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RESUMEN

Introduccion: las malformaciones de
Chiari, son un grupo de desdrdenes
neuroldgicos heterogéneos, congénitos,
con componente genético que requieren
de investigacion por ser enfermedades
raras y potencialmente mortales.
Objetivo: describir las malformaciones
de Chiari y sus patologias asociadas.
Método: se realizdé una revision
bibliografica entre el 1 de diciembre del
2022 y el 29 de marzo del 2024, en la
Universidad de Ciencias Médicas de
Cienfuegos. Considerandose los
materiales en idioma inglés y espafiol, en
las bases de datos Scopus, SciELO,
Dialnet, EBSCO, PubMed/Medline,
fueron seleccionados un total de 42
articulos, de los cuales fueron
seleccionados 25, de acuerdo con el
resumen, relevancia y libre acceso que
presentaban, utilizando los descriptores:
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Chiari, Enfermedad, Hidrocefalia,
Malformacion, Médula espinal,
Patologias. Desarrollo: existen cinco
tipos distintos de malformaciéon de
Chiari, los cuales presentan varias
patologias asociadas; Chiaris tipo 0 y |
son comunmente asociadas a
siringomielia, Chiari tipo Il en su mayor
parte esta acompafado de
mielomeningocele y también con el
sindrome de la médula espinal anclada.
Chiari lll, se caracteriza por el descenso o
la herniacién de una parte del cerebelo y
del tronco encefdlico. Chiari IV involucra
una afecciéon conocida como hipoplasia
cerebelosa. Conclusiones: las
malformaciones de Chiari son
consideradas enfermedades raras, estas
presentan varias patologias asociadas en
relacion con sus diferentes subtipos,
conocerlos es de vital importancia para
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asi llegar a un diagndstico y tratamiento
mas precoz y adecuado respectivamente.

Palabras clave: Chiari; Enfermedad;
Hidrocefalia; Malformacion; Médula
espinal.

ABSTRACT

Introduction: Chiari malformations are a
group of heterogeneous, rare, congenital
neurological disorders with a genetic
component, characterized by alterations
within the regions of the cerebellum,
brain stem and craniocervical junction.
Objective: to describe Chiari
malformations and their associated
pathologies. Method: a bibliographic
review was carried out between
December 1, 2022 and March 29, 2024,
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Spinal cord. Development: there are five
different types of Chiari malformation,
which have several associated
pathologies; Chiaris type 0 and | are
commonly associated with
syringomyelia, Chiari type Il is mostly
accompanied by myelomeningocele and
also tethered spinal cord syndrome.
Chiari Ill is characterized by the descent
or herniation of a part of the cerebellum
and brain stem. Chiari IV involves a
condition known as cerebellar
hypoplasia. Conclusions: Chiari
malformations are considered rare
diseases, they present several associated
pathologies in relation to their different
subtypes, knowing them is of vital
importance in order to reach an earlier
and more appropriate diagnosis and

in University of Sciencie Medical of
Cienfuegos. Considering the materials in
English and Spanish, in the Scopus,
SciELO, Dialnet, EBSCO, PubMed/Medline
databases, they were selected. 16 cord.
articles, using the descriptors: Chiari,

Disease, Hydrocephalus, Malformation,

treatment respectively.

Keywords: Chiari; Disease;
Hydrocephalus; Malformation; Spinal
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INTRODUCCION

La malformacién de Chiari (MC) fue descrita por primera vez en 1883 por el doctor John
Cleland, en un articulo titulado "Contribucién al estudio de la espina bifida, el encefalocele
y la anencefalia" en el Journal of Anatomy and Physiology. Ocho afios mas tarde, el
neurélogo austriaco Hans Chiari escribié un articulo en el Deutsche Medizinische
Wochenschriff titulado "Acerca de las alteraciones cerebelosas resultantes de la
hidrocefalia cerebral”, en el cual reconocia el trabajo de Cleland y afiadia su propio
sistema de clasificacion de este desorden en tipos I, Il y 111,12

En 1896, Chiari definidé la enfermedad como una elongaciéon en forma de cuia de las
amigdalas cerebelosas y de la parte medial de los l6bulos inferiores del cerebelo, que
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corren a lo largo de la médula dentro del canal cervical. En 1907, Schwalbe y Gredig, dos
estudiantes de un equipo de la Universidad de Heidelberg liderado por el doctor Julius
Arnold, describieron un total de otros cuatro casos, anteponiendo el nombre de su
maestro al de Chiari en la designacién de la malformacién.3#*

Se distinguen cinco tipos de MC en funcién de la extension del descenso amigdalar y sus
consecuencias morfoldgicas. Una de cada dos mil personas en el mundo padece esta
enfermedad, las Chiari son mds frecuentes en las mujeres que en los hombres.>®

Se estima que la prevalencia de malformacion de Chiari tipo 1 es de 0,24-0,9 % de los
adultos que se realizan un resonancia magnética cerebral por cualquier motivo. En el caso
del tipo Il, su incidencia es del 0,001 %. Los tipos O, Ill y IV son alin mas raros en cuanto a
su incidencia, asi como reportes de casos y no se encuentran cifras concretas en cuanto a
su incidencia. En Cuba se han reportado casos de MC, incluyendo a las provincias de
Matanzas, Ciego de Avila y Cienfuegos.>”

El diagndstico de esta enfermedad se dificulta por el hecho de que la mayoria de los
infantes no manifiestan sintomas hasta la adolescencia, la adultez o la vejez, si es que
alguna vez evidencian alguno. Resulta de suma importancia la realizacién de estudios que
describan la malformacion de Chiari, asi como sus patologias asociadas, tanto por tratarse
una enfermedad rara como por su diagndstico tan complejo, para asi contribuir a
enriquecer las diferentes investigaciones que existen en el pais sobre esta tematica en
particular. Debido a ello se realizé6 esta investigacién con el objetivo de describir las
patologias mas frecuentes secundarias a la malformacién de Chiari.

METODO

Se realizé una revision bibliografica durante el periodo comprendido entre el 1 de
diciembre del 2022 y el 29 de marzo del 2024, en la Universidad de Ciencias Médicas de
Cienfuegos. Para la seleccion de la literatura se consideraron los materiales en idioma
inglés y espaiol que estuvieran en concordancia con el tema planteado y contaran con la
validez requerida. Se revisaron articulos originales y revisiones sistematicas de acceso
abierto en publicaciones académicas revisadas por pares, de los uUltimos 5 afios y sin
limitacion de dmbito geografico. Se consultaron las bases de datos Scopus, SciELO, Dialnet,
EBSCO, PubMed/Medline. Se identificaron alrededor de 42 articulos, de los cuales fueron
seleccionados 25, de acuerdo con el resumen, relevancia y libre acceso que presentaban.
Se utilizaron los descriptores: Chiari, Enfermedad, Hidrocefalia, Malformacién, Médula
espinal.

DESARROLLO

El foramen magno es una apertura en el hueso occipital que se rodea anteriormente por
el clivus, lateralmente por los cdndilos occipitales y posteriormente por la porcidon
escamosa del hueso occipital. Usualmente, solo la médula atraviesa por él. Las
malformaciones de Chiari, son un grupo de desdérdenes neuroldgicos heterogéneos
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caracterizados por alteraciones dentro de las regiones del cerebelo, tallo cerebral y la
unién craneocervical; todas resultando en un desplazamiento inferior del cerebelo hacia el
canal espinal por el foramen magno, sea en conjunto con la médula inferior o no.%?

Es una enfermedad congénita y con componente genético conocido pero aun por
determinar, en estudios recientes se ha sugerido que existe una vinculacion con
alteraciones en los cromosomas 9 y 15 como un desorden para-axial del mesodermo que
resulta en una fosa posterior pequefia.>®

La sintomatologia de la MC esta relacionada con la compresién directa de las amigdalas
cerebelosas y su descenso dentro del foramen magno. La enfermedad puede producir
minusvalia severa e incapacidad para el trabajo si no se diagnostica y se trata a tiempo.
Pueden estar afectadas la coordinacion de las manos y la destreza motora fina.>°

La obstruccién del flujo de liquido cefalorraquideo (LCR) que se provoca por el descenso
de las amigdalas en la MC puede evolucionar hacia la formacion de quistes a lo largo de Ia
médula espinal dando lugar a la patologia asociada presente en un porcentaje muy alto de
afectados, la hidrocefalia, este es un trastorno cuya principal caracteristica es la
acumulacion excesiva de LCR dentro del créneo.012

Los autores plantean que la hidrocefalia es la complicacion mas frecuente de la MC pues
esta asociada a sus cuatro formas clinicas. La acumulacion excesiva de LCR provoca la
dilatacién de los ventriculos, lo que pudiese ocasionar hipertensién intracraneal, por lo
gue se hace necesaria la implantacion de derivacidon ventriculo-peritoneal para eliminarla
o paliarla. Conocer las complicaciones de la MC es de suma importancia pues haria que su
diagndstico fuese mas certero al aparecer alguna de ellas. En el 2022, en Matanzas, Sierra
Benitez et al '3 presentaron un caso de MC con hidrocefalia asociada.

Existen cinco tipos distintos de malformacién de Chiari (0, I, II, Il y IV). En las
malformaciones de Chiari tipo 0 (MC tipo 0), no ocurre descenso de las amigdalas mayor
de 5 milimetros, pero presentan sintomas. Una fosa posterior pequena (hipoplasica,
insuficiente) puede provocar sintomas compresivos sin evidencia de descenso amigdalar.
Se ha de tener en cuenta la existencia de compresion de los espacios subaracnoideos de la
unién craneocervical, el descenso o de la altura del supraoccipital, la verticalizacién del
tentorio o el acodamiento del bulbo.1#1>

La malformacién de Chiari tipo | (MC tipo 1) ocurre cuando las amigdalas cerebrales de
forma andmala se desplazan debajo del nivel del foramen magno, con un descenso de
mas de 5 milimetros de la punta caudal de las amigdalas. El tipo |, puede no causar
sintoma y generalmente se observa por primera vez en la adolescencia o la edad adulta, a
menudo por accidente durante un examen para otro problema médico. Puede ser que
inicialmente no presenten sintomas, y se desarrollen més adelante. >/
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Las malformaciones de Chiari tipo 0 y 1 se asocian con una afeccién denominada
siringomielia, la cual es una entidad patoldgica singular de la médula espinal que consiste
en una cavitacién generalmente central, y que afecta preferentemente la médula
cervical.!®

Hasta la actualidad no se vislumbra un mecanismo patogénico que explique, sobre todo, la
siringomielia idiopatica, aceptdndose simplemente que el aumento de fuerzas
hidrostaticas a nivel del agujero occipital ocupado ejerceria presion hacia el conducto
central, el cual progresivamente iria aumentando de volumen, o en algunos casos
congénitos, un defecto primario en la neurulacién.®19

En el 90 % de los casos la siringomielia estd asociada a la malformacion de Chiari tipo |, el
10 % restante incluye otras etiologias, tales como, la siringomielia sin asociacién con Chiari
1 (idiopatica), secundaria a tumor intramedular, a médula anclada, trauma medular,
compresion por tumor extramedular, mielopatia espondilética, aracnoiditis, infarto
medular o ruptura de malformacién arteriovenosa, y asociada a hidrocefalia.'’8

Los autores plantean que la asociacién de Chiari tipo | y siringomielia es bastante comun,
aun se desconoce la fisiopatologia exacta de su aparicién, las teorias mas aceptadas
involucran un factor mecanico (fosa posterior excesivamente pequefia) y una alteracion
del desarrollo embrionario.

En el 2020, en la provincia de Cienfuegos, se presentd un caso de un paciente de 27 afios
con asociacion de Chiari tipo | y siringomielia. Garcia Leonard et al 2%, presentaron el caso
de un paciente que se presentd con un cuadro de deficiencia motriz de cuatro meses de
evolucidn, que comenzd en miembros superiores y continud con torpeza a la marcha. Al
examen fisico presentd marcha paretoespastica, cuadriparesia con predominio de
debilidad en miembros superiores con respecto a los inferiores, ademas de espasticidad
crural y braquial izquierda, con hipotonia braquial derecha, asociado con atrofia distal de
ambos miembros superiores e hipoestesia térmica y dolorosa suspendida del miembro
superior derecho. La resonancia magnética nuclear mostré cavidad siringomiélica amplia
en columna cervical, con descenso de las amigdalas cerebelosas, compatible con
malformacién de Chiari tipo I.

El término malformaciéon de Arnold-Chiari (nombrada en honor de dos investigadores
pioneros) es especifico para las malformaciones tipo Il. Los pacientes con malformaciones
de Chiari tipo Il tienen sintomas generalmente mas graves que los del tipo | y usualmente
aparecen durante la nifiez. Este trastorno puede causar complicaciones potencialmente
mortales durante la infancia o la nifiez temprana y su tratamiento requiere cirugia.*®

Las MC tipo Il, también llamadas malformaciones clasicas, involucran el descenso de los
tejidos del cerebelo y del tronco encefalico hacia el foramen magno. Ademas, podria faltar
el tejido nervioso que conecta las dos mitades del cerebelo o podria estar solo
parcialmente formado.®’
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El tipo Il generalmente estd acompafado de un mielomeningocele, una forma de espina
bifida (EB). La EB es un defecto congénito que ocurre cuando la columna vertebral y la
médula espinal no se forman adecuadamente. Es un tipo de anomalia congénita del tubo
neural.®10

Normalmente, el tubo neural se forma en el principio del embarazo y se cierra 28 dias
después de la concepcion. En los nifios con EB, una porcion del tubo neural no se cierra ni
se desarrolla apropiadamente, lo que provoca problemas en la médula espinal y en los
huesos de la columna vertebral. La espina bifida puede variar de leve a grave, de acuerdo
con el tipo de defecto, el tamafio, la ubicacién y las complicaciones.?%?

El mielomeningocele, también conocido como espina bifida abierta, es el tipo mas grave.
El canal medular estd abierto a lo largo de varias vértebras en la parte baja o media de la
espalda. Las membranas y los nervios raquideos empujan a través de esta abertura en el
nacimiento y forman un saco en la espalda del nifio en el que normalmente los tejidos y
nervios quedan expuestos. Esto hace que el nifio sea propenso a sufrir infecciones
potencialmente mortales, y también es posible que cause paralisis y disfuncion de la vejiga
y el intestino.?13

En Cuba en el 2018 se presentd un caso en la provincia de Ciego de Avila cuya
sintomatologia resultd compatible con una malformacion de Arnold Chiari tipo Il y estaba
asociado con mielomeningocele. Cervantes Mederos et al 23, presentaron un caso
compatible con una malformacion de Arnold Chiari tipo Il, se trataba de un neonato
masculino, nacido por cesarea debido a desproporcién céfalo-pélvica materna. La madre,
residente en el Estado Plurinacional de Bolivia en un area alejada del centro de salud,
acudid a solo a dos consultas prenatales. El tiempo de gestacidon fue de 39 semanas, el
peso de 3 900 g y el puntaje de Apgar de 9/9. Llamd la atencidn el aumento de la
circunferencia craneal y la presencia de un saco lumbar en protrusién por el que se veian
las meninges y salia liquido cefalorraquideo.

El sindrome de médula espinal anclada (SMEA) es secundario a una malformacion
congénita que produce un anclaje, o sea una imposibilidad de movimiento de la médula
espinal dentro del canal éseo vertebral. En un recién nacido con espina bifida, la médula
espinal seguird adherida a la piel circundante y no podra ascender con normalidad.®®

Los autores plantean que el SMEA y la EB se asocian a MC tipo Il en gran medida. En el
SMEA a medida que el nifio crece y su columna vertebral también lo hace, la médula
espinal se estira lo que provoca que se dafie ya que interfiere en su irrigacién sanguinea,
lo cual conlleva a deterioro neuroldgico, uroldgico u ortopédico progresivo.

Las malformaciones de Chiari tipo Ill (MC tipo Ill) son las mas graves y es la presentacién
mas rara, con un solo caso en el trabajo de Chiari, el cual tenia un encefalocele cervical
alto, hidrocefalia y estrabismo convergente; se caracteriza por la herniacién de los
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elementos de la fosa posterior como el cerebelo, el tallo cerebral y el cuarto ventriculo y
en algunos casos la porcidn cervical alta de la médula espinal a través de un defecto éseo
occipital y/o cervical alto, ademas de la presencia de un encefalocele occipital bajo y/o
cervical alto, en combinacién con multiples anomalias encontradas en el sindrome de
ArnoldChiari (Chiari I1).2%2>

Los sintomas de las malformaciones tipo Ill aparecen en la infancia y pueden causar
complicaciones debilitantes y potencialmente mortales. El Chiari tipo Il tiene las
caracteristicas de la malformacién tipo Il y adicionalmente la presencia de encefalocele
occipital y/o cervical alto.?*

El encefalocele es una protrusién o un bulto (en forma de saco) formado por la salida del
encéfalo y las membranas que lo recubren a través de una abertura en el crdneo. Se
produce cuando el tubo neural no se cierra completamente durante el embarazo.24,25

Los autores plantean que las primeras descripciones de MC datan del siglo XIX, sin
embargo en la actualidad la literatura sobre dicha enfermedad es aun escasa, puesto que
existen aproximadamente 24 reportes, debido a ello la mayoria de las investigaciones
estan enfocadas en aspectos anatomicos y radioldgicos, y no en su fisiopatologia,
terapéutica y prondstico postquirurgico.

Las malformaciones de Chiari tipo IV involucran un cerebelo incompleto o poco
desarrollado, una afeccidon conocida como hipoplasia cerebelosa. En esta forma rara de
malformacion de Chiari, el cerebelo esta ubicado en su posicidon normal, pero le faltan
algunas partes y podrian ser visibles algunas porciones del craneo y de la médula espinal.
La malformacidn tipo IV se clasifica como una agenesia cerebelosa primaria y por lo tanto
no es una forma de herniacidn de la fosa posterior.?124

Los autores plantean que en general, los cinco tipos de malformaciones de Chiari se
pueden asociar con diversas patologias, algunos tipos son mas frecuentes que otros, pero
es de vital importancia conocerlos todos, y tener una correcta preparacién en cuento a su
diagndstico, para asi lograr un tratamiento precoz y adecuado.

CONCLUSIONES

La malformacién de Chiari es una enfermedad caracterizada por el descenso de una parte
del cerebelo a través del foramen magno. Las malformaciones de Chiari presentan varias
patologias asociadas, la hidrocefalia es la complicacion mas frecuente y es comun para
todas. Las Chiari tipo 0 y | son cominmente relacionadas con siringomielia. Chiari tipo Il en
su mayor parte esta acompafiado de mielomeningocele y también del sindrome de la
médula espinal anclada. Chiari lll tiene las caracteristicas de la malformacion tipo Il y
adicionalmente la presencia de encefalocele occipital y/o cervical alto. Chiari IV involucran
una afeccidn conocida como hipoplasia cerebelosa.
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