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ABSTRACT
We report two cases of a rare pathology of the fetal cerebellum, 
rhomboencephalosynapsis, a defect characterized by the partial or complete absence 
of the cerebellar vermis, which is currently associated with severe ventriculomegaly 
due to defects in the formation of the cerebral aqueduct. These are the first cases 
reported in Peru
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RESUMEN
Reportamos dos casos de una patología rara del cerebelo fetal, la 
romboencefalosinapsis, defecto caracterizado por la ausencia parcial o completa 
del vermis cerebeloso, frecuentemente asociada a ventriculomegalia severa por 
defectos en la formación del acueducto de Silvio. Estos constituyen los primeros 
casos reportados en Perú. 
Palabras clave. Romboencefalosinapsis, Cerebelo fetal, Vermis cerebeloso.
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IntroduccIón

Las enfermedades de la fosa posterior fetal cons-
tituyen un grupo de patologías complejas, cuyos 
mecanismos embriológicos aún están en discu-
sión. Al inicio de la gestación, el romboencéfalo 
(una de las vesículas primordiales) se irá diferen-
ciando por un proceso dirigido desde la zona íst-
mica (organizador ístmico), entre el mesencéfalo 
y el metencéfalo, el cual guía el desarrollo del ce-
rebelo, mesencéfalo y el tronco encefálico(1-3). El 
origen del cerebelo se da a partir de la primera 
rombómera, produciendo el desarrollo sincró-
nico de los hemisferios y vermis cerebeloso(2,3). 
Desde las ramas del tuberculum cerebelli (que 
tiene forma de V invertida) se desarrollan late-
ralmente los hemisferios cerebelosos; a su vez, 
la parte central se diferenciará en el vermis (el 
cual paulatinamente se pliega y completa su ro-
tación ventral)(3). Finalmente, la perforación de la 
bolsa de Blake con la formación de los agujeros 
de Magendie permite al vermis localizarse muy 
cerca del tronco encefálico, cerrando el cuarto 
ventrículo(2,3). 

La romboencefalosinapsis es una malformación 
cerebelar poco frecuente, caracterizada por la 
fusión de los hemisferios cerebelosos, con au-
sencia de vermis. A continuación, presentamos 
dos casos de esta patología inusualmente repor-
tada de forma prenatal.

reporte de casos

caso 1

Primigesta de 23 años, referida como ventriculo-
megalia fetal. Al estudio ultrasonográfico inicial 
se encontró gestación de 27 semanas en pre-
sentación de nalgas, de sexo femenino, diáme-
tro biparietal de 71 mm (percentil 97 de Hadlock 
1984), circunferencia cefálica 257 mm (percentil 
97 de Hadlock 1984), diámetro cerebeloso 23,9 
mm (percentil 2 de Hill 1990), cisterna magna 4 
mm, atrio ventricular 30 mm y ponderado fetal 
991 g (figura 1). La morfología del cerebelo no 
permitió reconocer al vermis cerebeloso en los 
cortes axiales; la posición fetal y la ventriculome-
galia severa no permitieron realizar cortes sagi-
tales del cerebelo. El resto de la morfología no 
reveló otras malformaciones. El control ultraso-
nográfico a las 33 semanas halló diámetro bipa-
rietal de 122 mm (percentil 97 de Hadlock 1984), 
circunferencia cefálica 428 mm (percentil ≥97 de 

Hadlock 1984), atrio ventricular 52 mm y ponde-
rado fetal 3 409 g; no se logró identificar el ver-
mis cerebeloso y folias cruzaban la línea media 
del cerebelo (figura 2). El parto fue por cesárea, 
a las 37 semanas, por macrocefalia, Ápgar 7 al 
minuto y 8 a los 5 minutos; se identificó atresia 
anal. Falleció a los 2 días en UCI neonatal. No se 
realizó resonancia cerebral o necropsia.

caso 2 

Primigesta de 32 años, referida como ventriculo-
megalia y cerebelo pequeño, con 19 semanas de 
gestación.  Al estudio ultrasonográfico inicial se 
encontró gestación en presentación de nalgas, 
sexo femenino, diámetro biparietal 47 mm (per-
centil 68 de Hadlock 1984), circunferencia cefá-
lica 186 mm (percentil 87 de Hadlock 1984), diá-
metro cerebeloso 14,3 mm (percentil ≤ 2,3 de Hill 
1990), cisterna magna 5,5 mm, atrio ventricular 
14 mm y ponderado fetal 319 g. La morfología 
del cerebelo era redondeada y no se logró reco-
nocer al vermis cerebeloso en los cortes axiales 
(figura 3). El resto de la morfología no reveló 
otras malformaciones. El control ultrasonográfi-
co a las 28 semanas reportó diámetro biparietal 
83 mm (percentil ≥ 97), circunferencia cefálica 
327 mm (percentil ≥ 97 de Hadlock 1984), atrio 
ventricular 29 mm, dilatación del tercer ventrícu-
lo, diámetro cerebeloso 22 mm con morfología 
redondeada sin vermis identificable (figura 4) y 
ponderado fetal 1 221 g. El parto fue por cesárea 
a las 36 semanas, por feto en pelviano y macro-
cefalia, Ápgar 8 al minuto y 9 a los 5 minutos. Se 
colocó shunt ventricular. La resonancia cerebral 
realizada al mes de vida evidenció ausencia com-
pleta del vermis cerebeloso y cuarto ventrículo 
de morfología anormal. Fue dada de alta a los 
3 meses.

dIscusIón 

La romboencefalosinapsis (RS) es la anormal 
continuidad entre los hemisferios cerebelosos, 
que puede llegar a ser total o parcial; por consi-
guiente, con o sin ausencia de vermis cerebeloso 
en su totalidad. Esta malformación parece estar 
relacionada con alteraciones en la señalización 
a nivel del organizador ístmico en el desarrollo 
de la primera rombomera y mesencéfalo(2,3), lo 
que ocasiona una falla en la diferenciación del 
vermis en la línea media del primordio cerebelar. 
La clasificación propuesta por Ishak(4) en base a 
resonancia magnética nos grafica el espectro de 
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severidad de la RS; la ausencia total del vermis 
se considera una RS completa y las parciales 
contemplan la persistencia de algún componen-
te vermiano (tabla 1). 

Considerando la interrelación embriológica con 
el desarrollo del mesencéfalo, en la RS habi-
tualmente se encuentra fusión de los colículos 
superiores o inferiores, lo que produce atresia 
o estenosis del acueducto de Silvio. Esto explica 
la frecuente asociación entre RS y ventriculome-
galia severa de origen obstructivo. La serie re-
trospectiva publicada por Whitehead, encuentra 
estenosis acueductal con hidrocefalia en el 65% 
de los casos; todos los pacientes afectados por 
RS completa presentaron estenosis acueductal 
severa(5). 

Basados en el examen básico del cerebro fetal 
propuesto por ISUOG(6,7) para diagnóstico pre-
natal, en el plano transcebeloso los signos que 

podrían alertarnos de esta patología serían: 
cerebelo pequeño (≤ percentil 10), forma del 
cerebelo anormal o no visualización del ver-
mis cerebeloso (figuras 1 y 3). La presencia de 
ventriculomegalia, presumiblemente de causa 
obstructiva, debe hacernos descartar esta pato-
logía en la fosa posterior. Al examen cuidadoso 
del cerebelo fetal encontraremos que las folias y 
surcos de los hemisferios cerebelosos son con-
tinuos en los planos axiales y coronales (figuras 
2 y 4). En los casos de RS parcial podemos tener 
vermis anormales (porción anterior o posterior 
ausente). Por ello, debemos intentar demostrar 
en la visión sagital la normalidad del vermis. 

El diagnóstico fetal de RS se ha reportado con 
poca frecuencia en la literatura(8-13). El primer 
caso de diagnóstico prenatal fue publicado por 
Litherland(8), en 1993. Posteriormente, Napolita-
no(9) reportó 3 casos de fetos con el hallazgo de 
ventriculomegalia en la ultrasonografía que, al 
ser sometidos a resonancia magnética fetal, evi-
denciaron fusión dorsal de los hemisferios cere-
belosos. McAuliffe(10) comunicó cuatro casos de 
diagnóstico prenatal, los cuales debutaron como 
ventriculomegalia o cerebelo pequeño como 
signos diagnósticos iniciales; dos casos se aso-
ciaron a holoprosencefalia y uno a microcefalia 
con múltiples malformaciones. Recientemente, 
Izzo(11) contribuyó con dos casos confirmados 
por resonancia magnética fetal, con ventriculo-
megalia fetal y cerebelo hipoplásico como ha-
llazgos de sospecha en la ultrasonografía. 

Tabla 1. ClasifiCaCión de la romboenCefalosinapsis; se puede ob-
servar que la ausenCia de ComponenTes del vermis Cerebeloso 
esTableCe la severidad.

Nodulus
Vermis 

anterior
Vermis 

posterior

Completa ausente ausente ausente

Parcial severa + ausente ausente

Parcial mode-

rada
+ + ausente

Parcial leve + + +
Modificado de Ishak4 y Whitehead5

figura 1. Caso 1 a las 27 semanas de gesTaCión. a. venTriCulomegalia severa siméTriCa. b. Cerebelo de forma anormal y de diámeTro 
reduCido para edad gesTaCional.
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La serie de casos fetales más extensa hasta el 
momento ha sido publicada por Pasquier(12), en 
5 centros referenciales a lo largo de 15 años. Co-
municó 40 casos confirmados por anatomía pa-
tológica. Fueron hallazgos de sospecha en 90% 
ventrículomegalia (80% severas y en su gran 
mayoría triventricular) y en 40% diámetro trans-
cerebelos ≤ percentil 10. La necropsia confirmó 
RS completa en 82% de los fetos; las lesiones del 
acueducto de Silvio fueron estenosis en 12,5% y 
atresia en 82,5%. Los casos reportados presen-
tan ventriculomegalia severa probablemente 
por alteración del acueducto de Silvio y cerebelo 
pequeño, en concordancia con lo descrito en la 
literatura.

Las alteraciones genéticas en RS aún no han 
sido totalmente esclarecidas. Demurger(14) en-
cuentra 4 diferentes microarreglos en 57 casos 
de RS estudiados con análisis de array-CGH. 
Una pequeña porción de casos de diagnóstico 
posnatal se relacionó con síndromes como el 
Gómez-López-Hernández (patología cerebelosa, 
anestesia trigeminal, alopecia parieto-occipital, 
ataxia y anormalidades craneofaciales) y el VAC-
TERL (anomalías vertebrales, atresia anal, de-
fectos cardiacos, anomalías traqueales, atresia 
esofágica, anomalías renales y anormalidades 
de los miembros). Uno de los casos presentados 
únicamente se asoció con atresia anal, mas no 
con otras malformaciones.

figura 2. Caso 1 a las 33 semanas de gesTaCión. a. Cerebelo de forma anormal (no se logra diferenCiar vermis Cerebeloso) y de 
diámeTro reduCido para edad gesTaCional. b. se observa Como las folias Cruzan el Cerebelo sin inTerrupCión en la línea media.

figura 3. Caso 2 a las 19 semanas de gesTaCión. a. venTríCulo megalia severa siméTriCa. b. Cerebelo de forma anormal (redondeado) 
y de diámeTro reduCido para edad gesTaCional.
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La confirmación posnatal se debe realizar ideal-
mente por resonancia magnética, la cual apor-
ta la adecuada evaluación de la corteza y de las 
malformaciones supratentoriales que pueden 
asociarse (agenesia de cuerpo calloso, holo-
prosencefalia, entre otros). En uno de nuestros 
casos se logró confirmación por resonancia 
magnética posnatal; el otro caso no pudo ser 
confirmado, debido al fallecimiento prematuro y 
la negativa a la realización de necropsia. 

El pronóstico neurológico de la RS es difícil de 
establecer; son pocas las series de casos de RS 
aislada con seguimiento del neurodesarrollo, y 
han mostrado gran variabilidad en los resulta-
dos neurologicos(15); sí queda claro que la aso-
ciación con otras malformaciones neurológicas 
implica peor resultado para el neurodesarrollo.

Podemos concluir de los casos presentados que 
la revisión cuidadosa de la fosa posterior en 
ventriculomegalia severa es imprescindible para 
descartar esta poco diagnosticada patología. 
Adicionalmente, durante la evaluación básica del 
cerebelo, el tamaño y la forma de este son im-
portantes marcadores de sospecha de patología 
del vermis cerebeloso.
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