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Infart cerebral per oclusio carotidia
en un nen amb la sindrome de Down

Resum

Es presenta el cas d’'un nen portador d’'una trisomia 21, que va desenvo-
lupar una hemiplexia esquerra originada per una oclusié carotidia bilateral
associada a diverses malformacions arterials cerebrals objectivades mit-
jancant Angioressonancia magneética. Es discuteix la importancia de la malal-
tia de Moyamoya i les malformacions del poligon de Willis com a entitats cau-
sants d'infart cerebral a la trisomia 21; el diagnostic de les quals pot fer-se
per técniques de Ressonancia Magnetica. La patogénia de les malforma-
cions vasculars i de les cardiopaties congénites a la sindrome de Down és
desconeguda, perd sembla ser la mateixa: una alteracio en el desenvolupa-
ment dels sistema vascular.

Paraules clau: sindrome de Down, oclusio carotidia, malformacié poligon
de Willis, angioressonancia, accident vascular cerebral.

Resumen

Se presenta el caso de un nifio portador de una trisomia 21, que desarro-
lI6 una hemiplejia izquierda originada por una oclusién carotidea bilateral
asociada a varias malformaciones arteriales cerebrales objetivadas mediante
Angioresonancia Magnética. Se discute la importancia de la enfermedad de
Moyamoya y las malformaciones del poligono de Willis como causantes de
infarto cerebral en la trisomia 21; cuyo diagndstico puede realizarse me-
diante técnicas de resonancia magnética. La patogenia de las malformacio-
nes arteriales y de las cardiopatias congénitas en el sindrome de Down es
desconocida, pero podria ser la misma: una alteracién en el desarrollo del
sistema vascular.

Palabras clave: sindrome de Down, oclusion carotidea, malformacion po-
ligono de Willis, angioresonancia, accidente vascular cerebral.

Summary

We present a case of a 5-year-old boy with Trisomy 21 who developed left
hemiplegia secondary to bilateral carotid occlussion. This anomaly together
with divers cerebral arterial malformations were detected by Angio-Magnetic
Resonance. The implication of Moyamoya disease and other malformations
of the Willis circle, that may be diagnosed by Angio-MR, in the stroke etiology
in children with Down syndrome is discussed. An alteration of the normal de-
velopment of the vascular system may underlay the origin of the vascular and
cardiac congenital malformations in Down syndrome.

Key words: Down syndrome, carotid occlussion, malformation Willis circle,
angio-magnetic resonance, stroke.
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Introduccio

El diagnostic etiologic de I'Accident Vascular Cerebral
(AVC) en la infancia no és sempre evident i sovint no se
N'arriba a saber la causa. En els darrers anys s’han intro-
duit algunes técniques no invasives de neuroimatge
(Ressonancia i Angioressonancia Nuclear Magnética)
amb les quals s’aconsegueix arribar al diagnostic anato-
mic en la majoria de casos '. Existeixen malalties genéti-
Ques que predisposen, per mecanismes diversos i no
sempre ben coneguts, al desenvolupament d'un AVC
—per exemple, I'Homocistinuria, la sindrome d’Ehlers-
Danlos, I'Esclerosi tuberosa, la sindrome de MELAS,
etc.—2. Dins d’aquest grup de malalties genétiques s’ha
Vist que els nens amb la trisomia 21 també tenen una
Major incidéncia d’AVC 3. La majoria dels AVC en
aquests nens s’atribueixen a embolies originades a les
Cardiopaties que sovint presenten, a infeccions i, en un
Nnombre reduit de casos, a alteracions vasculars cere-
brals com la malaltia de Moyamoya 4.

Presentem el cas d'un nen amb la Sindrome de
Down que va presentar una hemiplegia associada a pa-
tologia vascular cerebral malformativa.

Cas clinic

Nen de cinc anys, diagnosticat de trisomia 21 (47, XY,
+21) en el periode neonatal, que presentava com a pato-
logia associada una comunicacié Interauricular sense hi-
Pertensié pulmonar i un molt important retard psicomotor,
amb l'antecedent d'una hemorragia intraventricular grau
V durant el periode neonatal. Coincidint amb un quadre
dlinfeccié respiratoria va desenvolupar sobtadament una
hemiparesia esquerra. A I'exploracio fisica destacava una
hemiparésia supranuclear esguerra, amb conservacio de
la sensibilitat. EI nen estava conscient i la resta de fun-
Cions neuroldgiques no s’havien afectat. Auscultacié car-
diaca: ritmica i regular, buf sistolic 2/6. La TC cerebral a
'i'ngrés mostrava una lesio isquémica al territori de I'Arte-
Na Cerebral Mitiana Dreta (ACMD). Una nova ecocardio-
grafia no va evidenciar canvis respecte a les anteriors:
CIA sense hipertensio pulmonar ni shunts dreta-esquerra,
NO s’hi observaren trombes intracavitaris ni vegetacions
Valvulars. L'eco-doppler dels troncs supraaortics, abdomi-
Nal i dels territoris femoral i popliti va ser nomral. De les
xploracions complementaries realitzades posteriorment
destaca la normalitat de tots els estudis de laboratori: he-
Mograma, estudis de coagulacié (incloent-hi proteina C,
Proteina S i antitrombina Ill), estudis immunologics: anti-
Cossos antinuclears, anticardiolipina, factor reumatoide,
'MMmunoglobulines i complement. També van ser normals
©S determinacions d’acid lactic i pirdvic sérics, aixi com
estudi d’'aminoaciduria i acids organics. La Ressonancia
Nuclear Magnética (RNM) i Angioressonancia Nuclear

agneética van evidenciar una obstruccié d'ambdues
Carotides amb un engruiximent de la paret arterial, I'obs-

Fig. 1.
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Fig. 2.

truccio de 'ACMD, un infart fronto-parietal bilateral, una
hipoplasia de l'artéria cerebral anterior dreta, el calibre
disminuit de I'artéria comunicant posterior dreta i la fenes-
tracio de l'artéria vertebral esquerra amb origen anomal a
la cardtida comuna esquerra (Figs. 1 i 2). No es van ob-
servar signes d’inestabilitat de la columna cervical o de
subluxaci6 atlantoaxoide.

Es va instaurar tractament rehabilitador i antiagre-
gant amb el qual es va aconseguir la recuperacid mo-
tora a la situacio prévia a I'AVC.
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Discussio

A la sindrome de Down s’han observat malforma-
cions del sistema nerviés central en la majoria de ma-
lalts. Mito i cols. en destaquen, en la seva revisio, com a
més habituals: la microcefalia amb un cervell de mida i
pes inferiors als normals, les anomalies anatomigues
del Iobul temporal i del cerebel, la hipoplasia de I'hipo-
camp i els retards en la mielinitzacié. També comenten
I'existéencia de malformacions vasculars que afecten ha-
bitualment el poligon de Willis en forma d'agenésia i hi-
poplasia d'alguna de les artéries que en formen part.
Remarquen el fet que tots els casos que presenten mal-
formacions vasculars cerebrals s'associen amb alguna
cardiopatia congénita 5. D’altra banda també s’han des-
crit altres malalties vasculars al territori cerebral, que cli-
nicament cursen en forma de déficits neurologics i/o
convulsions. Hom destaca la malaltia de Moyamoya i
sindromes Moyamoya-like com a entitats relativament
freqlents en la trisomia 21 2 6, Aquesta entitat es carac-
teritza per una triade angiografica consistent en I'oclusio
bilateral supraclinoide d’ambdues carotides internes, la
manca de flux de tot o part del poligon de Willis i un im-
portant desenvolupament de circulacié col-lateral a la
zona dels ganglis de la base que dona lloc al tipic patrd
angiografic «en fum de cigar» —Moyamoya en japonés—7.
L'etiologia d’aquesta entitat no es coneix, pero es consi-
dera com una displasia arterial congénita, iniciada ja a
l'etapa fetal, a nivell de l'artéria carotida interna 8. El
diagnostic es basa en les imatges obtingudes per angio-
grafia, pero actualment es pot fer amb técniques no inva-
sives com son la Ressonancia Nuclear Magnética i I'An-
gioressonancia, deixant 'angiografia nomeés per a aquells
casos en qué no s'aconsegueixi el diagnostic o en qué es
consideri la possibilitat d’'un tractament quirtrgic 2.

En el cas que presentem hi ha alguns elements ca-
racteristics de la malaltia de Moyamoya: I'oclusio de les
carotides i la disminucio de flux pel Poligon de Willis. Hi
ha altres aspectes —la cardiopatia congénita i les malfor-
macions de les artéries de la base del crani—, que no
son caracteristics de la malaltia de Moyamoya, pero po-

drien explicar-se per un mateix mecanisme patogenic.
S’ha suggerit que I'associacié entre cardiopatia congeé-
nita i malformacio vascular cerebral podria ser deguda a
una anomalia en el desenvolupament del sistema vas-
cular, la qual es manifestaria intracranialment en forma
d’'un defecte vascular estructural que, o bé donaria lloc
a les alteracions vasculars anatbmiques, o bé generaria
una vulnerabilitat a uns factors desconeguts que juga-
rien un paper important en la patogénesi de la malaltia
de Moyamoya 1°.
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