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Hidrocefalia externa idiopatica benigna
(efusion subdural benigna) en 39 nifios. evolucion
natural y relacion con la macrocefalia familiar
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BENIGN IDIOPATHIC EXTERNAL HYDROCEPHALUS (BENIGN SUBDURAL COLLECTION)
IN 39 CHILDREN: NATURAL HISTORY AND RELATIONSHIP TO FAMILIAL MACROCEPHALY

Summary. Introduction. Benign idiopathic external hydrocephalus (BIEH) is an age-dependent disorder that is self-limitingin
time and has an uncertain aetiology. Patients and methods. A retrospective study was conducted involving 39 patients (16 girls
and 23 boys) with BIEH. The following data were analysed for each patient: age, sex, family history, history concerning
pregnancy, childbirth and neonatal period, postnatal history, data from clinical records and from physical examinations,
progress of psychomotor development, findings from the first and successive neuroimaging studies, results of other
complementary examinations, clinical and neuroimaging situation at the last check-up that was carried out, length of clinical
control, age at which subdural effusion disappeared, and any other relevant associated facts. Results. Age at diagnosis ranged
from 1.33 and 25 months (mean: 8.4 months); in 38.46% of cases there was a history of macrocephalia in one of the
progenitors; in four of them the presence of congenital macrocephalia was noted; in five, there was motor retardation and one
of them displayed psychomotor retardation; in 15, there was an association with a dlight dilatation of the lateral ventricles;
the mean time of clinical control was 3.36 years; the process was seen to resolve in 14 cases; the minimum age for the
disappearance of the subdural effusion was 9 months and the maximum was 8 years, macrocephalia persisted until the clinical
control ended in 22 of the cases. We also noted the presence of two cases of mitochondrial encephalomyopathy, one
craniosynostosis of the sagittal suture, one microdeletion 22g11.2, one o1 antitrypsin deficiency, and one case of idiopathic
bilateral congenital palpebral ptosis. Conclusions. The subdural effusion and/or macrocephalia persist in a high percentage of
these patients and sometimes there is a close rel ationship between this condition and benign familial macrocephalia. Despiteits
benignity, it can influence psychomotor or motor retardation and behavioural disorders. On rare occasionsit may be associated
to mitochondrial encephal omyopathy and to the microdeletion 22q11.2. [REV NEUROL 2005; 40: 513-7]
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INTRODUCCION

Con € término de efusion subdural benigna o hidrocefalia
externaidiopatica benigna (HEIB) se designa un cuadro clinico
de etiologia incierta que afecta a los lactantes, en los que se
observa, salvo excepciones, un crecimiento excesivamente rapi-
do del perimetro cefdlico y se aprecia en los estudios neurorra-
diolgicos, especiamente en latomografia computarizada (TC)
y en la resonancia magnética (RM), un espacio subaracnoideo
agrandado, ocasional mente asociado a un ligero aumento del ta-
mario ventricular [1-16].

Esta entidad, conocida también como derrame benigno,
macrocefalia benigna del lactante, macrocefalia con seudoatro-
fiacerebral, seudohidrocefalia-megalencefalia o hidrocefaiaco-
municante benigna[12-18], que en ocasiones puede presentarse
en el recién nacido [2], suele tener un curso favorable y debe
diferenciarse de otras causas de macrocefalia que tienen peor
prondstico y necesitan un tratamiento especifico para modificar
su evolucion.
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Presentamos |as caracteristicas clinicas y evolutivas obser-
vadas en una serie de 39 pacientes diagnosticados en nuestro
servicio, dos de los cuales fueron motivo de sendas publicacio-
nes previas [19,20].

PACIENTESY METODOS

Se realiza una revision retrospectiva de los 39 pacientes diagnosticados de
HEIB en nuestro servicio durante los Gltimos diez afios, con un tiempo de
control clinico que oscil 6 entre los dos mesesy |os diez afios (tiempo medio
de contral clinico: 3,36 afios), y paraestafinalidad sellev6 a cabo de forma
protocolizada la recogida de | os siguientes datos: sexo, fecha de nacimien-
to, edad en el momento de la consulta, antecedentes familiares relevantes
(consanguinidad paterna, macrocefalia en alguno de los progenitores o en
otros familiares), acontecimientos destacables durante la gestacion, caracte-
risticas del partoy €l periodo neonatal inmediato (edad gestacional, instru-
mentalizacion, test de Apgar, datos somatométricos al nacimiento), antece-
dentes destacables en el periodo posneonatal y datos de |a historiaclinicay
de la exploracion fisica, evolucion del desarrollo psicomotor, hallazgos en
laprimeray sucesivas pruebas de neuroimagen, resultados de otras explora-
ciones realizadas —flujo sanguineo cerebral, electroencefalograma (EEG),
exploracion oftalmol6gica, serie radiol 6gica 6sea, etc.—, situacion clinicay
de neuroimagen en el Ultimo control realizado, edad en la que desaparecié
la efusion subdural, y otros hechos relevantes asociados.

A todos los pacientes se les realiz6 un examen neurorradiol 6gico (eco-
grafiatransfontanelar y/o TC y/o RM) inicia y evolutivo. Laradiografia de
craneo serealizé en dos, lamedicion del flujo sanguineo cerebral mediante
Doppler transcraneal en dos, el EEG en 13, la exploracion oftalmolégicaen
nueve, la determinacion sanguinea de &cido léctico y pirGvico en tres, la
edad dsea se comprobd en ocho, en dos se realizé una exploracion cardiol 6-
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gica completa, en otros dos, un estudio especifico de la cadena respiratoria
mitocondrial en homogenado muscular, en uno, estudio genético para la
microdelecién 22g11.2, y en otro, estudio genético para la deficiencia de
o-1 antitripsina.

RESULTADOS

La edad en e momento del diagnéstico oscilé entre 1,33 y 25 meses, y su
mediafue de 8,40. En cuanto al sexo, 16 (41%) eran nifiasy 23 (59%) nifios.
De sus antecedentes familiares, en ninguno existié consanguinidad entre los
progenitores, y resaltala presencia de macrocefalia en alguno de los proge-
nitores en 15 nifios (38,46%), que se distribuyen del siguiente modo: en 13
era macrocéfalo e padre, en uno la madre, y en otro ambos progenitores.
Por lo que se refiere al embarazo y a parto, hubo cuatro amenazas de parto
prematuro, tres amenazas de aborto en el primer trimestre de gestacion, en
uno el embarazo fue de alto riesgo, asociado a aumento de a-fetoproteina
en la sangre materna 'y en € liquido anniético, otro presentd una arritmia
fetal en la Gltima semana de gestacion; el parto fue por cesdrea en cinco e
instrumental en otros cinco. En cuanto ala edad gestacional, sélo cinco fue-
ron pretérmino. Por lo que serefiere a test de Apgar, en 18 no figuraba este
dato en la historia clinica, en 19 nifios se comprobd que tanto al minuto
como a los cinco minutos éste se situaba entre 6 y 10, en dos su puntacion
fueinferior a6 a minuto y superior aestacifraalos’5 minutos. En sus ante-
cedentes neonatales, resdta la existencia de depresion perinatal en tres,
retraso del crecimiento intrauterino en uno, en otro prematuridad con comu-
nicacion interauricular (CIA) tipo ostium secundum asociada a agenesia
renal izquierday enterocolitis necrotizante estadio Ib, otro presentaba ptosis
palpebral bilateral congénita idiopdtica, otro sufrié una deshidratacion
hipernatriémica asociada aictericianeonatal, en otro se observé la presencia
delabio leporino asociado afisura palatina, otro padecié unamembrana hia-
lina asociada a anemiayy, por Ultimo, otro presentd una hipotonia axial per-
sistente asociada a ictericia neonatal. Se resalta que en cuatro nifios existia
macrocefalia congénita, asociada en dos a macrosomia generalizada.

El motivo por e cual acudieron a nuestro servicio se desglosa del si-
guiente modo: cinco por presentar una macrocefalia sintomética (dos con
hipotonia y retraso motor, uno con hipotonia y apraxia oculomotora, uno
con retraso psicomotor, y uno con torticolisizquierda), 19 por macrocefalia
asintomética, 13 por la deteccion del problema en una ecografia transfonta-
nelar solicitada por su pediatra, por presentar macrocefalia, uno por escafo-
cefaliay macrocefalia con desarrollo psicomotor normal, y otro por presen-
tar una hipotonia congénita y macrocefalia. En la exploracion clinica, al
margen de lamacrocefaliay de los hechos previamente comentados, resalta
la presencia de hipotonia y debilidad muscular generalizada en cinco, aso-
ciado en uno a ptosis palpebral bilateral congénita idiopética; en otro se
detect6 lapresenciade facies asimétrica con el llanto por aplasiadel miscu-
lo oris. En la valoracion del desarrollo psicomotor se detect6 la existencia
de retraso motor en cinco y retraso psicomotor en uno.

En todos, €l diagndstico se establecié mediante |a oportuna exploracion
neurorradiol6gica. En 25 nifios, la primera neuroimagen realizada fue una
ecografia transfontanelar, que fue diagnésticaen 21 y normal en cuatro; en
estos Ultimos, el diagnéstico se confirmé mediante TC. En 10 nifios, la pri-
mera neuroimagen consistié en una TC, que fue diagndstica en todos, y se
confirmd en uno su asociacion a una craneosinostosis de la sutura sagital.
En cuatro nifios, la primera neuroimagen consistié en una RM, que confir-
m6 el diagnéstico en todos. Al margen de ladilatacion del espacio subarac-
noideo, en 15 nifios se apreci6 una ligera dilatacion de los ventriculos late-
rales, y en uno, la presencia de un peguefio quiste subaracnoideo en la pun-
ta del Iébulo tempora izquierdo. El indice de Evans oscilé entre 0,19 y
0,37, y sumediafue de 0,29.

Por 1o que se refiere a otras exploraciones realizadas, consideramos
oportuno matizar los siguientes aspectos: la valoracion del flujo sanguineo
cerebral mediante ecografia Doppler transcraneal realizada en dos nifios,
fue normal en ambos; el EEG serealiz6 en 13 pacientesy fue patol égico en
tres (en un paciente se observaron elementos agudos difusos, en otro asi-
metria izquierda por interferencia continua de ondas 8 y 6 de amplitud
mediaalta, y en otro, numerosos paroxismos focales sobre el &reatemporal
derecha, sin crisis clinicas evidentes); la exploracion oftalmol 6gica se rea-
liz6 en nueve y fue normal en todos; la edad 6sea se comprobd en ocho
nifios, y se observé que en cinco existia retraso en la maduracion 6sea; la
radiografia de craneo se realiz en dos ocasiones, y se observ6 en uno la
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Figura 1.TC evolutivas en uno de los pacientes. En ay b, realizadas en el
momento del diagnéstico (a los 8 meses de edad), se aprecia una dilata-
cién bilateral de los espacios subaracnoideos frontoparietales asociada a
una ligera ventriculomegalia. En ¢y d, realizadas a los 15 meses de edad,
se aprecia la desaparicion de las alteraciones previas.

coexistencia de una craneosinostosis de la sutura sagital; la exploracion
cardioldgica, incluida la ecocardigrafia, se realiz6 en dos nifios, y en
ambos se apreci6 la presencia de una ClA tipo ostium secundum de peque-
fio tamafio (en uno se asociaba a lafacies asimétrica con el llanto); en este
ultimo paciente se realizd un estudio genético especifico paralamicrodele-
cién 22g11.2, que confirmé su existencia; en otro paciente se realizd un
estudio genético especifico paraladeficienciade o-1 antitripsing, y se con-
firmo el estado heterocigoto PiMS. En dos nifios de ambos sexos, uno con
hipotonia congénita persistente asociada a aumento de laCK séricay dela
lacticoacidemia, y la otra con una ligera hipotonia asociada a apraxia ocu-
lomotora, con electromiografia miopéticay aumento del &cido l4ctico san-
guineo posestimulo, se realiz6 biopsia muscular; se confirmé en ambos
una encefalomiopatia mitocondrial por deficiencia de complejos de la
cadena respiratoria, en concreto en el primero, que present6 una evolucion
benigna con recuperacion ad integrum, deficiencia de los complejos| y 111
[20], y en lanifia deficienciadel complejo | [19].

En cuanto a tratamiento instaurado, en uno de los pacientes se corrigié
quirdrgicamente la ptosis palpebral, y en otro, debido a que asociaba una
encefalomiopatia mitocondrial, se instaur6 un tratamiento con cofactores
parala cadena respiratoria mitocondrial. Parala efusion subdural benignao
HEIB, en todos se mantuvo una conducta expectante.

Mediante los controles evol utivos de neuroimagen se observé la persisten-
ciadelaefusion subdural benignaen 21 nifios (53,84%) y su resolucion en 14
(35,8%) (Fig. 1); en cuatro pacientes (10,25%) desconocemos su evolucion
neurorradiol 6gica. La edad minima para la desaparicion de la efusion subdu-
ral fue de 9 mesesy laméxima de 8 afios, con una media de 25,34 meses. En
el aspecto clinico, se aprecié que la macrocefalia persistiaal fina del control
clinico en 22 nifios (56,41%); en lasfiguras 2 y 3 se puede observar la evolu-
cion de la craneoperimetria en todos los nifios. Otro aspecto que queremos
resaltar es que al final de su control clinico, en dos se apreci6 la persistencia
de un retraso psicomotor, en uno retraso motor con hipotoniay leve retraso en
la maduracion visual, en otro un trastorno por defecto de atencién con hipe-
ractividad y con buenarespuesta al tratamiento con metilfenidato combinado
con apoyo psicopedagdgico, en una nifia se aprecid inmadurez global asocia-
daamutismo selectivo y paroxismos en region tempora izquierdaen el EEG,
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TI4TRTHYPE B M W W

- MESES | Al

CRAFCA INTERMACKONAL E INTERRACIAL
6 sllLHA el 000 TR

Figura 3. Perimetros craneales evolutivos de los nifos.

con buenarespuestaclinicay electroencefalograficaa tratamiento con cloba
zam, y en lanifia con encefalomiopatia mitocondrial por deficienciadel com-
plgjo | persiste unaligera hipotoniay la apraxia oculomotora.

DISCUSION

En términos generales, los resultados de la presente casuistica
son bastante superponibles alos de otras previas sobre la tema-
tica [1,7,9-13], incluida la de Alvarez et a [2], que, con 36
nifios, constituye una de las casuisticas méas amplias publicada
internaciona mente. Estos resultados sugieren que la hidrocefa-
lia externa idiopatica es una entidad benigna que se soluciona
espontaneamente con el tiempo, aungue en un alto porcentaje
de pacientes persiste una macrocefalia permanente, como ocu-
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rre en el 56,41% de nuestras observaciones. Aungue infrecuen-
te, ocasional mente puede presentarse en el periodo neonatal [2],
como ocurrié en cuatro de nuestras observaciones. A pesar de
su benignidad, se describen desfases en €l neurodesarrollo mo-
tor o global en el 25% de los pacientes [2,13-15], como aconte-
ce en algunos nifios de nuestra serie, en laqueincluso en uno se
observé la coexistencia de un trastorno por déficit de atencién
con hiperactividad. Otro dato aresaltar es que, aunque en gran
parte de |os nifios la efusion subdural desaparece entre los 18 'y
los 24 meses de edad [2,13,14], en ocasiones persiste durante
mas tiempo e, incluso, de por vida [10,14], como también se
evidenciaen la presente casuistica.

Un aspecto importante es su posible relacién con la macro-
cefaliafamiliar benigna, entidad que tiene una herencia autoso-
mica dominante [21,22]. Esta relacién fue observada por Alva-
rez et a [2] en el 44,4% de sus pacientes, por Barlow [5] en el
80%, y por Palencia et a [13] en el 43,75% de los suyos. En
nuestra casuistica, mediante los datos obtenidos a partir del
perimetro craneal de los progenitores, se observo esta asocia
cién en el 38,4% de los nifios. Este hallazgo refuerza la posibi-
lidad de que en muchas ocasiones la macrocefalia familiar
benignay la HEIB sean la misma entidad, de donde se deduce
la gran importancia que tiene conocer a menos la craneoperi-
metria de ambos progenitores. Por otra parte, en la era anterior
ala moderna neurorradiologia, ya se habia postulado una posi-
ble relacion, no demostrada en esa época, entre la macrocefalia
familiar benignay una posible formade hidrocefalia[2]. Proba-
blemente, ladisponibilidad actual de la moderna neurorradiolo-
giano invasiva ha permitido que se diagnostique con mayor fre-
cuencia esta entidad y que se pueda establecer su posible aso-
ciacion con la macrocefalia familiar benigna, incluso en el
medio extrahospitalario, como lo demuestra el hecho de que la
tercera parte de nuestros pacientes |levasen, cuando acudieron a
la consulta especializada, una ecografia transfontanelar diag-
nostica solicitada por su pediatra. En un pasado relativamente
reciente, con muy raras excepciones, €l médico era reticente a
practicar exploraciones neurorradioldgicas agresivas a nifios
con aumento del tamafio del créneo sin otras manifestaciones
clinicas asociadas; sin embargo, estos pacientes, que anterior-
mente se habrian etiquetado como afectados de macrocefaia
benigna ‘familiar o no’ sobre la base de su cuadro clinico, son
actual mente candidatos a un examen neurorradiol 6gico no inva-
sivo a una edad cada vez més temprana.

Larelacion entre la efusion subdural benigna o HEIB y la
macrocefalia familiar benigna puede constituir la clave de la
etiologia de este proceso, al menos en un amplio grupo de la
poblacion objeto del presente estudio. Las explicaciones etiol 6-
gicas que se habian dado previamente, centradas en una altera-
cién enlaabsorcion del liquido cefalorraquideo (LCR) [3,5-7,9,
14], no han sido capaces de justificar de forma categérica el
motivo por el que estos pacientes terminan, en lamayoria delas
ocasiones, con una megalencefalia[2].

Se ha descrito la asociacion de la efusion subdural benigna
0 HEIB con ciertas entidades sindrémicas especificas, entre las
gue se incluyen el sindrome de Sotos, €l de Weaber, €l de
Beckwith y la acondroplasia [2,14,23], entidades que no evi-
denciamos en nuestra casuistica. Es posible que en todos los
procesos previamente citados el trastorno genético especificoy
subyacente para cada uno afecte en mayor 0 menor medida y
deformatransitoriaalamaduracion funcional delasvellosida-
des aracnoideas. De acuerdo con la casuistica presente, consi-
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deramos que es interesante resaltar ciertas asociaciones obser-
vadas, no descritas previamente, como la existencia de dos
pacientes con sendas citopatias mitocondriales por deficiencias
especificas de complgjos de la cadena respiratoria mitocondrial
y sin antecedentes familiares de macrocefalia [19,20], su aso-
ciacion con lamicrodelecion 22g11.2, con craneosinostosis de
la sutura sagital, con deficiencia en o-1 antitripsina, o la coe-
xistencia de ptosis palpebral congénita bilateral idiopética. Por
lo que se refiere a su asociacion con alteraciones primarias de
la cadena respiratoria mitocondrial, hecho no recogido en la
literatura internacional sobre latematica [24,25] —si exceptua-
mos nuestras observaciones [19,20]— dado que en uno de los
pacientes se trataba de una miopatia de evolucidn benigna, en
€l otro de una forma estacionaria en el tiempo, y en ambos la
efusion subdural se resolvid, cabe pensar si un trastorno en el
metabolismo energético que interfiera de forma transitoria
sobre lasintesis de adenosinatrifosfato (ATP) podriarepercutir
durante un tiempo sobre la reabsorcion o bien sobre otros
aspectos de la dinamica del LCR. En estrecha relacion con lo
anterior, destaca que en algunos de los nifios existia una hipo-
tonia mas o menos transitoria; esta asociacion induce a pensar
en laposibilidad de que, al margen de la participacion cerebral
en su etiologia, un trastorno transitorio en el metabolismo ener-
gético mitocondrial podria ocasionalmente ser el responsable
de todo el problema, ya que se acepta que la persistencia du-
rante los primeros meses de la vida posnatal de ciertas isofor-
mas fetales de subunidades de la cadena respiratoria mitocon-
drial pueden condicionar una citopatia mitocondrial benigna o
transitoria[25].
En cuanto a otras eventualidades que hemos observado,
consideramos de interés sefiaar lo siguiente:
1. El parto prematuro solo se present6 en el 12,8% de |as oca-
siones, frente al 20% observado por Alvarez et al [2].
2. Seaprecio unamayor incidenciaen €l sexo masculino, y este
dato concordd con lo observado en otras series [2,10,14].
3. Aunque se ha descrito que en e 70% se asocia una dilata-
cion ventricular de grado leve a moderado [10], en nuestra

casuistica esta asociacion solo se observé en el 38,4% delos
pacientes.

4. Seredfirmalamayor rentabilidad diagnosticadelaTCy de
laRM sobre la ecografiatransfontanelar [14].

La HEIB debe diferenciarse de los derrames subdurales, cuyas
imégenes radiolégicas son distintas [3,11,14], s bien algunos
autores han sugerido que pueden predisponer a desarrollar he-
matomas subdurales idiopéticos espontaneos 0 no traumaticos
[6,13]. También debe distinguirse de la atrofia cerebral cortical
que, aunque muestra una TC craneal con imagenes muy simila-
res asociadas a dilatacion de los surcos corticales, no cursa con
macrocefalia, ya que habitua mente evoluciona con microcefalia
y no se normaliza en controles posteriores[3,13,14].

Por o que se refiere alos controles evolutivos que requieren
estos nifios, no existen criterios unanimes. Carolan et a [10]
recomiendan la neurorradiologia cuando se redliza el diagnosti-
coYy, posteriormente, solo controles clinicos evolutivosy de peri-
metro craneal cada 3-6 meses. Salvo que una evolucion clinica
no habitual 1o sugiera, en general no consideran necesarios ulte-
riores estudios de neuroimagen. Otros, entre los que nos situa-
mos, recomiendan que, a margen de los controles clinicos y de
craneoperimetria cada 3-6 meses, se realicen con cierta periodi-
cidad — cada 6-12 meses — nuevos estudios de imagen [2-4].

La evolucion relativamente benigna y autolimitada de esta
entidad tiene implicaciones muy importantes en su estudio y
tratamiento. En este sentido, resulta preocupante mirar hacia el
pasado reciente, ya que algunos de estos nifios se trataron inco-
rrectamente con derivaciones subdural peritoneales, o bien con
acetazolamina asociada a furosemida, e incluso, de forma muy
excepcional, mediante craneotomias [2,4,5,13]. Actuamente,
dado que laevolucién es semejante en los no tratados que en los
gue en épocas pretéritas se trataron con farmacos para disminuir
la produccion y/o favorecer la reabsorcion del LCR, se acepta
que no precisan tratamiento especifico alguno [2,13,14]. En
nuestra casuistica, al igual que en otras recientes, en ningln
nifio se realiz6 un tratamiento especifico.
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HIDROCEFALIA EXTERNA IDIOPATICA BENIGNA
(EFUSION SUBDURAL BENIGNA) EN 39 NINOS:
EVOLUCION NATURAL Y RELACION

CON LA MACROCEFALIA FAMILIAR

Resumen. Introduccion. La hidrocefalia externa idiopatica benigna
(HEIB) es un trastorno dependiente de la edad, autolimitado en el
tiempo y de etiologia incierta. Pacientesy métodos. Se llevo a cabo
un estudio retrospectivo de 39 pacientes, 16 nifias y 23 nifios, con
HEIB, en los que se analizaron los siguientes datos. edad, sexo,
antecedentes familiares, antecedentes del embarazo, e parto y €
periodo neonatal, antecedentes posneonatales, datos de la historia
clinicay dela exploracién fisica, evolucién del desarrollo psicomo-
tor, hallazgos de la primera y sucesivas pruebas de neuroimagen,
resultados de otras expl oraciones complementarias, situacion clini-
cay de neuroimagen en el Ultimo control realizado, tiempo de con-
trol clinico, edad a la que desaparecio la efusion subdural, y otros
hechos relevantes asociados. Resultados. La edad en e momento
del diagnostico oscil6 entre 1,33 y 25 meses (media: 8,4 meses); en
el 38,46% existia € precedente de macrocefalia en alguno de los
progenitores; en cuatro se observo la presencia de macrocefalia
congénita; en cinco se detectd la presencia de retraso motor, y en
uno, de retraso psicomotor; en 15 se asociaba una ligera dilatacion
de los ventriculos laterales; el tiempo medio de control clinico fue
de 3,36 afios; se observo la resolucién del proceso en 14; la edad
minima para la desaparicion de la efusion subdural fue de 9 meses,
y laméxima, de 8 afios; la macrocefalia persistio al final del control
clinico en 22 nifios; resalta la presencia de una encefalomiopatia
mitocondrial en dos, de craneosinostosis de la sutura sagital en
uno, de microdelecion 22g11.2 en otro, de deficiencia de -1 anti-
tripsina en otro, y ptosis palpebral congénita bilateral idiopéatica en
otro. Conclusiones. En un alto porcentaje de |os pacientes persiste
la efusion subdural y/o la macrocefalia; en ocasiones existe una
estrecha relacion entre esta entidad y la macrocefalia familiar
benigna; a pesar de su benignidad, puede condicionar retraso psi-
comotor o motor Yy trastornos conductuales; de forma excepcional,
se puede asociar a una encefalomiopatia mitocondrial y a la micro-
delecion 22g11.2. [REV NEUROL 2005; 40: 513-7]

Palabras clave. Efusion subdural benigna. Encefalomiopatia mito-
condrial. Hidrocefalia externa idiopatica benigna. Hipotonia. Ma-
crocefalia familiar benigna. Microdelecién 22q11.2.
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HIDROCEFALIA EXTERNA | DIOPATICA BENIGNA
(EFUSAO SUBDURAL BENIGNA) EM 39 CRIANCAS
EVOLUGCAO NATURAL E RELACAO

COM A MACROCEFALIA FAMILIAR

Resumo. Introducdo. A hidrocefalia externa idiopatica benigna
(HEIB) € uma perturbacdo dependente da idade e auto-limitada no
tempo e de etiologia incerta. Doentes e métodos. Foi realizado um
estudo retrospectivo de 39 doentes, 16 raparigas e 23 rapazes, com
HEIB, nos quais foram analisados os seguintes dados: idade, sexo,
antecedentes familiares, antecedentes de gestacao, parto e periodo
neonatal, antecedentes pés-neonatais, dados da histéria clinica e
da exploracdo fisica, evolugdo do desenvolvimento psicomotor,
descobertas da primeira e sucessivas provas de imagem neurol 6gi-
ca, resultados de outras exploragdes complementares, situacéo cli-
nica e de imagem neurolégica no altimo controlo realizado, tempo
de controlo clinico, idade em que desapareceu a efusdo subdural, e
outros factos relevantes associados. Resultados. A idade do diag-
nostico oscilou entre 1,33 e 0s 25 meses (média: 8,4 meses); em
38,46% existia 0 precedente de macrocefalia em algum dos proge-
nitores; em quatro observou-se a presenca de macrocefalia congé-
nita; em cinco detectou-se a presenca de atraso motor e num atra-
so psicomotor; em 15 estava associada uma ligeira dilatacio dos
ventriculos laterais; o tempo médio de controlo clinico foi de 3,36
anos; observou-se a resolugéo do processo em 14; a idade minima
para o desaparecimento da efusdo subdural foi de 9 meses e a
maxima de 8 anos; a macrocefalia persistiu ao final do controlo
clinico em 22 criangas; sobressai a presenca de uma encefalomio-
patia mitocondrial em dois, de craniostenose da sutura sagital
num, de microdelecgéo 22g11.2 noutro, de deficiéncia de -1 anti-
tripsina noutro, e ptose palpebral congénita bilateral idiopéatica
noutro. Conclusdes. Numa alta percentagem dos pacientes persiste
a efusdo subdural e/ou a macrocefalia; em ocasides existe uma es-
treita relacdo entre esta entidade e a macrocefalia familiar benig-
na; apesar da sua benignidade pode condicionar atraso psicomo-
tor ou motor, e perturbacfes comportamentais; de forma excepcio-
nal pode associar-se a uma encefalomiopatia mitocondrial e a mi-
crodelecgdo 22g11.2. [REV NEUROL 2005; 40: 513-7]

Palavras chave. Efusdo subdural benigna. Encefalomiopatia mito-
condrial. Hidrocefalia externa idiopética benigna. Hipotonia. Ma-
crocefalia familiar benigna. Microdelecgdo 22q11.2.
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