diagnéstico temprano con USG craneal

y RM, ofreciendo técnica endovascular

Chile 2018 No se especifica 38 SDG

Reporte de un caso con deteccion prenatal y confirmacion posnatal, con

estudio de imagen de angiorresonancia magnética

Colombia 2018 No se especifica 37 SDG

Reporte de un caso con diagnéstico prenatal y confirmacion con estudios

de imagen, tanto USG craneal y, posteriormente, angiorresonancia cerebral,
brindandole terapia endovascular

SDG: semanas de gestacion; MAVG: malformacion aneurismatica de la vena de Galeno; USG: ultrasonido; RM: resonancia magnética
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