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Resum

Discussio i revisio de la bibliografia a partir del cas d’un home jove amb sindrome de
Down (SD) i trombosi venosa cerebral (TVC).

Cas clinic. Home de 27 anys que comenca amb cefalea, vomits i hemiparésia esquerra.
Després de trobar elements en la neuroimatgeria compatibles amb TVC, es va iniciar un
tractament anticoagulant que va donar lloc a una evolucié clinica favorable.

Discussio. Els pacients amb SD son propensos a |’aparicié d’ictus embolics secundaris a car-
diopaties congenites; tanmateix, les causes de la TVC en la SD son incertes, probablement
son d’origen multifactorial. Fins avui s’han publicat dos casos de TVC en pacients amb SD.
© 2010 Fundacio6 Catalana Sindrome de Down. Publicat per Elsevier Espaia, S.L. Tots els
drets reservats.

Discussion and review of the literature following the case of a young man
with Down’s syndrome and cerebral venous thrombosis

Abstract

This review and discussion of the current literature is based on the case of a young man
with Down’s syndrome (DS) and cerebral venous thrombosis (CVT).

Clinical case. Twenty-seven-year-old male who presented with headache, vomiting and
left hemiparesis. After finding signs consistent with cerebral venous thrombosis on
neuroimaging, anticoagulant treatment was started, and eventuated in a favorable
clinical outcome.

Discussion. DS patients are predisposed to the occurrence of embolic stroke secondary to
congenital heart disease. However, the causes of CVT in DS are uncertain, but probably have
a multifactorial origin. There are to date two published cases of CVT in patients with DS.
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reserved.
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Introduccioé

Les malalties cardiovasculars més freqiients en la sindrome
de Down (SD) son les malalties congénites (canal auriculo-
ventricular i defectes del septe interventricular). Recent-
ment s’han publicat estudis en qué se suggereix que els
pacients amb SD poden desenvolupar una vasculopatia tipus
Moya moya. Hi ha una associacié clara entre la trombosi
venosa cerebral (TVC) i una gran varietat de malalties. No
s’ha establert una associaci6 clara entre la SD i la TVC'.
Presentem el cas d’un home jove amb SD que va presentar
signes clinics i radiologics compatibles amb TVC.

Cas clinic

Home de 27 anys amb SD, que va acudir al servei d’urgen-
cies de ’hospital per cefalea, vomits i hemiparésia esquer-
ra. A Uexploracié fisica era conscient, orientat, col-
laborador, i tenia una pressio arterial de 150/75 mmHg, una
freqiiéncia cardiaca de 68 ppm i no presentava febre. Mos-
trava una auscultacié cardiopulmonar normal. A 'explora-
cio neurologica va destacar una endotropia de Uull dret en
posicio basal de la mirada, hemiparésia esquerra: MSI pro-
ximal 0/5, distal 4-/5, MII proximal 3/5, distal 2/5, ROT
conservats. En l’analitica que va fer a urgencies no es van
observar alteracions significatives en [’hemograma ni en la
bioquimica. L’estudi de coagulacid no es va poder obtenir
perqué era una mostra insuficient. Van sol-licitar-hi una to-
mografia computada (TC) cranial urgent en qué es van ob-
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Figura 1
definicio de les vores, indicatiu de trombe recent. B. Nivell superior. Augment de la densitat al si longitudinal superior (fletxa).

servar signes indirectes de TVC consistents a una hiperden-
sitat del si longitudinal superior i el si transvers esquerre, i
ectasi i hiperatenuacio d’algunes venes corticals (fig. 1). La
ressonancia magnetica (RM) cranial va confirmar els desco-
briments de la TC (fig. 2). La causa d’aquesta extensa trom-
bosi encara no esta clara. Es va iniciar un tractament anti-
coagulant amb heparina i, a continuacid, es va administrar
Sintrom® durant 1 mes, amb la qual cosa hi va haver una
evolucié clinica favorable i actualment no presenta simpto-
mes.

Discussio

El 1825 Ribes va descriure per primera vegada la TVC i el
1828 Abercrombie la va ampliar2. Es una entitat poc fre-
qiient i dificil de diagnosticar, ja que té una clinica poc es-
pecifica i polimorfa, i fa imprescindible recolzar-la amb
técniques de neuroimatgeria. La taxa d’incidéncia anual de
la TVC és de 3-4 casos per milio d’habitants, amb més inci-
déncia en dones joves. El que afecta amb més freqiiéncia és
el si transvers (86%) i després el si sagital superior (62%)°.
Els factors de risc s’agrupen en condicions protrombotiques
genétiques (deficiéncia d’antitrombina, deficiéncia de pro-
teines C i S, mutacio del factor V Leiden), estats protrom-
botics adquirits (sindrome nefrotica, anticossos antifosfoli-
pidics), infeccions (otitis mitjana, sinusitis, meningitis),
malalties inflamatories (lupus eritematos sistéemic, malaltia
inflamatoria intestinal), condicions hematologiques (leuce-
mia, trombocitosi), medicaments (anticonceptius orals),

Tomografia computada cranial sense contrast iodat. A. augment de la densitat al si transvers esquerre (fletxes) amb mala
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Figura 2 Ressonancia magnetica cranial, seqiiéncia TSE-T1 3D
amb gadolini. A. Seccio sagital. Defectes de replecio al si lon-
gitudinal superior (fletxes llargues), premsa d’Herofil (doble
fletxa) i si recte (fletxa curta) originats per trombes. B. Seccio
axial. Trombe al si transvers esquerre (fletxes). Si transvers
dret permeable.

causes mecaniques i traumatismes, i d’altres, com la deshi-
dratacio en nens i els processos neoplasics. La manifestacio
clinica més freqiient i especifica és la cefalea (present en
més del 90% dels casos), que pot anar acompanyada de cri-
sis epileptiques (40%).

S’ha descrit ampliament en la bibliografia que els pacients
amb SD son propensos a tenir ictus embolics secundaris a
cardiopaties congénites. Els ictus en pacients joves amb SD

poden ser també secundaris a una vasculopatia tipus Moya
moya. Actualment, el mecanisme subjacent de la TVC en la
SD és incert. Hi ha nombroses malalties que podrien ser la
causa de la TVC en el pacient que es presenta. Els pacients
amb SD tenen més risc de desenvolupar leucémia. La hipoa-
cUsia és un altre problema freqiient en pacients amb SD, pos-
siblement en relaci6 amb episodis d’otitis mitjana no diag-
nosticada en aquesta poblacié. Aixi, podem especular que els
pacients amb SD poden tenir més risc de TVC a causa de leu-
cémia o otitis mitjana'.

Després de fer una revisid bibliografica per mitja de la
base de dades MEDLINE i d’haver fet servir com a motor de
recerca PubMed, amb les paraules clau “cerebral venous
thrombosis and Down’s syndrome”, només hem trobat dos
casos publicats de SD i TVC'4.

Per tal d’entendre la variabilitat simptomatologica del
procés, cal diferenciar la trombosi de venes cerebrals, amb
efectes locals causats per [’obstruccio venosa (edema cere-
bral, a Uinici d’etiologia isquémica-citotoxica i posterior-
ment vasogenic i reversible, i infarts venosos), de la trom-
bosi dels grans sins, que causa la sindrome d’hipertensio
intracranial (I’obstruccié dels sins venosos provoca una al-
teracio en la reabsorcié del liquid cefaloraquidi, la qual
cosa provoca una hidrocefalia comunicant, que rarament
origina dilatacié del sistema ventricular), tot i que, en la
majoria de pacients, aquests processos es produeixen de
forma simultania®.

Antigament Uestandard de referéncia per al diagnostic
de la TVC era arteriografia; avui dia, la prova diagnostica
més sensible i menys invasiva és la RM cranial combinada
amb la venografia RM, en les quals s’observen els descobri-
ments tipics (senyal hiperintensa en T1 i T2 als sins durals
trombosats i abséncia de flux a la venografia RM)>¢. La TC
cranial té la mateixa precisié6 que la RM per al diagnostic
d’aquesta entitat (sensibilitat i especificitat del 100% en TC
multidetector amb contrast intravenos), i s’hi observa un
augment de densitat als sins durals (signe de la corda: el
64,6% de sensibilitat i el 97,2% d’especificitat per al diag-
nostic de trombosi de venes superficials) i venes corticals
(signe de la vena atenuada: el 100% de sensibilitat i el 99,4%
d’especificitat per al diagnostic de trombosi venosa profun-
da) en Uestudi sense contrast, i el classic signe del delta
buit a la premsa d’Herofil en ’estudi amb contrast; també
es pot avaluar si hi ha signes d’infarts venosos o hemorra-
gia, no presents en el cas que descrivim’8. Aquestes dues
técniques d’imatge son suficientment sensibles i especifi-
ques com per arribar al diagnostic; actualment és poc fre-
qlient haver de fer una arteriografia cerebral. Avui dia, el
tractament consisteix en l’anticoagulaci6 amb heparina,
malgrat el risc de transformacié hemorragica (40%), la hi-
pertensio cranial amb manitol i, en casos de pronostic molt
dolent, trombolisi endovascular (urocinasa)®.
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