RELATO DE CASO

Variante de Dandy Walker
— relato de caso

Dandy Walker variant — a case report

RICHARD LESTER KHAN'

CRISTIANO AMARAL DE LEON®

ELISA SFOGGIA ROMAGNA?®

PATRICIA ANDREIA ZANETTI BALLARDIN®

RESUMO

Objetivos: relatar o caso de um paciente com variante de Dandy Walker, chamando atengdo para a importancia
da suspeita, investigagdo e manejo das repercussoes clinicas.

Descricao do caso: é relatado o caso de um paciente do sexo masculino, com quadro clinico e radiolégico
tipico da Variante de Dandy Walker. Durante o pré-natal, através de ecografia obstétrica com 23 semanas e 3
dias, apresentou altera¢des sugestivas de Sindrome de Dandy Walker. Ao nascimento apresentou exame fisico
com fenda palatina, criptorquidia a direita, hexodactilia em ambos os pés. Apresentava ainda ecocardiograma
com forame oval patente e persisténcia do canal arterial. O diagnéstico foi estabelecido através da ressonancia
magnética realizada apds o nascimento, que evidenciava hipoplasia do vermis cerebelar, alargamento da fossa
posterior e leve dilatacdo ventricular.

Conclusdes: este artigo procura caracterizar a variante de Dandy Walker, que é uma malformacao congénita
do sistema nervoso central e é o tipo mais comum da Sindrome de Dandy Walker. Seu fenédtipo é varidvel,
devendo-se sempre pesquisar malformagdes tanto intra quanto extracranianas, visto que o risco de mortalidade
pos-natal aumenta quando existe esta associagdo. O tratamento envolve equipe multidisciplinar e o prognéstico
é reservado, variando conforme o fenétipo.

DESCRITORES: SINDROME DE DANDY-WALKER; SISTEMA NERVOSO CENTRAL/anormalidades; HIDROCEFALIA; RELATOS
DE CASOS.

ABSTRACT

Aims: To report the case of a patient with Dandy Walker Variant, reinforcing the importance of suspicion, investigation,
diagnosis, and management of clinical presentations.

Case description: A case of a male patient with clinical and radiological presentation typical of this disease is reported.
During prenatal assessment, obstetrical ultrasound by 23 weeks and 3 days showed changes suggestive of Dandy Walker
syndrome. At birth, physical examination showed cleft palate, right cryptorchidism and hexodactilia on both feet. He had
also an echocardiography with foramen ovale and patent ductus arteriosus. The diagnosis was confirmed by magnetic
resonance imaging after birth, showing hypoplasia of cerebellar vermis, enlargement of the posterior fossa and mild ventricular
dilatation.

Conclusions: This article aimed to characterize the Dandy Walker Variant, which is a congenital malformation of the
central nervous system and is the most common type of Dandy Walker Syndrome. Its phenotype is variable and we should
always search for both intra and extracranial abnormalities, since the risk of postnatal mortality increases when there is such
association, as presented in this case. The treatment involves a multidisciplinary approach. Prognosis is limited and varies
according to the phenotype.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Dandy Walker é composta
por um grupo de malformagdes congénitas do
sistema nervoso central, envolvendo a fossa
posterior (cerebelo e estruturas adjacentes), sendo
caracterizada por dilatagdo cistica do quarto
ventriculo, aplasia ou hipotrofia completa ou
parcial do vermis cerebelar, alargamento da fossa
posterior, hidrocefalia e atresia dos forames de
Luschka e Magendie.'* 1

A sindrome foi inicialmente descrita por
Sutton, em 1887, sendo que Dandy e Blackfan,
em 1914, descreveram a teoria patogénica da
atresia dos forames de Luschka e Magendie.
Taggert e Walker completaram essa teoria
referindo a sindrome como uma doenca congénita
com alteracdo na embriogénese. Apds, Brenda
adicionou que a aplasia do vermis cerebelar é
independente da atresia dos forames de Luschka
e Magendie.*® 1516

A patogenia da Sindrome de Dandy Walker
é controversa.* Sua incidéncia é estimada em
1:30.000 e a mortalidade varia de 10 a 66%.7# O
risco de mortalidade pés-natal aumenta quando
associada a outras malformagoes, se comparado
com a malformacdo isolada."’® Prematuros e
pequenos para a idade gestacional também
apresentam um risco aumentado de mortalidade.!
Casos familiares ndo sdo frequentes.> Os fatores
etiolédgicos mais comuns sdo a exposicao pré-
natal a rubéola, toxoplasmose, citomegalovirus,
alcool, warfarin e dieta com deficiéncia de
riboflavina.*?

A Sindrome de Dandy Walker é classificada
em trés formas: Malformacao de Dandy Walker
Cléssica, constituida pela triade de dilatacao
cistica do quarto ventriculo, agenesia parcial ou
completa do vermis cerebelar e fossa posterior
alargada; Variante de Dandy Walker, caracterizada
por disgenesia cerebelar sem alargamento da
fossa posterior e hipoplasia do vermis cerebelar;
e Megacisterna Magna, que é o alargamento da
cisterna magna sem alteracdo no vermis cerebelar
e no quarto ventriculo, porém podendo estar
presente a hipoplasia cerebelar.’

DESCRICAO DO CASO

Um recém-nascido masculino, branco, nasceu
de parto cesareo com ruptura de membranas
amni6ticas 10 horas antes. Apgar 7 no primeiro
minuto e 9 no quinto minuto. Peso ao nascimento
de 2575¢g, comprimento de 45cm e perimetro
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cefalico de 33 cm. Idade gestacional pediétrica
(pelo método de Capurro) de 33 semanas e
5 dias, adequado para a idade gestacional.
Pais sem consanguinidade. A mae realizava
acompanhamento no servico de pré-natal de
alto risco, por aumento dos niveis tensionais e
por uma ecografia obstétrica realizada com 23
semanas e 3 dias evidenciando agenesia da parte
central do cerebelo (suspeita de malformagao de
Dandy Walker).

No exame fisico ao nascimento o paciente
apresentava-se hipotonico e hipoativo, com facies
atipica apresentando fenda palatina, hidratado,
corado, fontanelas normotensas, sendo a posterior
com largura de 11 centimetros. Ausculta cardiaca
com sopro sistélico duas cruzes em seis. Disfuncao
respiratoria caracterizada por taquipnéia e tiragem
subcostal. Ausculta pulmonar com murmdrio
vesicular preservado e entrada de ar simétrica.
Genitalia com criptorquidia a direita e testiculo
topico a esquerda. Hexodactilia em ambos os pés.
Ao exame neurologico, apresentava hipertonia
acentuada dos quatro membros, mais intensa nos
membros superiores. Reflexo de Moro ausente,
preensdo palmo-plantar fraca bilateralmente e
succao débil. Demais dados do exame fisico sem
anormalidades.

O recém-nascido foi encaminhado para
a unidade de terapia intensiva neonatal por
disfungdo respiratéria (com suspeita de doenca
da membrana hialina) e para investigacdo da
suspeita de Sindrome de Dandy Walker. Foram
solicitadas avaliacdes das equipes de cardiologia,
neuropediatria, neurocirurgia, genética e cirurgia
pediatrica.

O ecocardiograma mostrou forame oval
patente e persisténcia de canal arterial (sem
repercussdao hemodinamica). A ecografia trans-
fontanelar evidenciou megacisterna magna.
Realizada tomografia computadorizada de cranio,
que mostrou malformacdo de Dandy Walker,
caracterizada pela fossa posterior aumentada
com presenga de cisterna magna de grandes
dimensdes, a qual se comunicava livremente
com o quarto ventriculo, através da abertura
mediana (foramen de Magendie), atresia das
aberturas laterais do quarto ventriculo (foramens
de Luschka), hipoplasia dos hemisférios
cerebelares e do vermis cerebelar, leve dilatacdo
dos cornos temporais dos ventriculos laterais,
presenga da cavidade do septo pelacido (varia-
cao de desenvolvimento), exagero das propor-
¢des do espago subaracnéideo e desproporgao
entre as substancias encefalicas branca e cinzenta.
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Realizada entdo a ressondncia magnética de
encéfalo, a qual evidenciou significativo alar-
gamento da cisterna magna, que apresentava
pequena comunicagdo com o quarto ventriculo,
sugerindo Megacisterna Magna ou Variante
de Dandy-Walker. Demais aspectos sem parti-
cularidades (Figuras 1 e 2).
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O paciente foi avaliado pelo neurocirurgiao por
causa do cisto de fossa posterior, sendo orientado
o acompanhamento didrio do perimetro cefalico
para considerar drenagem de hidrocefalia. O
perimetro cefalico aumentou 5cm em 1 més de
(33,5cm para 38,5cm), ndo indicando a colocacao
de derivacdo ventriculo-peritoneal no momento.

Figura 1 - Imagens da ressonancia nuclear magnética, evidenciando exagero das proporgdes do espago
subaracnéideo e desproporcao entre as substancias encefélicas branca e cinzenta. Hipoplasia dos
hemisférios cerebelares e do vermis cerebelar (a). Leve dilatacdo dos cornos temporais dos ventriculos
laterais (b). Fossa posterior aumentada com significativo alargamento da cisterna magna (c), a qual
apresenta pequena comunicacao com o quarto ventriculo através do foramen de Magendie (d). Atresia

das aberturas laterais do quarto ventriculo (e).

Figura 2 - Imagens da ressonancia nuclear magnética, evidenciando hipoplasia dos hemisférios
cerebelares (a), hipoplasia do vermis cerebelar (b) e alargamento da cisterna magna (c).

188

Scientia Medica, Porto Alegre, v. 19, n. 4, p. 186-191, out./dez. 2009



Variante de Dandy Walker

O caridtipo foi normal (46 XY). Os testes
de triagem neonatal de rotina (fenilcetontria,
hipotireoidismo e hemoglobinopatias) n&o
mostraram anormalidades. Realizou cirurgia
de correcdo de ducto arterioso, obtendo bom
resultado. O ecocardiograma de controle mostrou
o canal arterial fechado e sugeriu displasia
pulmonar. O paciente apresentou disttrbio de
degluticdo. A fibrobroncoscopia evidenciou la-
ringomaldcia, obstrucdo de base de lingua grau 1
e refluxo gastroesofagico. Além disso, logo apés o
nascimento teve episodios de crises convulsivas,
com movimentos tonicos nos quatros membros,
de dificil controle. Aos 3 meses de vida repetiu
as crises convulsivas, que foram controladas com
fenitoina. Iniciou fenobarbital para prevencao de
novas crises.

O distarbio respiratorio evoluiu com piora,
tendo permanecido 3 meses internado na Unidade
de Terapia Intensiva com ventilacdo mecanica
prolongada (45 dias). Nesse periodo apresentou
sepse em duas ocasides, sendo manejado com
antibioticos (Ampicilina e Gentamicina no
primeiro epis6dio e Vancomicina e Meropenem
para o segundo episddio). Apés melhora clinica
foi realizada gastrostomia e traqueostomia, apos
as quais o paciente teve boa evolucao. Recebeu
alta em boas condicdes, aos 4 meses e 20 dias de
vida, realizando sessdes de fisioterapia motora
e estimulacdo precoce e em uso de fenobarbital
5mg/kg/dia, salmeterol/fluticasona 25/250 mcg
1 jato 12/12horas, ranitidina 5mg/kg/dia,
domperidona 0,80mg/kg/dia e furosemida
0,45mg/kg/dose de 8/8horas. Atualmente
estd em acompanhamento no ambulatério de
neurologia pediatrica. Aos 5 meses e 2 dias
apresenta retardo importante do desenvolvimento
neuropsicomotor: sustento cefdlico incompleto,
sem fixacdo do olhar, ndo segue nem pega
objetos. Mdos preferencialmente oclusas, cabeca
preferencialmente lateralizada para a direita.
Reage a estimulos sonoros, ainda nado realizou
teste auditivo. Apresenta também tetraparesia
espastica e hiper-reflexia global com aumento
da area reflex6gena. Fontanela bregmatica
normotensa com largura em torno de 4cm e
perimetro cefalico de 42cm (percentil 50). Segue
com uso de medicamentos, fisioterapia motora e
estimulagdo precoce.

DISCUSSAO

Este caso trata-se de uma Variante de Dandy
Walker, apresentando como malformacgoes
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associadas, a fenda palatina, polidactilia, per-
sisténcia do canal arterial e criptorquidia, porém
com cariétipo normal.

A Variante de Dandy Walker é uma forma
menos grave e mais comum da Sindrome de
Dandy Walker, onde ha a existéncia de um vermis
residual, podendo haver ou ndo alargamento da
fossa posterior e dilatacao ventricular. O quarto
ventriculo é grande, porém menos dilatado e
melhor formado do que na sindrome classica.*’
Além disso, esta afeccdo pode estar associada
a outras malformagées, tanto cerebrais como
extracranianas, em 65 a 71% dos casos,>'*¢ tais
como: microcefalia, agenesia do corpo caloso,
ventriculomegalia, polidactilia, sindactilia, fenda
palatina, hidrocele, refluxo vesicoureteral, rim
em ferradura, atresia duodenal, defeitos septo
ventricular, ducto arterioso patente, transposicao
grandes vasos.**#1 Ozdemir e colaboradores
descreveram o caso de uma paciente de 11 meses
deidade com Variante de Dandy Walker associada
a tetralogia de Fallot, defeito do septo atrial, ducto
arterioso patente e hipotireoidismo primério.'> No
caso do nosso paciente, ha hipoplasia do vermis
cerebelar, alargamento da fossa posterior e leve
dilatagdo ventricular, achados clinicos compativeis
com a descricdo acima. Além disso, apresentava
malformacdes extracranianas associadas, tais
com a fenda palatina, criptorquidia a direita,
hexodactilia em ambos os pés, forame oval patente
e persisténcia do canal arterial.

Em seu estudo, Ecker e colaboradores avaliaram
fetos ultrassonograficamente em um periodo
de sete anos, e destes, foram diagnosticados 49
fetos com Variante de Dandy Walker. Oitenta e
cinco porcento dos fetos tinham malformacgdes
associadas, sendo as mais comuns as cardiacas
(41%), e logo apods a ventriculomegalia (27%), e
apenas 36 % dos caridtipos eram anormais.!®

A Variante de Dandy Walker pode ainda
estar associada a sindromes, tais como Klippel-
Feil, Cornelia de Lange, Ritscher-Schinzel,
Meckel-Gruber, Warburg, trissomia do 9, 13 e 18,
duplicacao do 5p, 8p e 8q e triploidias.”?

Como no presente caso, pode-se suspeitar
da sindrome ainda no pré-natal, através da
ultrassonografia fetal, que pode mostrar
alargamento da cisterna magna e aplasia ou
hipoplasia do vermis cerebelar. O diagnosti-
co definitivo, porém, atualmente é melhor
realizado através de ressonancia magnética,
pelos achados neurorradiolégicos caracteris-
ticos, tais como dilatacdo cistica do quarto
ventriculo e alteracdes do vermis cerebelar.241 O
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exame anatomopatolégico é padrao ouro para o
diagnodstico®.

Esta sindrome evolui clinicamente conforme
o grau da malformacdo cerebelar e conforme
o grau da hidrocefalia, podendo apresentar
retardo mental, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, microcefalia, hipotonia, alte-
racoes oftalmolégicas (coloboma, nistagmo,
megalocérnea, microftalmia), espasticidade e
convulsdes. A sintomatologia predominante é
causada pela hidrocefalia, que geralmente nao
estd presente ao nascimento, desenvolvendo-se
normalmente no primeiro ano de vida e apre-
sentando sintomas nos dois primeiros anos de
Vida.3’4’7’10’11

Deve haver sempre um acompanhamento
multidisciplinar, envolvendo pediatra, neuro-
logista pediatrico, neurocirurgido e fisiotera-
peuta.*

O tratamento cirtrgico inicial da Variante
de Dandy Walker é decidido de acordo com
os achados neurorradiolégicos, que incluem
a presenca ou auséncia de hidrocefalia, as
caracteristicas do quarto ventriculo e a pratica do
cirurgido.*® Porém, ainda é controverso qual seria
o tratamento ideal 511> Existem trés modalidades
de tratamento: derivagdo (ventriculoperitoneal,
cistoperitoneal ou combinada), procedimento
endoscopico (ventriculostomia endoscopica)
e cirurgia aberta (excisdo da membrana
obstrutiva), sendo os dois primeiros as principais
alternativas.>®*'%>2 A derivacdo é utilizada
como primeira op¢do ou em caso de falha do
procedimento endoscépico. Tem menor morbidade
e mortalidade quando comparada com a cirurgia
aberta, porém é frequente o malfuncionamento®.
O procedimento endoscépico geralmente é o
procedimento de escolha, principalmente quando
houver aqueduto patente.’

A cirurgia aberta ndo é considerada como
tratamento inicial pela maior morbimortalidade
e pelo grande ntimero de complicacdes, porém
pode ser utilizada como alternativa quando
a derivacdo encontra-se malfuncionante.’ As
complicacdes cirtargicas mais comuns incluem
hematoma da fossa posterior, vazamento de
liquido cefalorraquidiano pela derivagdo e
malfuncionamento da derivagao.so"

O prognostico da Variante de Dandy Walker
é reservado. Em torno de 40% das criancas sado
intelectualmente normais, porém 40% tém retar-
do mental severo e 20% retardo mental leve.® A
presenca de vermis cerebelar normal tem bom
prognostico para desenvolvimento intelectual
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normal.’* No presente caso, o paciente apresenta
hipopolasia de vermis cerebelar, fator preditor
para retardo mental.

Este artigo procurou caracterizar a Variante
de Dandy Walker, que é o tipo mais comum
da Sindrome da Dandy Walker, e mostra a
importancia de um acompanhamento pré-natal
regular, para uma possivel deteccao precoce de
anomalias. O fenétipo desta afeccdo é variavel,
devendo-se sempre pesquisar malformacdes
associadas, visto que o risco de mortalidade p6s-
natal aumenta quando existe associacdo. Além
disso, outras sindromes devem ser investigadas.
Apesar das limitagdes impostas pela condicao,
um acompanhamento multidisciplinar deve ser
realizado no intuito de melhorar a qualidade de
vida do paciente, sempre orientando os pais em
relacdo ao progndstico.
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