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Resumen

Introduccidn: Las lesiones traumaticas de la columna cervical asociadas a defectos
congénitos son infrecuentes y subdiagnosticadas, ademas poco documentadas en
la literatura médica. Lo que limita la creacion de estandares terapéuticos para
ofrecer a estos pacientes, llevando a que la toma de decisiones sea basada
primordialmente en la opinién de expertos. Se presenta entonces el caso de un
paciente con defecto congénito de columna cervical asociado a trauma.

Presentacion del caso: Paciente masculino de 34 afios, sano, quien cursa con un
politraumatismo en accidente de transito; posterior a lo cual debuta con cefalea y
cervicalgia, en relacién con un defecto congénito de la segmentacion del arco
posterior de C2-C3, asociado a una fractura de la pars de C2 (Fractura AO unién
C1/C2 tipo C), con inestabilidad segmentaria; en paciente neuroldgicamente
indemne. Fue remitido antes de su tratamiento definitivo

Conclusidn: Escasa informacion en la literatura respecto a patologias infrecuentes
aumenta el grado de dificultad en la toma de decisiones. Por lo que se presenta este
estudio, con el fin de motivar a una re-coleccion amplia de casos con los que se
pueda generar descripciones y seguimiento en el tiempo, asi como la evolucion de
los pacientes, para brindar herramientas que aporten estudios de mayor poder
estadistico, que puedan orientar la toma de conductas de tratamiento, el estudio de
esta patologia y sensibilizar sobre el riesgo de déficit neurolégico en aquellos
pacientes con antecedente de defectos congénitos.

Palabras claves: Defecto congénito, déficit neuroldgico, union atlanto-axial, fractura

Abstract

Introduction: Traumatic injuries to the cervical spine associated with congenital
defects are infrequent and underdiagnosed, therefore there is a lack of literature
focused on the management to achieve therapeutic standards. In order to offer
these types of patients a consistent approach, the actual standard care is the expert's
opinion. Thus, we present this case report of a patient with congenital cervical spine
defect associated with trauma.

Case presentation: We present the case of a 34-year-old male patient, previously
healthy, who suffered from multiple trauma secondary to a traffic accident; After
that, he began with headache and neck pain, in relation to a congenital defect in the
segmentation of C2-C3, associated with an acute fracture of the pars interarticularis
of C2 (Fracture AO junction C1 / C2 type C with atlanto- axoid subluxation), there was
segmental instability in a neurologically undamaged patient, therefore the fracture
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was treated with orthotic management without complications before definitive
treatment.

Conclusion: The information gap in the literature regarding rare pathologies
increases the difficulty of a therapeutic decision. Therefore, this study is presented,
in order to motivate a broader collection of cases, generating a base data with
descriptions and follow-up of patients over time, to provide tools that contribute to
the generation of studies with greater statistical power, which can help guide the
approach to future treatment behaviors, expand the study of this pathology and
bringing awareness about the risk of neurological deficit in patients with known
history of congenital defect of the cranio-cervical junction.

Key Words: Congenital defect, neurological defect, atlanto-axial junction, fracture

Resumo

Introdugado: As lesdes traumaticas da coluna cervical associadas a defeitos
congénitos sdo raras e subdiagnosticadas, além de pouco documentadas na
literatura médica. Isso limita a criagdo de padrdes terapéuticos a serem oferecidos a
esses pacientes nos centros de atendimento, fazendo com que a tomada de decisao
seja baseada principalmente na opinido de especialistas. A seguir, é apresentado o
caso de um paciente com defeito congénito da coluna cervical associado a trauma.

Apresentacao do caso: Paciente do sexo masculino, 34 anos, saudavel,
politraumatizado em acidente de transito; Em seguida iniciou com cefaleia e
cervicalgia, em relacdo a um defeito congénito na segmentacdo do arco posterior de
C2-C3, associado a uma fratura da pars de C2 (Fratura juncao AO C1/ C2 tipo C), com
instabilidade segmetar; em paciente neurologicamente ndo danificado. Ele foi
encaminhado antes de seu tratamento definitivo.

Conclusao: Poucas informacBes na literatura sobre patologias pouco frequentes
aumentam o grau de dificuldade na tomada de decisdo. Assim, apresenta-se este
estudo, a fim de motivar um amplo conjunto de casos com o0s quais podem ser
gerados descricbes e acompanhamentos ao longo do tempo, bem como a evolucao
dos pacientes, a fim de fornecer ferramentas que proporcionem estudos com maior
poder estatistico, podendo orientar a tomada de condutas de tratamento, o estudo
desta patologia e a conscientiza¢do sobre o risco de déficit neurolégico em pacientes
com historico de defeitos congénitos.

Palavras chave: Defeito congénito, déficit neurolégico, juncdo atlanto-axial, fratura
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proporcionem estudos com maior poder estatistico, podendo orientar a tomada
de condutas de tratamento, o estudo desta patologia e a conscientiza¢do sobre o
risco de déficit neurolégico empacientes com histérico de defeitos congénitos.

Palavras chave: Defeito congénito, déficit neuroldgico, juncao atlanto-axial, fratura
Introduccion

Las anomalias que afectan al complejo craneo-vertebral pueden resultar en
compresién neural, vascular y dinamica anormal del LCR. La base para
comprender las anomalias se deriva de la embriologia. (1)

Embriologia de la unién craneo-vertebral

La base craneal se desarrolla mediante un proceso de osificacion endocondral, en
el que primero se desarrolla un marco cartilaginoso y posteriormente se reabsorbe
para transformarse en huesopor fuerzas que ejercen el cerebro y el 0jo.(2) Hay 42
somitas que se forman en la cuarta semana de gestacién. Cada somita se diferencia
en un dermatoma externo, un miotoma interno y un cuerpo esclero-vertebral.(2,3)

La mitad superior de un esclerotomo se unira con la mitad inferior de su vecino,
formando la manifestacion mas temprana del cuerpo vertebral. Los primeros
cuatro esclerotomos, sin embargo, no seguiran este curso, sino que esencialmente
se fusionaran para formar el hueso occipital y las porciones posteriores del
foramen magnum.(4)

El hipocentro del cuarto esclerotomo forma el tubérculo anterior del clivus. El
propio centro forma el dpice de la odontoides y el ligamento apical. El componente
delarco neural del proatlas se divide en un segmento ventral-rostral y un segmento
caudal. El ligamento cruzado y los ligamentos alares se origina de la porcién lateral
del proatlas. La porcién ventral del proatlas forma el margen anterior del foramen
magnum, asi como el condilo occipital.(4)

El primer esclerotomo forma al atlas. Se modifica a partir de la vértebra restante
en la que el centro esta separado para fusionarse con el cuerpo del axis y por tanto
forma la apdfisis odontoides. El arco neural de este esclerotomo procede a formar
la porcion posteroinferior delarco del atlas.(5) El cuerpo del axis esta formado por
el centrum, y la division del arco neural se forma desde lasfacetasy el arco posterior
del axis.(6) Asi, el cuerpo del axis aparece desde el primer esclerotomo, mientras
que la porcién terminal de la odontoides surge del pro-atlas. Al nacer, laapdfisis
odontoides esta separada del cuerpo del axis por una banda cartilaginosa que
representaun disco vestigial y que mas tarde se denomina sincondrosis central.
Esta sincondrosis esta presente en la mayoria de los nifios menores de 3 a 4 afios
y desaparece a los 8 afi0s.(7)
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Hay dos familias de genes que han sido implicados en el desarrollo de las partes
esclerotomales durante su resegmentacion para formar la identidad especifica de
cada vértebra.(8,9). La alteracion inducida por teratdogenos de la expresion del gen
HOXy la mutacion en los genes HOX pueden causar alteraciones en la identidad o
el numero de las vértebras cervicales que seforman.(10) La sensibilidad de la unién
occipito-cervical a las alteraciones en la expresién de este gen podria llegar a ser la
causa subyacente de las malformaciones en esta regién.(11) El control de la
segmentacion de los esclerotomos para establecer los limites vertebrales parece
estar controlado por dos genes reguladores de la familia PAX. Esto, junto con la
alteracion asimétrica de las células del mesodermo para-axial, podria causar
patrones de fusion asimétricos. Autores han sugerido que es probable que los
mecanismos antes mencionados sean responsables del sindrome de Klippel-
Feil.(11)

Presentacion clinica

Las anomalias de la unién craneo-cervical (UCC) a menudo se asocian con una
apariencia fisicageneral anormal. La cabeza puede estar inclinada hacia un lado,
como se observa en pacientes con luxacién rotatoria del atlas y la odontoides, o la
triada clasica del sindrome de Klippel-Feil(Implantacion del cabello anormalmente
baja, limitaciéon de los arcos de movilidad y cuello corto). La asimetria facial y el
cuello alado se observan junto con este sindrome.(1,12,13)

La disfuncién de los pares craneales mas comun es la pérdida de audicion, que
ocurre en el 25%de los casos.(1,14,15)
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Tabla 1. Clasificacién de las anomalias de la UCC (4)

Clasificacion de las anomalias de la union craneo-cervical

Anomalias congénitas y
malformacionesde la UCC

Anomalias del desarrollo y
adquiridas dela UCC

I.A. Malformaciones del hueso
occipital
1. Manifestacionesde
vértebraoccipital
a. Segmentaciones clivales
b. Remanentesalrededor
delforamen magnum
c. Variantes de atlas

la

d. Anomalias en
segmentacion de
la

odontoides
2. Invaginacion basilar
3. Hipoplasia condilar
4. Asimilacion del atlas

IILA Anormalidades del foramen

magnum
1. Invaginacién basilar secundaria
(Ej. Enf. de Paget, osteomalacia,

asentamiento craneal
reumatoide, raquitismo renal
persistente.

2. Estenosis foraminal (Ej.

Acondroplasia)

I.B. Malformaciones del atlas
1. Asimilacion del atlas
2. Fusion atlanto-axial
3. Aplasia de los arcos del atlas

11.B Inestabilidad atlanto-axial
1. Errores del metabolismo
(SindromeMorquio)
Sindrome de down
Infecciones (Sindrome de Grisel)
4. Inflamatorio (Artritis
Reumatoidea)

5. Luxacion atlanto-occipital o
atlanto-axial traumatica. Os
odontoideum

6. Tumores
(Neurofibromatosis,
siringomielia)

7. Miscelaneos (Sindrome de
warfarinafetal, Sindrome
Conradi)

wn




Neurociencias Journal Vol 30 Nim 3 Castafieda et al

I.C Malformaciones del axis
1. Segmentacion irregular atlanto-
axial

2. Displasias odontoideas

a. Ossiculum
terminalepersistente

b. Os odontoideum
c. Hipoplasia- Aplasia

3. Fallas de la segmentacién C2- C3

Descripcion del caso clinico

Paciente masculino de 34 afios, previamente sano, presenta politraumatismo por
accidente de transito en calidad de parrillero de motocicleta. A la valoracion,
refiere cefalea y cervicalgia intensa. Al examen fisico se aprecian laceraciones
faciales en region frontal. No presenta déficitneuroldgico. En la TAC de columna
cervical se evidencia defecto congénito de segmentacion del arco posterior de C2-
C3 (Tabla 1), constituyendo un sindrome de Klippel-Feil tipo I, con aumento en
distancia interapofisaria C1-C2, fractura de la Pars interarticularis de C2. Fractura
AO unién C1-C2 tipo C con subluxacion atlanto-axoidea. (Figura 1). Se coloca collar
de Philadelphia y en el seguimiento, persiste con cervicalgia intensa, sin déficit
neuroloégico.

En RX dinamicos, se evidencia inestabilidad segmentaria C1-C2 con un Cobb
intradiscal C1- C2 de - 12,4 ° en flexion, y de + 9.8 ° en extension y una distancia
interapofisaria C1-C2 15,3 mm en extension y de 27.0 mm en flexién. (Figura 2)
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Figura 1: A y B Defecto de fusion de arco posterior C1 y aumento de espacio
interespinoso C1-C2. C: Fractura de la Pars de C2.

En el analisis de la sintomatologia vertebral, se encuentra un paciente previamente
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asintomaticoque en el contexto de politrauma presenta cervicalgia intensa, con
imagenes que demuestran undefecto congénito en la fusion del arco posterior de
C2-C3 con evidencia de subluxacién traumatica aguda C1-C2 unién. AO: tipo Cy
lesién en complejo ligamentario posterior, evidente en el aumento de la distancia
interespinosa C1-C2 en proyecciones dinamicas.
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Figura 2: Proyecciones cervicales dinamicas (Flexo-extensién): Aumento en el
espacio interespinoso C1-C2 y cambio en el Cobb intradiscal, entre la proyeccion

en flexion (A) y en extension (B).
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Discusion

El estudio de la biomecanica de la columna vertebral constituye una de las bases
para la comprension de la triada: diagndstico - dolor - tratamiento de las
afecciones raquideas. La estabilidad en la columna vertebral es de extrema
importancia, y puede tener relacion directa con algunas afecciones. Este equilibrio
se mantiene por los elementos estabilizadores (musculos, ligamentos, partes
blandas) y la geometria ésea. Si estos elementos se encuentran alongados o
lesionados, la funcién se ve comprometida.(16,17)

El sindrome de Klippel-Feil (KFS) fue descrito inicialmente en 1912 por Maurice
Klippel y Andre Feil. Consiste en la fusién congénita de 2 o mas huesos en la
columna cervical, resultado de una segmentacion defectuosa a lo largo del
desarrollo del embrién durante las primeras 3 a 8 semanas. Se presenta
aproximadamente en 1 de cada 40.000 a 42.000 recién nacidos en todo el
mundo.(18,19,20,21)

Existen tres subtipos morfolégicos de esta anomalia descritos por Feil (ver Tabla
2). Con una predominancia en las mujeres de presentar el tipo 1, y los hombres el
tipo 3.(22,23)

Tabla 2. Esquema de clasificacién radiografica de segmentos cervicales fusionados
congénitamente en pacientes con Sindrome de Klippel-Feil.(22)

TIPOS CRITERIOS

I Fusion congénita de segmento cervical
unico

1l Fusion congénita de multiples
segmentoscervicales no
continuos

11} Fusidén congénita de multiples
segmentoscervicales
continuos
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and role in the development of cervical spine-related symptoms. Spine (Phila Pa 1976)
[Internet]. 2006,31(21):E798-804.

Los pacientes con KFS, especialmente con estenosis de canal, presentan un riesgo
de sufrir lesiones neuroldgicas con traumatismos menores en relacién con sus
habitos ocupacionales o actividades fisicas.(17)

Como debilidades de nuestro trabajo reconocemos que los reportes de caso son una
metodologia de investigacion cuyo poder estadistico ha sido devaluado en el
presente, por ser exclusivamente descriptivo, brinda alta sensibilidad para detectar
condiciones médicas nuevas,pero una baja especificidad en la toma de decisiones.
Sin embargo, como fortaleza destacamosque este reporte de caso, permite el
estudio y descripcion de una enfermedad poco frecuente, permitiendo detectar
una situacion novedosa, la cual al ser expuesta impulsa al resto de la comunidad
meédica a estudiar y tratar de comprender este tipo de pacientes.

Realizamos una busqueda asociada al caso clinico, donde se encontraron revisiones
sistematicasy reportes de caso que asocian lesiones traumaticas en columna con
lesiones metabdlicas o infecciosas, sin embargo, no se encontré bibliografia sobre
lesiones traumaticas asociadas a defectos congénitos de columna cervical,
evidenciando que resultan ser muy infrecuentes, y que no existe ningun tipo de
guias clinicas o escalas para su descripcion.

La valoracién de los pacientes con patologia de columna es un gran reto, con un
desafio aun mayor cémo lo es su manejo. Conseguir una aproximacion éptima,
permite la instauracion de un tratamiento ideal, y un uso adecuado de los estudios
de extension, disminuyendo gastos en imagenes y procedimientos
innecesarios.(24)

La comprension de las funciones de cada estructura de la columna es de suma
importancia para el diagnostico y definicion terapéutica de las patologias
quirurgicas. Definir la necesidad de conservarlos o corregirlos, mejora el resultado
funcional y estético de las cirugias de la columna, ademas de reducir la tasa de
complicaciones y reintervenciones.(16)

Conclusion

La patologia vertebral plantea retos diagndsticos y terapéuticos; con el avance en
enfoques diagnosticos y soluciones terapéuticas se ha logrado mejorar la

10
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estandarizacién de conceptos llevando a mejores resultados; esto debido a la
agrupacion de dolencias vertebrales segun su etiologia. Casos clinicos como este,
dejan al descubierto una brecha en la literatura respecto alabordaje de patologias
gue combinan las diferentes causas, como son fracturas traumaticas concomitantes
con alteraciones congénitas, a tener en cuenta al seleccionar un manejo. La
importancia de presentar este reporte de caso, radica en la peculiaridad y dificultad
del mismo, buscando alimentar la literatura disponible al respecto, esperando
acumular casos para una futura revisidon sistematica o trabajo clinico con mayor
poder estadistico.
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