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Variante de Dandy-Walker asociada a síndrome de Moebius. 

Dandy-Walker variant associated with Moebius syndrome. 
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Javier Aquiles3, Salcedo Mite Jorge Leonardo4, Campoverde Vargas Erick Alexander5, 
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RESUMEN
INTRODUCCIÓN: El síndrome de Dandy Walker, es una malformación congénita del cerebelo y fosa pos-
terior; Tiene una incidencia estimada de 1 en 10,000 a 30,000 nacidos vivos. Puede presentar variante de 
Dandy Walker, que consiste en hipoplasia variable del vermis cerebeloso o hemisferios cerebelosos, con o sin 
aumento de la fosa posterior, sin dilatación quística del cuarto ventrículo y además puede manifestarse junto 
a otros síndromes como el de Moebius, siendo una rara presentación. OBJETIVOS: describir un caso clínico 
sobre variante de Dandy-Walker asociada a síndrome de Moebius. CASO CLÍNICO: Masculino de 18 años 
de edad, con antecedentes de síndrome de Moebius ingresa al área de emergencia por cuadro caracterizado 
por convulsiones, las cuales necesitaron ventilación mecánica e ingreso en unidad de cuidados intensivos 
donde se realiza tomografía axial computarizada donde se observó hipoplasia cerebelosa, agrandamiento 
de fosa posterior, hipoplasia del vermis cerebeloso, hipoplasia del cuerpo calloso e hidrocefalia por lo que se 
realizó el diagnóstico de variante de Dandy Walker. DISCUSIÓN: Este estudio de caso, describe un paciente 
con síndrome de Moebius con hallazgo de la variante Dandy-Walker durante un estudio por convulsiones. El 
síndrome de Dandy Walker tiene una gran variabilidad clínica, tal es así que se han descrito algunos casos 
severos por compresión del tronco o herniación de masa encefálica a través de los agujeros de Luschka y 
Magendie y otros que son asintomáticos gracias a la plasticidad neuronal que es la adaptación funcional del 
sistema nervioso central para minimizar alteraciones estructurales o fisiológicas, que pueden ocurrir en cual-
quier momento de la vida. En este caso se observó hidrocefalia comunicante, agenesia del cuerpo calloso y 
ausencia del septum pellucidum acompañado de las malformaciones de la fosa posterior. CONCLUSIONES 
La variante de Dandy-Walker asociada a síndrome de Moebius, hace referencia a una variante poco descrita 
en la literatura del síndrome de Dandy Walker clásico, con su triada característica; el presente caso no tenía 
dilatación del cuarto ventrículo, lo que los diferencia, además no encontramos hipoplasia del vermis cere-
beloso aislada, sino que se encontró hipoplasia acompañada de otras malformaciones cerebrales y de las 
extremidades, como las que se encuentran en el síndrome de Moebius. Dando a conocer las características 
clínicas su diagnóstico y la terapéutica utilizada, la necesidad de ingreso a cuidados intensivos y los proce-
dimientos realizados en el transcurso de su evolución las convulsiones remitieron luego del tratamiento. Se 
concluye que se trata de una patología rara en la edad adulta, que en algunos casos amerita tratamiento 
quirúrgico para tratar la hidrocefalia y así brindar un mejor pronóstico y supervivencia. 
Palabras clave: Síndrome de Dandy-Walker; Síndrome de Moebius; Hidrocefalia; Parálisis Facial; Malforma-
ciones Vasculares del Sistema Nervioso Central; Anomalías Congénitas.

ABSTRACT
INTRODUCTION: Dandy Walker syndrome is a congenital malformation of the cerebellum and posterior fos-
sa; it has an estimated incidence of 1 in 10,000 to 30,000 live births. It can present Dandy Walker variant, 
which consists of variable hypoplasia of the cerebellar vermis or cerebellar hemispheres, with or without enlar-
gement of the posterior fossa, without cystic dilatation of the fourth ventricle and it can also manifest together 
with other syndromes such as Moebius, being a rare presentation. OBJECTIVES: to describe a clinical case 
of Dandy-Walker variant associated with Moebius syndrome. CLINICAL CASE: An 18-year-old male with a 
history of Moebius syndrome was admitted to the emergency room with seizures, which required mechanical 
ventilation and admission to the intensive care unit where a computerized axial tomography was performed, 
showing cerebellar hypoplasia, enlargement of the posterior fossa, hypoplasia of the cerebellar vermis, hypo-
plasia of the corpus callosum and hydrocephalus, and a diagnosis of Dandy Walker variant was made. DIS-
CUSSION: This case study describes a patient with Moebius syndrome with finding of Dandy-Walker variant 
during a seizure workup. Dandy Walker syndrome has a great clinical variability, so much so that some severe 
cases have been described due to compression of the brainstem or herniation of the encephalic mass through 
the foramina of Luschka and Magendie and others that are asymptomatic thanks to neuronal plasticity which 
is the functional adaptation of the central nervous system to minimize structural or physiological alterations, 
which can occur at any time of life. In our case we observed communicating hydrocephalus, agenesis of the 
corpus callosum and absence of the septum pellucidum accompanied by posterior fossa malformations. CON-
CLUSIONS The Dandy-Walker variant associated with Moebius syndrome, refers to a variant little described 
in the literature of the classic Dandy Walker syndrome, with its characteristic triad; the present case did not 
have dilatation of the fourth ventricle, which differentiates them, in addition we did not find hypoplasia of the ce-
rebellar vermis isolated, but we found hypoplasia accompanied by other cerebral and limb malformations, like 
those found in Moebius syndrome. The clinical characteristics, the diagnosis and the therapy used, the need 
for intensive care and the procedures performed during the course of her evolution, the seizures subsided 
after treatment. It is concluded that this is a rare pathology in adulthood, which in some cases merits surgical 
treatment to treat hydrocephalus and thus provide a better prognosis and survival.
Keywords: Dandy-Walker Syndrome; Mobius Syndrome; Hydrocephalus; Facial Paralysis; Central Nervous 
System Vascular Malformations; Congenital Abnormalities.
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INTRODUCCIÓN 
El síndrome de Dandy Walker (SDW), es una malformación 
congénita del cerebelo y fosa posterior; su triada clásica se ca-
racteriza por: agenesia completa o parcial del vermis cerebeloso, 
agrandamiento de la fosa posterior, con desplazamiento hacia 
arriba del tentorio, seno transverso o de la tórcula, y dilatación 
quística del cuarto ventrículo1. Esta patología puede ser detec-
tada al nacer o durante la infancia, siendo el diagnóstico tardío 
en la edad adulta poco común2. Tiene una incidencia estimada 
de 1 en 10,000 a 30,000 nacidos vivos3. La variante de Dandy 
Walker (DWV), consiste en hipoplasia variable del vermis o he-
misferios cerebelosos, con o sin aumento de la fosa posterior, sin 
dilatación quística del cuarto ventrículo4. 

El síndrome de Moebius (SM) también conocido como diplejía 
facial congénita, se caracteriza por parálisis uní o bilateral5, de 
nervios craneales; con mayor frecuencia de los pares craneales 
sexto y séptimo; acompañada de rasgos dismórficos caracterís-
ticos como: comisura labial desviada hacia el lado paralizado, 
hipotonía y facies inexpresivas, lagoftalmía, implantación baja 
del pabellón auricular, boca en carpa, micrognatia6. La asocia-
ción síndrome de Moebius y la variante de Dandy Walker con 
agenesia del cuerpo calloso fue descrita en la literatura hace años 
en paciente masculino de 15 meses de edad que presentó, di-
plejía facial congénita y variante de Dandy Walker7. La etiología 
del síndrome de Moebius es multifactorial y está asociada a te-
ratógenos como el misoprostol, lo que provoca una disrupción 
con desarrollo imperfecto de los centros de los pares craneales. 
La prevalencia de SM es de 0,3 casos por 100.000 personas8. 

Etiológicamente 27 genes han sido reportados en el SDW y la 
DWV, además de estar asociadas a causas teratogénicas9, como 
uso de Warfarina e isotretinoina en el embarazo; exposición fetal 
al alcohol y rubéola congénita, especialmente en el primer tri-
mestre de gestación. En cuanto a las cromosomopatías, está rela-
cionado con múltiples deleciones o duplicaciones localizadas en: 
3p24.3, 6p25.3, tetrasomía 9p, deleción de 13q32.2 o q33.2, de-
leción de 2q36.1 (ubicación en el gen PAX3), 7p21.3 (NDUFA4 
y ubicación del gen PDF 14). La mayoría de ellos se reportan en 
los cromosomas 3, 9, 13, y 18. Además, cabe recalcar que DWM ais-
lado, se ha informado entre hermanos, lo que sugiere un patrón 
de herencia autosómico recesivo o ligado al cromosoma X10. 

Todas estas lesiones, pueden acompañarse, de una serie de mal-
formaciones en el sistema nervioso central, excepto la presencia 
de un quiste en el cuarto ventrículo, lo que diferencia al SDW 
con el DWM; Presentando una alteración a nivel del labio róm-
bico, daño en las células madres que impulsan el crecimiento y 
mantenimiento del vermis posterior con proliferación, autorre-
novación y vasculatura alterada11. 

El SDW, se asocia a otros síndromes tales como; el síndrome 
supernumerario der(22)t(11;22) o síndrome de Emanuel, que se 
produce por la presencia de un cromosoma 22 supernumerario, 
caracterizándose, por, discapacidad intelectual grave, dismor-
fismo facial característico (micrognatia, párpados con capucha, 
fisuras palpebrales inclinadas hacia arriba, ojos hundidos, colu-
mela de baja altura y largo surco nasolabial), defectos cardíacos 

congénitos y anomalías renales12. El síndrome de Kabuki aso-
ciado a mutaciones oncogénicas en KMT2D se caracteriza por 
varias malformaciones de órganos y un grado variable de disca-
pacidad intelectual con una facie característica13.

Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa II (CPT II) tras-
torno autosómico recesivo con mutaciones en el gen CPT214, los 
genes ZIC1 y ZIC 4 está entre los primeros genes descritos ubi-
cados en el cromosoma 3, además también se asocia con mielo-
meningocele y melanosis neurocutánea15.

Todas estas posibles causas conducen a un desarrollo imperfecto 
de las vías de comunicación del líquido cefalorraquídeo a nivel 
del techo rómbico entre la sexta y octava semana de gestación16.

Las características Clínicas y de neuroimagen DW revelan una 
gran variedad de alteraciones las más comunes son retraso en el 
desarrollo 32%, epilepsia 67%, anomalías asociadas a hidroce-
falia 48%, hidrocefalia más anomalías del cuerpo calloso 10%, 
anomalías del cuerpo calloso 7%, anomalías cardíacas y geni-
tourinarias asociadas al 10% de los casos17. 

Las características clínicas más relevantes de esta malforma-
ción, es la hidrocefalia, retraso del desarrollo psicomotor y sín-
tomas de hipertensión intracraneal. Además de otras anomalías, 
como distrofia muscular, alteraciones oculares tales como colo-
boma, nistagmos, megalocórnea y microftalmos, ataxia, espas-
ticidad, hipotonía, el presente caso, que registró su ingreso por 
convulsiones18. 

El pronóstico depende de las manifestaciones clínicas, que están 
influidas por 3 factores importantes: tamaño del quiste, el grado 
de hipoplasia cerebelosa, y presencia o no de atresia cerebelosa; 
malformaciones asociadas presentes; la edad y el momento en 
que se produce el diagnóstico.

Con el diagnóstico ultrasonográfico prenatal, podemos encon-
trar, en el primer trimestre malformaciones quísticas de la fosa 
posterior, en el segundo y tercer trimestre las malformaciones de 
la fosa posterior se pueden subdividir en: acumulación de líquido 
en la fosa posterior malformación de Dandy-Walker, quiste de la 
bolsa de Blake, megacisterna magna, quiste aracnoideo, hipo-
plasia vermiana, hipoplasia cerebelosa. Entre los hallazgos eco-
gráficos característicos tenemos19:

En casos de embarazos normales, de menos de 20 semanas de 
gestación, la conexión entre el cuarto ventrículo y la cisterna 
magna aún no se ha cerrado y esta conexión puede verse en la 
ecografía, por lo que, está indicada una nueva ecografía después 
de las 20 semanas de gestación, en la que, si se observa, una co-
nexión en el corte axial entre el cuarto ventrículo y la cisterna 
magna es indicativa de DWM20. 

La resonancia magnética fetal debe considerarse como parte de 
la evaluación prenatal de los fetos que presentan ventriculome-
galia grave aislada en la neurosonografía. El fenotipo moderno 
de malformación de Dandy-Walker se define por hipoplasia 
vermiana predominante inferior, un ángulo tegmentovermiano 
agrandado, desplazamiento inferolateral de la tela coroidea/
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plexo coroideo, un receso fastigial obtuso y un lóbulo caudal 
no apareado21,22.

El tratamiento quirúrgico del SDW y DWV depende del grado 
de hidrocefalia, en un estudio multicéntrico realizado en norte 
américa, en pacientes con MDW más hidrocefalia, el procedi-
miento consistió, en derivación del líquido cefalorraquídeo o 
ventriculostomía endoscópica23. En casos de malformaciones 
extracraneales asociadas, se determinará el pronóstico y la ne-
cesidad de un tratamiento multidisciplinar para resolución qui-
rúrgica24.

El objetivo de este artículo es describir un caso clínico sobre 
variante de Dandy-Walker asociada a síndrome de Moebius. 

MATERIALES Y MÉTODOS
Estudio descriptivo, retrospectivo, presentación de caso clínico. Se 
solicitó autorización Institucional del departamento de Docencia e 
Investigación del Hospital de Especialidades Teodoro Maldonado 
Carbo para acceder a las historias clínicas e imágenes correspon-
dientes, previo consentimiento del paciente. Se realizó una bús-
queda de material bibliográfico en base de datos y revistas como 
NEJM, PubMed, Mendeley, ScienceDirect, Pubmed, BMJ, revi-
siones sistemáticas, metanálisis, estudios de casos control, estudios 
retrospectivos multicéntricos, casos clínicos, documentos de con-
senso sobre el tema síndrome de Dandy Walker, variante de Dandy 
Walker, Síndrome de Moebius, se obtuvieron 33 artículos de los 
últimos 5 años en su gran mayoría. 

CASO CLÍNICO
Se presenta el caso de un paciente masculino de 18 años de edad, 
con una malformación compatible con la variante de Dandy Walker 
con diagnóstico previo de síndrome de Moebius, que consiste en 
una asociación infrecuente en la literatura por lo que, se reporta el 
presente caso. El diagnóstico de ingreso del paciente, fue por es-
tatus epiléptico y neumonía, necesitó dos ingresos en unidad de 
cuidados intensivos, en el periodo de un año. En esta investigación, 
se hace referencia a las características clínicas, imágenes tomográ-
ficas realizadas, donde se observa la malformación de fosa poste-
rior y aporta a la literatura médica aspectos más relevantes del caso.

Paciente masculino de 18 años de edad que ingresa al área de emer-
gencia por presentar cuadro clínico caracterizado por convulsiones 
tónico clónicas generalizadas, acompañado de insuficiencia respi-
ratoria, con necesidad de ventilación mecánica invasiva por tubo 
de traqueostomía, que portaba por enfermedad pulmonar crónica, 
así como discapacidad física e intelectual. 

Antecedentes personales: secuelas por neumopatía intersticial 
(requerimiento oxigeno domiciliario permanente), epilepsia, sín-
drome de Moebius con retraso del desarrollo psicomotor.

Antecedentes quirúrgicos: traqueostomía (hace 4 meses)

Motivo de ingreso a emergencia: disminución del nivel de cons-
ciencia, crisis convulsiva en 4 ocasiones, taquicardia y disnea 
aguda. 

A la exploración física se observó rasgos dismórficos con diplejía 
facial congénita bilateral, boca en choza.

Descripción: Tomografía de cerebro: se observa panel A corte sa-
gital una fosa posterior grande, hipoplasia cerebelosa y hemisferios 
desplazados hacia delante y una ligera compresión del tronco cere-
bral. La fosa posterior agrandada con ligera compresión del tronco 
cerebral, el cuarto ventrículo que comunica con un quiste de la 
fosa posterior. Panel B tomografía en proyección axial corte trans-
versal a nivel del cerebelo se observan hemisferios cerebelosos 
desplazados hacia delante, hipoplasia cerebelosa con remanentes 
de vermis cerebeloso ventriculomegalia, ausencia de septum pellu-
cidum, con hidrocefalia. Figura 1.

Figura 1. Tomografía axial computarizada de cerebro corte sagital y axial 
de paciente con malformación de Dandy Walker asociada a síndrome de 
Moebius.
Fuente. Autores.

El diagnóstico de hidrocefalia con manifestaciones clínicas de 
status convulsivo y neumonía por broncoaspiración en un paciente 
con diagnóstico previo de síndrome de Moebius. 

La intervención realizada incluyo tratamiento farmacológico de 
las convulsiones con fenitoína dosis de impregnación y manteni-
miento, el paciente tuvo buena respuesta al tratamiento anticon-
vulsivante con remisión del status luego de la impregnación, asis-
tencia ventilatoria mecánica, requiriendo tratamiento antibiótico 
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por neumonía broncoaspirativa, además de los cuidados de un pa-
ciente con discapacidad física, cuidados del traqueostomó, la venti-
lación mecánica invasiva se realizó por traqueostomía previa. 

Discusión 
Este estudio de caso, describe un paciente con síndrome de Moe-
bius con hallazgo de variante de Dandy-Walker durante un estudio 
de encefalopatía por convulsiones. El síndrome de Dandy Walker 
tiene una gran variabilidad clínica, tal es así que se han descrito al-
gunos casos severos por compresión del tronco o por herniación de 
masa encefálica a través de los agujeros de Luschka y Magendie 
y otros que son asintomáticos gracias a la plasticidad neuronal que 
es la adaptación funcional del SNC para minimizar alteraciones 
estructurales o fisiológicas, que pueden ocurrir en cualquier mo-
mento de la vida. En este caso se observó hidrocefalia comuni-
cante, agenesia del cuerpo calloso y ausencia del septum pellu-
cidum acompañado de las malformaciones de la fosa posterior. 

Existen variantes del SDW que incluyen variables malformaciones 
de fosa posterior y del cerebelo que no completan la triada clásica 
y que en algunos casos se detectan en la edad adulta. El fenotipo 
de la malformación de Dandy-Walker se define mejor por hipo-
plasia vermiana predominante inferior, un ángulo tegmentover-
miano agrandado, desplazamiento inferolateral de la tela coroidea/
plexo coroideo, un receso fastigial obtuso y un lóbulo caudal no 
apareado. Los diagnósticos más comunes fueron malformación de 
Dandy-Walker (78%), hipoplasia vermiana (14%), hipoplasia ver-
miana con quiste de la bolsa de Blake (9%) y quiste de la bolsa de 
Blake (4%)25.

El diagnóstico prenatal, se puede realizar por medio de ultrasono-
grafía, es necesario tener presente que el desarrollo embriológico 
del vermis no se completa hasta la semana 18, por lo que los exá-
menes ultrasonográficos realizados antes de esa edad gestacional 
pueden llevar a falsos positivos26.

Diagnóstico postnatal de variante de Dandy-Walker clásico se rea-
lizó por TAC de cerebro simple donde se aprecia en fosa posterior 
compresión supratentorial, agenesia del cuerpo calloso y septum 
pellucidum, megacisterna magna que se comunica con un quiste 
de Blake persistente se ve como una acumulación de líquido retro 
cerebeloso y una línea de comunicación media con el cuarto ven-
trículo, en la de cerebro corte axial fosa posterior sin compresión 
supratentorial, hemisferios cerebelosos hipoplásicos, vermis cere-
beloso hipoplásico, en todas las imágenes se aprecia el cuarto ven-
trículo normal27.

El diagnóstico se establece en mayor frecuencia de SDW en niños 
<1 año (40,6%) o >12 años (27,8%), Un tercio de los casos tenían 
una anomalía o síndrome cromosómico, el 27% tenía una condi-
ción cardiovascular, el 24% tenía una enfermedad de ojos y oídos 
(N=9 cataratas); El tumor maligno más frecuente fue el nefroblas-
toma (N=8, todo asiático). Casi una quinta parte tenía un diagnós-
tico de enfermedad mental; sólo el 6,4% tenía leve o grave Disca-
pacidad intelectual28, casos clínicamente asintomáticos29. 

16,3% de pacientes con SM presentan malformaciones en las ex-
tremidades superiores se describen sindactilia 32%, braquisindac-
tilia 20%, síndrome de banda amniótica 12% y 1 caso de mano 

hendida 4%. En el presente caso se observó Amelia y aracnodac-
tilia en las extremidades superiores como se observa en las figuras 
2 y 330,31.

Figura 2. Extremidad superior izquierda sindactilia 
Fuente. Autores.

Figura 3. Extremidad superior derecha aracnodactilia 
Fuente. Autores.
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En pacientes adultos con SM las características clínicas incluyen 
anomalías morfológicas orales que dificultan la intubación, son 
considerados vía aérea difícil, además también experimentan dis-
fagia y neumonía por aspiración, por lo que, requieren procedi-
mientos invasivos de la vía aérea como traqueostomía, todas las 
características mencionadas se presentaron en este caso32,33. El tra-
tamiento brindado al paciente fue médico, para tratar las convul-
siones (fenitoína 125 mg cada 8/h previa dosis de carga y la neu-
monía (meropenem – colistina por presencia de un germen multi-
rresistente acinetobacter baumanni) acompañadas de las medidas 
de soporte como: ventilación mecánica, sedación. 

CONCLUSIÓN
Elegimos el término variante de Dandy-Walker asociada a sín-
drome de Moebius, porque hace referencia a una variante poco des-
crita en la literatura del SDW clásico, con su triada característica; el 
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