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RESUMEN

Objetivo: Contribuir al conocimiento de una patologia
vascular —cavernomas cerebrales- en la infancia.

Pacientes y métodos: Se realiza un estudio clinico y
radiolégico de cuatro pacientes diagnosticados de caver-
nomas cerebrales, analizando sus manifestaciones y los
hallazgos en la RM.

Resultados: No existe predominio en ningtin sexo. La
localizacién mas frecuente es supratentorial y predomi-
nan las lesiones tinicas. La semiologia clinica es muy varia-
ble y la cefalea fue la manifestacién clinica més habitual
en nuestros pacientes. El tratamiento fue conservador en
todos los casos.

Conclusiones: Los cavernomas cerebrales constituyen
una malformacioén vascular rara pero no excepcional en la
infancia que pueden manifestarse con una clinica muy
diversa. La RM es el mejor procedimiento para su diag-
nostico.

Palabras clave: Cavernomas; Malformaciones vascula-
res; Cefalea; Epilepsia.

ABSTRACT

Objective: To contribute to the understanding of a vas-
cular condition, such as cerebral cavernomas, in childhood.

Patients and methods: A clinical and radiological review
of four patients diagnosed with cerebral cavernomas is carried
out, examining their manifestations and MRI findings.

Results: There is no predominance of either sex. The
malformation was most commonly located at the supra-
tentorial level and single lesions predominated. Clinical
semiology varied greatly and headache was the most fre-
quent clinical manifestation in our patients. All patients were
treated with conservative therapy.

Conclusions: Cerebral cavernomas constitute a rare, but
not exceptional, vascular malformation in childhood, which
can present with a very variable clinical expression. The best
diagnostic procedure for this condition is MRL

Key words: Cavernomas; Vascular malformations; Hea-
dache; Epilepsy.

INTRODUCCION

Las malformaciones de los vasos intracraneales son tras-
tornos congénitos relacionados con alteraciones del desa-
rrollo de la red vascular. Segtin las caracteristicas histolégi-
cas se distinguen® cuatro entidades: malformaciones arte-
riovenosas, telangiectasias capilares, malformaciones veno-
sas y angiomas cavernosos.

Los angiomas cavernosos son acimulos de vasos san-
guineos anémalos que se localizan en el cerebro, médula
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TABLA L. PRINCIPALES CARACTERISTICAS DE LOS PACIENTES

Caso AF Sexo Edad Clinica Exploracion Localizacién n® lesiones  Tratamiento
1 ) M 91/,a Cefalea brusca, coma Déficit focal Supratentorial tinico Conservador
2 ) M 12a Cefalea crénica No focalidad Infratentorial tinico Conservador
3 ) H 5a Retraso mental No focalidad Supratentorial tinico Conservador
4 -) H 7a Cefalea-convulsiones No focalidad Supratentorial multiple Conservador

AF: antecedentes familiares; M: mujer; H: hombre; (-): negativos.

espinal y, mds rara vez, en otros lugares del cuerpo y estan
constituidos por dilataciones multilobuladas de los vasos
sanguineos. Se denominan de varias maneras: angiomas
cavernosos, hemangiomas cavernosos, malformacién caver-
nosa cerebral y cavernoma. Su incidencia real no se cono-
ce y sélo existen datos aproximados de lo que acontece en
la poblacién general a través de los estudios de autopsias y
de la resonancia magnética (RM)@; se estima que se pre-
sentan en el 0,5-1% de la poblacién general®®.

El paciente puede presentar un cavernoma tinico o mas
de una lesién y, en estos casos se habla de cavernomas mul-
tiples, los cuales suelen presentarse con cardcter familiar®
D aunque también se evidencian en el 15-25% de los casos
esporadicos. En las formas familiares se han descrito hasta
ahora —como se comenta mds adelante- tres genes implica-
dos? (Craig y cols., 1998), mientras que los casos de caver-
nomas tinicos no suelen tener implicacién genética.

Alo largo de la vida los cavernomas pueden crecer en
nimero y tamailo y, con frecuencia, se hacen sintomaticos
en pacientes de edades entre 20-40 afios —en estos casos se
manifiestan por convulsiones, hemorragia cerebral aguda
o cefalea— pero también se han descrito casos en la infan-
Cia(],l3/]4).

Aportamos cuatro pacientes diagnosticados de caver-
nomas cerebrales con la intencién de difundir el conoci-
miento de esta patologia que, si bien rara, no es excepcio-
nal en la poblacién pediatrica.

PACIENTES Y METODOS
Se estudian cuatro pacientes diagnosticados en nues-

tra consulta, tras las pruebas radioldgicas correspondientes,
como portadores de cavernomas. Acudieron a la consulta
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por manifestaciones clinicas diversas entre las que destaca-
ba la cefalea —presente en tres pacientes- y las crisis con-
vulsivas —en dos de ellos—; en uno el hallazgo fue casual tras
la realizacién de una RM en el curso de los estudios para
aclarar el origen del retraso mental que presentaba. Sus prin-
cipales caracteristicas se detallan en la tabla I. En la figura
1 (a,b,c,d) se recogen diversos aspectos de la apariencia de
los cavernomas en la RM y la figura 2 muestra un caver-
noma con imagen de sangrado a su alrededor.

DISCUSION

Los cavernomas pueden evidenciarse como lesiones tini-
cas o multiples. El cavernoma solitario no tiene un origen
claro y el riesgo de que el hijo de un paciente tenga un caver-
noma es similar al de la poblacién general (0,5%). Los caver-
nomas multiples pueden presentarse con carcter familiar
o ser esporddicos; las formas familiares se transmiten con
herencia autosémica dominante y, por ello, los hijos tienen
un riesgo del 50% de presentar la enfermedad. Las formas
familiares —de las que se han aportado varias en nuestro
pais—1% deben sospecharse cuando existen maltiples caver-
nomas, la historia familiar sugiere una herencia autosémi-
ca dominante o se aprecian las imagenes tipicas en la RM
en varios miembros de la familia®19. Hasta la actualidad se
han descrito tres genes responsables de las formas familia-
res de la enfermedad. El gen CCM1 en 7q21-220719 origina
la mayoria de los casos de cavernomas familiares multiples
en familias hispanas; este gen es responsable de la sintesis
de la proteina KRIT 1 cuya funcién no es bien conocida®:2V.
Los otros dos genes relacionados con los cavernomas fami-
liares son el CCM2 que asienta en 7p13-15 y el CCM3 ubi-
cado en 3q25.2-2702. Recientes investigaciones® no han



Figura 1. Aspectos de la apariencia de cavernomas en la RM.
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demostrado —en los casos esporddicos- la mutacion en el
gen KRIT 1 en 7q21, que, como se acaba de sefialar, es res-
ponsable de la mayoria de los casos de cavernomas fami-
liares. En algunas familias se ha descrito el fenémeno de
anticipacién genética®.

Nuestros pacientes pueden considerarse como espora-
dicos ya que en la historia familiar no se recoge la existen-
cia de otros casos, si bien no se han realizado estudios radio-
légicos en los familiares directos —todos ellos asintomati-
cos— que permitan asegurar este supuesto.
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Figura 2. Cavernoma con imagen de sangrado.

Los cavernomas pueden ser asintomaticos y constituir
un hallazgo casual® en el curso de una exploracién con RM,
si bien el 50-70% llegan a dar manifestaciones que suelen
evidenciarse en la edad adulta —en tercera o cuarta década-
aunque también pueden hacerlo en la infancia. La expre-
sién clinica es muy variada ya que pueden originar con-
vulsiones (30-40%) —habitualmente de tipo parcial- que sue-
len constituir la manifestacion inicial, asi como cefalea y un
déficit neurologico focal (debilidad de los miembros, pro-
blemas visuales, trastornos de la memoria o de la atencién);
en ocasiones su comienzo es subagudo lo que puede hacer
pensar en proceso expansivo. Un 10-25% se presentan con
una hemorragia intracraneal y el riesgo de hemorragia en
el curso evolutivo se estima en 0,2-2% por paciente y afio.

Nuestros casos, pese a lo limitado del niimero, son una
muestra de la diversidad de la expresion clinica de esta enti-
dad, ya que junto a un paciente asintomético —consultaba
por retraso mental por lo que el hallazgo del cavernoma
puede considerarse casual-, otro debut6 con cefalea brusca
y coma en relacién con una hemorragia cerebral, un terce-
ro tenfa cefalea cronica ;en relacién con el cavernoma? y el
cuarto asociaba a la cefalea crisis convulsivas.
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Los cavernomas suelen diagnosticarse cuando se hacen
sintomaticos. La RM es el mejor procedimiento diagnéstico
con lo que su presencia en la préctica clinica ha dejado de
ser excepcional®, sobre todo en secuencias sensibles a la
hemosiderina®+2” —que aparece como un reborde hipoin-
tenso que rodea la lesién y que se resalta en los estudios
en T2-. En la actualidad la RM es la prueba diagnéstica de
eleccién por su elevada sensibilidad y en ella se evidencia
una lesién bien definida, generalmente redondeada que
puede mostrar un ntcleo reticulado de sefial mixta por la
presencia de pequefas areas de hemorragias antiguas o
recientes a su alrededor (imagen en “palomitas de maiz”)®.
Por el contrario, los cavernomas no suelen ser visibles en la
angiografia —si lo son, los hallazgos no son especificos-2y
s6lo de manera inconstante se aprecian en la tomografia
axial computarizada (TC).

Estas lesiones pueden asentar en cualquier localizacion
pero predominan en la region supratentorial, en especial en
el 16bulo parietal, mientras que son mds raros en Iébulos
frontales; en nuestra serie se confirma este hecho ya que 3
de los 4 (75%) eran supratentoriales.

Las posibles actitudes ante un cavernoma incluyen la obser-
vacion periddica, radiocirugia estereoatéxica y la cirugfa.

La observacién puede estar indicada si la lesién se des-
cubre casualmente y no origina manifestaciones. Lamen-
tablemente no puede preverse como evolucionara una mal-
formacion cavernosa en un paciente concreto. En algunos
originard hemorragias repetidas con empeoramiento de las
manifestaciones clinicas, en tanto que en otros permanece-
ran inactivos y no originaran manifestaciones durante afos.
La frecuencia del sangrado puede depender de si la mal-
formacion habia tenido hemorragias previas o se habia evi-
denciado con manifestaciones clinicas. Si el paciente ha teni-
do varios episodios de sangrado en poco tiempo y los sin-
tomas empeoran, se recomienda la inmediata reevaluacién
y tratamiento.

La radiocirugia estereoataxica es otra opcion que en el
pasado se utilizaba casi exclusivamente para lesiones que
originaban hemorragias repetidas localizadas en areas no
accesibles a la cirugfa. Con frecuencia es dificil determinar
si la radiocirugia ha sido efectiva, a menos que la lesién
no vuelva a sangrar otra vez; en algunos casos disminuye
el riesgo de hemorragia pero nunca elimina por completo
la malformacién.



La cirugia es la opcion terapéutica mas habitual cuando
se requiere un tratamiento. El riesgo de la intervencién
depende del tamafio y de la localizacién del cavernoma, asi
como del estado general del paciente.

En los cavernomas que se manifiestan por epilepsia la
cirugia puede eliminar las crisis hasta en el 50% de los casos
y reducir la frecuencia en otros pacientes. Si la reseccién es
completa, lo que no siempre es posible, la cirugia previene
el resangrado. En series de pacientes manejados en trata-
miento médico (observacién) o quirtdrgico, se ha visto que
la evolucién de estos tltimos es mejor@2. Por otra parte, en
lesiones que estan localizadas en zonas poco accesibles a la
cirugia, el riesgo de la intervencién debe ser considerado
alto, teniendo en cuenta que la historia natural es relativa-
mente benigna. No se ha comprobado que en las lesiones
asintomaticas sea mejor la extirpacion que la observacién.

Asi pues la cirugia tiene una clara indicacién en los casos
de hemorragia significativa y en la epilepsia médicamente
intratable, sobre todo en lesiones accesibles, mientras que
las lesiones asintomaticas s6lo deben observarse.

Todos nuestros pacientes fueron sometidos a observa-
cién sin ninguna medida terapéutica intervencionista; duran-
te el tiempo de control (entre 1-4 afios) no se produjeron epi-
sodios de sangrado en ninguno de ellos.

Antes de tomar una decisién sobre su tratamiento hay
que valorar el riesgo de hemorragia, la edad del paciente,
presencia de hemorragias previas, asi como las manifesta-
ciones clinicas. El sangrado de un cavernoma puede origi-
nar importantes déficit neurolégicos pero la mayoria se recu-
peran con el tiempo (en un 1% quedan secuelas severas, en
especial en los casos con hemorragias reiteradas) y la hemo-
rragia rara vez es fatal, en contraste con las malformaciones
arteriovenosas y los aneurismas.
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