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tipo 1, clasica fusiéon unica en C1 /’,

"
Constituye un desorden esquelético
(autosémico recesivo). 7 v’

complejo altamente heterogéneo
caracterizado por la fusion congénita de dos
0 mas vértebras cervicales.
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4 tipo 2, sinostosis de C2-3, fusion cervical,
tordcica, lumbar y muestra expresion
variable dentro de una familia (autosémico
dominante);

il

tipo 3, fusidn cervical aislada (recesiva) La triada clinica clasica consiste en

cuello corto, implantacion baja del
cabello 'y limitacién para los
movimientos del cuello.

Tipo 4, fusidn en vértebras cervicales (pro
bablemente ligado al cromosoma X)
clasificado segun las diferencias de
sinostosis vertebrales en regiones es

displasia esquelética compleja altamente hete
rogéneo, caracterizado por la fusién congénita de

La incidencia es timada es de 1 por cada (. .
dos o mas vértebras cervicales.

40.000 a 42.000 nacimientos en el mundo
y es mas frecuente en el sexo femenino
con una relacién de 1,5/1.
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causado por un fracaso en la
segmentacién normal de las vértebras = ’
durante la cuarta semana de gestacion
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La malformacion de segmentacidn vertebral congénita constituye un 4
caso de interés por tratarse de un diagndstico infrecuente en la edad
pediatrica y cuya sospecha puede generarse a partir del examen clinico,
estudio de imagenes complementado con la interpretacién de la .
genealogia en los trastornos de herencia mendeliana, permitiendo ’/
brindar un oportuno asesoramiento genético a la familia




Extensiéon de una lengiieta malformacién rara y congénita

de tejido cerebeloso e Desplazamiento del bulbo del sistema nervioso central,
I .
posterior al bulbo y médula, en el canal cervical con la que consiste en un descenso del
e en la regién del canal porcion inferior del cuarto cerebelo introduciéndose este
. ventriculo.
cervical. en el canal medular

provoca mas de 100 sintomas asociados,

es causa de minusvalia y uno de los .
principales motivos de fallecimiento de
los neonatos con espina bifida. 3
Bajo este término se describen una serie :
de anormalidades congénitas de la base \
cerebral, entre las mas consistentes se
hallan. \
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es una rara enfermedad
incapacitante que afecta al

0,5 % de la poblacidn,

siendo el 80 % mujeres

)

La hidrocefalia resultante es

¥

causada por el exceso de
) PN ARNOLD liquido céfalo raquideo en el
descenso del cerebelo hace CHIARI sistema ventricular, o por
) de tapén de tal forma que el una falta de equilibrio entre
r liquido cefaloraquideo (LCR) la formacion y su absorcion
puede producir dos
enfermedades secundarias .

como son: la hidrocefalia

\/ la hernia del cerebelo en el

canal medular, produce una
"\ presion A las terminaciones

)

da lugar a un progresivo
aumento de las cavidades
ventriculares

nerviosas

el sindrome Chiari tipo II o
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el sindrome de Chiari tipo I b infantil (que esta asociado a
S meningocele y a veces a

o de adulto 2 : 5 El sindrome de Chiari puede
. espina bifida)

ser sintomatico o
asintomatico. Una vez que
aparecen los sintomas se
considera que ya existe
enfermedad. Existen dos

Malformacion de Chiari | Descompresion craneovertebral
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