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Asociacion entre diastematomielia y meduloepitelioma.
Reporte de un caso y revision de la literatura
Association between diastematomyelia and medullo
epithelioma. Case report and literature review

Pablo Guzman G.', Natalia Rodriguez P.?, Francoise Jooris G.’ y Carola San Martin C.’

Aim: Case report of association between diastematomyelia and medulloepithelioma. Method:
14-year-old patient with lower back pain and recent neurological deficit in extremities. CT and
MRI scans of the thoracolumbar spine revealed a diastematomyelia. Intraoperative examination
confirmed the presence of a spinal dysraphism and associated tumor, which was almost completely
resected. Result: Histopathological and immunohistochemical findings were consistent with
medulloepithelioma. Her postoperative course was uneventful. Conclusion: Diastematomyelia
may manifest during adolescence as lower back pain and neurological deficit. The association
of this malformation with a neoplasia is extremely rare; the present case describes concomitance

with medulloepithelioma.
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Introduccién

a diastematomielia (gr. diastema, hendidura;

myelos, médula) o sindrome de malformacién
de médula espinal dividida, es un defecto congénito
producido durante la cuarta semana del desarro-
llo embrionario’, consistente en una divisién del
cord6n medular, en una longitud variable, por un
tabique extradural dseo, fibroso o condroide. Se
clasifica en diastematomielia (tipo I), o dos hemi-
médulas alojadas cada una en un saco dural dife-
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rente y separadas por un tabique 6seo y diplomelia
(tipo II), en la cual existe un saco dural tinico para
ambas médulas, separadas por un tabique fibroso?.
La incidencia es de 2-4 por 1.000 nacidos vivos®. Se
diagnostica principalmente en pacientes menores
de 16 anos, con una relacién mujer:hombre de 3:1,
en la mayoria de los casos es un defecto lumbar
de tipo I'*. La piel sobre el defecto puede tener
hiperpigmentacién e hipertricosis. La asociacién
con una neoplasia es infrecuente, siendo teratomas
y lipomas, los tumores mas descritos>. La coexis-
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tencia con un meduloepitelioma, es inédita en la
literatura. Esta neoplasia se incluye en el grupo de
tumores neuroectodérmicos primitivos (PNET) y
corresponde a una proliferacién neuropitelial que
asemeja tubo neural embrionario. Afecta princi-
palmente a menores de 20 anos, y es de frecuente
localizacion cerebral periventricular, con reportes
aislados en zona pre-sacra, cauda equina, nervios
periféricos y 0jo’.

Se describe un caso de asociacion entre diaste-
matomielia y meduloepitelioma, relacién no publi-
cada anteriormente, en una joven adolescente de 14
afios, que presentaba lumbalgia crénica.

Metodologia

Preparacion de la muestra

La pieza quirtrgica fue fijada en formalina
neutra tamponada al 10%. Las muestras represen-
tativas obtenidas, se incluyeron en parafina, para
el procesamiento histolégico y se utilizaron las
tinciones de hematoxilina-eosina (H-E) y édcido
periédico de Schiff (PAS). Para el andlisis inmu-
nohistoquimico se seleccionaron inclusiones de
tejido en parafina y se obtuvieron cortes de 4 um.
Bajo la técnica de complejo avidin-biotina, y utili-
zando la diamenobenzidina como cromdégeno, se
realizaron las siguientes inmunotinciones: vimen-
tina (Vim, clone V9, mouse monoclonal, 1:100,
Bio SB), enolasa neuronal especifica (NSE, clone
E27, mouse monoclonal, 1:100, Bio SB), antigeno
de membrana epitelial (EMA, clone E29, mouse
monoclonal, 1:250, Bio SB), sinaptofisina (Syn,
clone N/A, rabbit polyclonal, 1:250, Bio SB), CD99
(clone CD99/B5, mouse monoclonal, 1:25, Bio SB),
proteina fibrilar acida glial (GFAP, clone G-A-5,
mouse monoclonal, 1:50, Bio SB) y Ki67 (clone
EP5*, rabbit monoclonal, 1:100, Bio SB). Contraste
nuclear con hematoxilina.

Revisién bibliogrdfica

Se realiz6 mediante bisqueda y seleccién de
publicaciones, utilizando MEDLINE, y usando
términos MeSH como: spinal dysraphism, neural
tube defects, distematomyelia, primitive neuroec-
todermal tumor, medulloepithelioma. Bibliografias
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extras se obtuvieron basiandose en referencias de
articulos previamente seleccionados y mediante
buisquedas dirigidas en tablas de contenido de
revistas especializadas de patologia, oncologia y
neurocirugia. La seleccién bibliografica incluyé
articulos en inglés, espanol y portugués, con acceso
a texto en extenso o resumen completo.

Reporte del caso

Paciente de 14 afos, de género femenino, obesa
y de talla baja. Refiere historia de 3 afios de evo-
lucién de lumbalgia medial progresiva, punzante,
exacerbada con el ejercicio y cede con reposo. En
los ultimos 4 meses se acentta el dolor, con irradia-
cién a la extremidad inferior izquierda y disminu-
cién de la fuerza muscular en la misma, asociado
a parestesias en sedestacién. Al examen fisico,
presenta paraparesia y paraestesia de extremidades
inferiores, mayor a izquierda, extremidades supe-
riores normales. No se observan cambios en piel
lumbar ni dolor a la palpacién. La TAC y RNM de
columna lumbar, son compatibles con una disrafia
espinal oculta asociada a diastematomielia de L1-
L2, con probable fibrolipoma a ese nivel, médula
anclada a L4 y espondilolistéresis grado I de L5 y S1
(Figura 1). En el intraoperatorio, se observan pro-
cesos articulares de L1-L2 alterados, con laminas
verticales y desplazadas hacia lateral. La laminec-
tomia de L1-L.2 expone dos hemicanales separados
por tabique 6seo central anémalo. En hemicanal
derecho se identifica quiste aracnoidal que incluye
tumor sélido intra y extradural, que se extirpa
completamente. El hemicanal izquierdo contiene
tejido adiposo. Hemimédulas de aspecto conser-
vado. Evolucién postoperatoria satisfactoria, con
regresion de las alteraciones neuroldgicas, otor-
gandose el alta y orden de control ambulatorio. La
paciente no se presenta a controles de seguimiento.

Resultado

La pieza operatoria (Figura 2A) estaba com-
puesta por una lesiéon redondeada, irregular de 30
mm, tenso-eldstica, de superficie de corte blan-
quecino amarillenta con nédulos parcialmente

REV CHIL NEURO-PSIQUIAT 2015; 53 (2): 93-99



PABLO GUZMAN G. et al.

Figura 1.Imagen de RNM T2 que muestra complejo tumor intra y extra dural a nivel de T1-T2 en corte sagital
(A); las hemimédulas, separadas por espolén 6seo, una de ellas con la lesién tumoral en corte coronal (B).

Figura 2. Especimen de biopsia de tumor en diastematomielia. A: Proliferacién que esboza nédulos,
separados por finos tabiques fibrosos; B: Microfotografia que muestra neoplasia compuesta por estructuras
que asemejan tubo neural primitivo, en un patrén principalmente tubular separado por septos de tejido

fibroneural (H&E, 20x).

delimitados de hasta 7 mm, separados por tabiques
fibrosos de grosor variable, sin cambios quisticos,
focos hemorrédgicos o necrosis, y tres fragmentos
de tejido adiposo. El andlisis histopatolégico (Fi-
guras 2B y 3) demuestra una neoplasia compuesta
por epitelio columnar pseudoestratificado, de
aspecto primitivo con tubulos, trabéculas y escasas
papilas, similar a tubo neural embrionario, con
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delimitacién externa PAS positiva y 1-2 mitosis
por campo de aumento mayor seco, sin rosetas. Las
tinciones inmunohistoquimicas (Figura 4) fueron
positivas para Vim, EMA y CK AE1/AE3 débil, api-
cal y no reaccionaron con NSE, Syn, GFAP y CD99.
El indice Ki-67 fue cercano a 60%. Los fragmentos
adiposos poseian aspecto maduro e inclufan fibras
musculares estriadas sin atipias.
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Figura 3. Microfotografias
que muestran patrén tu-
bular (A), sélido (B), papilar
(C) y trabecular (D) en
méduloepitelioma (H&E,
200x).

Figura 4. Microfotografias
que muestran inmunoreac-
ci6én positiva para CKAE1/
AE3, apical (A) y Vim (B).
Marcador Ki-67 cercano a
60% (C).Eltumor resulté ne-
gativo para GFAP (D) (300x).
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Discusiéon

La patogénesis de la diastematomielia se ha
explicado por la presencia de adherencias entre el
ectodermo y endodermo embrionario, con la for-
macién de un canal neuroectodérmico accesorio,
que origina un tracto de endomesénquima que di-
vide la notocorda en dos hemiconductos neurales®.
La homocisteina sérica aumenta en madres que
gestan fetos con este defecto, también se ha detec-
tado polimorfismo en el gen de metionina sintasa
reductasa, y a nivel genético se ha postulado como
una alteracion recesiva®. La administracién peri-
concepcional de acido félico ha reducido la preva-
lencia de defectos de tubo neural al nacimiento®'.
La presentacién clinica de la diatematomielia es
variada, en la zona afectada puede aparecer hiper-
tricosis, seno dérmico, hiperpigmentacién medial,
asimetria de las nalgas o pliegue gltteo'. La defor-
midad espinal congénita es la manifestacion clinica
mds comun y debe ser sospechada en pacientes
con escoliosis o cifosis y alteraciones de las fascetas
articulares de los pediculos vertebrales asociado a
hemivértebra'. También puede presentarse como
sindrome neurolégico, caracterizado por lumbal-
gia, perturbaciones de la marcha, incontinencia
urinaria o fecal, debilidad, hormigueo, entumeci-
miento o alteraciones sensoriales de las extremi-
dades inferiores'. El déficit neuroldgico asociado
a diastematomielia se debe a que el tabique 6seo
andmalo, altera la posicién anatémica normal de la
médula espinal, impidiendo su aumento de tamafo
durante el crecimiento y comprometiendo el sumi-
nistro de sangre y el de las raices nerviosas. Esto es
seguido por isquemia y necrosis de los tejidos, asi
como de una displasia unilateral de la médula en el
sitio de la diastematomielia, situacién comprobada
en autopsias infantiles con la patologia, donde se
evidencia desaparicién de la sustancia gris dentro
de la médula espinal en la bifurcacién de los dos
sacos durales, deterioro del desarrollo de las células
neuronales y fibras nerviosas. Ademas, la fusion y
engrosamiento de la duramadre y el periostio es
rigida y firme, limitando el movimiento ascenden-
te de la médula espinal, causando traccién en ella
durante el crecimiento’.
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Por otra parte, el meduloepitelioma en un tu-
mor del SNC, que junto al meduloblastoma, epen-
dimoblastoma y tumor rabdoide, entre otros, son
clasificados dentro del grupo de PNET, frecuentes
en la edad pediétrica y compuestos por neuroepi-
telio poco diferenciado’. El meduloepitelioma, des-
crito inicialmente en 1926, es infrecuente, de alto
grado de malignidad, por lo general intracraneal,
de aparicién durante la primera década de la vida'
y de probable origen en matriz indiferenciada
primitiva periventricular. Su prondstico es pobre
a pesar de tratamiento quirurgico, radiacién y/o
quimioterapia. Las localizaciones extracraneales
(ocular, cauda equina o periférica), poseen un
mejor pronostico, y la enucleacion evita recidivas
por largo tiempo'?. En la histopatologia, el me-
duloepitelioma asemeja tubo neural primitivo, y
puede presentar diferenciaciéon neuronal, glial y
mesenquimatica. La principal caracteristica es la
disposicién tubular y papilar del epitelio cibico o
columnar, pseudoestratificado, asemejando tubo
neural primitivo. Los ntcleos son ovoideos con
cromatina gruesa, varios nucléolos y abundantes
mitosis. El componente neuropitelial es inmu-
nopositivo para nestina y vim y expresion focal
para proteina de neurofilamentos, citoqueratina y
EMA. No reaccionan para GFAP, NSE y §100. La
inmunopositividad para Ki67 varfa de 1% a mads
de 50%’.

En pacientes con malformaciones cerebrales y
espinales, se ha descrito la presencia de neoplasias
benignas o malignas en médula espinal. Estas
incluyen lipomas, quistes dermoides, teratomas,
astrocitomas, ependimomas, schwanomas malig-
nos, carcinomas’, nefroblastomas'»'* y PNET>".
La asociacién de diastematomielia y meduloepi-
telioma no ha sido descrita en la literatura. La
etiopatogénesis de la asociacién entre malforma-
cion espinal y neoplasia es desconocida, y la teoria
sugiere que los defectos del desarrollo ocasionan
una disrupcién en la formacién del tubo neural, lo
que podria ser el sustrato para la génesis de ano-
malias del tubo neural y tumores, incluyendo los
medulares®. Los multiples factores teratogénicos
independientes, entre ellos: factores involucrados
en la funcién de genes, induccién celular e interac-
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ciones fisioldgicas celulares, podrian determinar la
predisposicién a la oncogénesis del tejido neuro-
ectodérmico'* 8.

En resumen, la diastematomielia es una altera-
cién de disrafia infrecuente que puede presentarse
en cualquier grupo etario, con predominio en

Resumen

nifios y jévenes. Se sospecha en pacientes con alte-
raciones neuroldgicas de extremidades inferiores
junto a estigmas cutaneos lumbosacros. Puede
asociarse a lipomas, y rara vez con PNET, siendo
muy infrecuente su coexistencia con un medu-
loepitelioma.

Objetivo: Reporte de un caso de asociacion de diastematomielia y meduloepitelioma. Método:
Paciente de 14 afios con dolor lumbar y déficit neuroldgico en extremidades de reciente instalacion.
En TAC y RNM de columna dorsolumbar se pesquisa una diastematomielia. La exploracién
intraoperatoria, comprueba la presencia de una disrafia espinal y un tumor asociado al defecto, que
se reseca casi en su totalidad. Resultado: Los hallazgos histopatoldgicos e inmunohistoquimicos son
concordante con meduloepitelioma. La paciente tuvo un postoperatorio satisfactorio. Conclusion:
La diastematomielia se puede manifestar durante la adolescencia como dolor lumbar y déficit
neuroldgico. La asociacion de esta malformacion, con una neoplasia es muy poco frecuente, el
presente caso describe la concomitancia con un meduloepitelioma.

Palabras clave: Defecto de tubo neural, diastematomielia, meduloepitelioma.
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