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1. RESUMEN/ABSTRACT

El sindrome de Susac constituye una entidad clinica caracterizada por una triada que
se compone de encefalopatia, oclusiones de la arteria retiniana y pérdida de audicion.
La presentacion inicial de la triada clinica es infrecuente, convirtiendo el diagndstico por
tanto en un reto. Aunque es una enfermedad rara forma parte del diagnédstico diferencial
de numerosas entidades, y el diagnostico precoz y la instauracién de un tratamiento
temprano permite evitar secuelas y desenlaces fatales. Por ello ante una encefalopatia

no explicada deberiamos pensar en ella y descartarla.

Para la realizacion de este trabajo se ha realizado una revision bibliogréafica con el fin de
describir los aspectos mas relevantes del sindrome de Susac. A pesar de que, el
conocimiento actual se basa en casos clinicos, series de casos y revisiones
bibliogréficas, la falta de datos sistematicos dificulta la generacion de evidencia cientifica

que permita un diagndstico preciso temprano y una pauta de tratamiento adecuada.

2. INTRODUCCION/JUSTIFICACION

El sindrome de Susac es una enfermedad rara originada por una microangiopatia
autoinmune que condiciona oclusiones en las arteriolas precapilares del encéfalo, retina
y oido interno. La afectaciéon de estas tres entidades puede ser explicada por similitud

entre la barrera hematoencefalica y la barrera endotelial de la retina y la céclea.[1]

Es mas frecuente en mujeres, debutando generalmente en la tercera década de la vida.
La triada clinica es infrecuente que aparezca de forma inicial, comenzando en gran parte
de los casos con afectacion del SNC. Puede ser infradiagnosticada, por analogias con
otras entidades comunes, que causen a su vez encefalopatia como la Esclerosis
multiple y la Encefalomielitis aguda diseminada. Por el contrario, el diagnostico se ve
muy facilitado y es posible confirmarlo ante la presencia de la triada clinica o de la triada

en pruebas de neuroimagen.

En cuanto al tratamiento no hay unas pautas establecidas ante la ausencia de ensayos
clinicos aleatorizados que permitan evidenciar las lineas de tratamiento mas adecuadas.
Debido al supuesto origen autoinmune, con el tratamiento se busca generar cierto grado
de inmunosupresion, y el tratamiento de entrada actualmente consiste en el empleo de

corticoides o inmunoglobulinas intravenosas. En casos severos se emplean pautas con



azatioprina, ciclofosfamida, ciclosporina, micofenolato, metrotexato, rituximab e

infliximab.

El proposito de dicho trabajo es unificar y resumir las Ultimas recomendaciones
principalmente en cuanto a diagndstico y manejo, y poder proporcionar una base
actualizada que permita la compresion de dicha enfermedad.

3. MATERIAL Y METODOS

Para llevar a cabo este trabajo se ha realizado una revisiéon bibliografica minuciosa y
extensa en los principales motores de busqueda: PubMed, UptoDate, Google
Académico, NCBI y Scielo, principalmente bajo el término “Susac’s syndrome”.
Seleccionando articulos que abordan el sindrome de Susac de forma general o
revisiones de aspectos mas especificos del mismo, para después estudiar de forma mas
exhaustiva aquellos que aporten mayor evidencia. El trabajo se completa con un caso
clinico real, que permite ejemplificar el sindrome. Finalmente, se confecciond la

bibliografia mediante la herramienta Zotero.

Se present6 al Comité Etico de Investigacion Clinica (CEIC) del area oeste de salud de

Valladolid, recibiéndose la aprobacion para la realizacién del trabajo.

4. DISCUSION

El sindrome de Susac se caracteriza por la triada clinica de encefalopatia, disminucion
de agudeza visual y pérdida auditiva neurosensorial, ocasionada por una
microangiopatia que afecta a las arteriolas precapilares del cerebro, retina y oido

interno. [2]
4.1. Historia

Los primeros casos de pacientes fueron descritos en 1973, pero es en 1979 cuando la
entidad toma como nombre el ep6nimo de Susac al presentar dos casos de pacientes
con afectacion cerebral y retiniana.[3] Previamente habia sido referida como ‘pequefios
infartos en tejido coclear, retiniano y encefalico’ (SICRET, ‘small infarctions of cochlear,
retinal and encephalic tissue’) y como ‘microangiopatia con retinopatia, encefalopatia y

sordera’ (RED-M, ‘microangiophaty with retinophaty, encephalophaty and deafness’).
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4.2. Epidemiologia

Los datos epidemiolégicos son pobres, generalmente basados en antecedentes
demograficos anecdoticos y no sistematicos. En cuanto a la localizacion geogréfica se
han descrito mayor nimero de casos en la raza blanca, sobre todo en Europa y América
del Norte. La incidencia es mayor en mujeres, con una ratio hombre:mujer 1:3,5. La edad
media de comienzo de la enfermedad es 31,6 afios, iniciandose la mayoria en un rango
de edad entre los 21 y los 35 afios.[4] El curso activo de la enfermedad presenta una
media de 21 meses. Comenzando en gran parte de los casos el inicio de los sintomas

entre abril y septiembre.[5]

Los datos numéricos tanto epidemiologicos, como de clinica y diagnostico pertenecen a
una serie de 304 casos, cuyo proposito principal era recopilar los datos de todos los
casos de SS publicados hasta entonces y presentar una vision general de demografia,

caracteristicas clinicas y resultados diagndsticos.[4]

4.3, Etiopatogenia

La etiopatogenia de la enfermedad no esta totalmente aclarada, la sospecha principal
actual indica que se trata de una enfermedad autoinmune con afectacién del endotelio
vascular, lo que provoca su oclusion y con ello la caracteristica triada clinica debida los
microinfartos que se originan. Ademas, los hallazgos en anatomia patoldgica
demuestran afectacion endotelial con proliferacion celular e infiltrado inflamatorio
periarteriolar inespecifico, y junto con la ausencia de necrosis apoya la etiologia
microangiopatica sobre la vasculitis. El posible papel de los anticuerpos anticélulas
endoteliales es inespecifico, y también aparecen en otras afecciones inmunitarias como
la dermatomiositis y el sindrome de Sjogren. Por el contrario, parece poco probable que
una infeccion pueda desencadenar el cuadro, debido a que tan solo en unos pocos

casos se evidencio una infeccion previa.[1]
4.4. Clinica

Susac describié tres formas de evolucion clinica,[6] la forma mas frecuente es la
enfermedad con curso monociclico caracterizado por un periodo de enfermedad con
una duracion de entre uno y dos afios sin recurrencias posteriores, y una edad media
de 31,3 afios al comienzo. La forma policiclica presenta remisiones con una duracion
mayor de dos afios entre brotes, su edad media de aparicion son 27,2 afios. Y finalmente
la forma cronica continua caracterizada por una duracion mayor de dos afios sin
remision, siendo la forma de presentacion menos frecuente. Su importancia diagnostica

es desconocida precisando estudios prospectivos que determinen su utilidad. En cuanto



a las formas monociclica y policiclica, la primera de ellas es la mas frecuente y la forma
mas habitual de presentacion en varones, en cambio, en mujeres no se han observado

diferencias significativas en la incidencia de ambas.[4]

Por otro lado, algunos autores defienden que el curso puede no ser autolimitado, ya que
de forma tardia podria aparecer de forma aislada una afectacion retiniana

asintomatica.[5]

El debut clinico de la enfermedad con la triada completa es infrecuente, objetivandose
solo en el 13% de los casos, y apareciendo con mas frecuencia en la forma
monociclica.[7] Es necesaria una evolucion media de 21 semanas para el desarrollo
completo de la triada clinica. Dos tercios de los pacientes comienzan con afectacion del
Sistema Nervioso Central, cerca del 80% de los pacientes debutan con cefalea de
caracteristicas migrafiosas, también pueden aparecer cambios de comportamiento,
pérdida de memoria, disminucion de la atencidén y concentracion entre otros, en algunos

casos se ha observado incontinencia urinaria y convulsiones.

A continuacién suelen aparecer los sintomas auditivos, caracterizados por disminucién
auditiva neurosensorial sobre todo de bajas y medias frecuencias, que se puede

acompafiar de vértigo periférico, nistagmo y tinnitus.

Las manifestaciones visuales debidas a las oclusiones arteriales retinianas en funcién
de la localizacion conducen a una disminucion de agudeza visual bilateral. También

puede aparecer fotopsias y escotomas.

Asimismo se han descrito manifestaciones atipicas tales como mialgias, artralgias y

manifestaciones dermatoldgicas como livedo reticularis.

4.5, Diagndstico

Con facilidad el sindrome de Susac puede ser infradiagnosticado si se espera a la
aparicion completa de la triada clinica para establecer el diagndstico. Es recomendable
ante la sospecha del mismo la investigacion de otras posibles manifestaciones. Se
considera determinante la realizacion de una exploracion neurolégica, una RM cerebral,
una angiografia retiniana con fluoresceina y una audiometria y pruebas funcionales
vestibulares ante la sospecha, ya que permiten evidenciar la presencia de patologia
antes de que sea clinicamente evidente. Estd demostrado que gran parte de los

pacientes presentan hallazgos subclinicos antes de hacerse manifiestos.

La RM constituye una herramienta clave en el diagndstico, al considerarse diagndstico

la presencia de la triada de neuroimagen formada por lesiones en la sustancia blanca,



lesiones en la sustancia gris y realce leptomeningeo.[8] En casos leves pueden aparecer
lesiones Unicamente en la sustancia blanca, en cambio, en casos de afectacion severa
es tipica la aparicion completa de la triada. Ademas, el realce leptomeningeo

posiblemente sea un indicador de afectacion grave.[9]

Se ha evidenciado en la mayoria de los casos lesiones en la sustancia blanca, aunque
su especificidad es baja. La aparicion de lesiones centrales en el cuerpo calloso es
considerado un signo patognomonico y se evidencia en un 78% de los casos,
probablemente en un mayor porcentaje aunque no hay estudios disponibles que lo
avalen, pudiéndose haber desarrollado mas tardiamente que el periodo investigado. La
evidencia actual indica replantear el diagnéstico de SS ante la ausencia de lesiones en
el cuerpo calloso, aunque no sea su aparicion un criterio diagnéstico indispensable.
Existen otras areas de afectacion aunque con menor incidencia, zonas periventriculares
en el 66% de los casos, el 28% presentan afectacion de los ganglios basales y en un
25% se ve implicado el cerebelo. Las lesiones en la sustancia blanca en T1 aparecen

hipointensas, mientras que en T2 y FLAIR se muestran hiperintensas.[9]

La angiografia con fluoresceina tiene gran importancia, estando indicada aunque los
pacientes no refieran manifestaciones oculares.[10] Permite evidenciar en un 99% de
los pacientes oclusiones de la arteria retiniana. Otro hallazgo de gran importancia es la
hiperfluorescencia de la pared arteriolar que puede ser distinguido de los BRAO. La
prevalencia de este signo no se conoce, pero se considera una caracteristica
patognomonica del SS. Puede aparecer alejado de la arteria ocluida, y cuando se
presenta en arterias con aspecto normal puede indicar mayor extensiéon de la
enfermedad, incluso a vasos sin afectacién evidente. Dichas regiones con
hiperfluorescencia pueden ser indicativas de lesion preoclusiva sugiriendo enfermedad

activa, y suelen ser asintomaticas.

La presencia en la AGF de hiperfluorescencia de la pared arteriolar y lesiones centrales
en el cuerpo calloso en RMN permiten establecer el diagnéstico, a pesar de la ausencia

de la triada clinica o de la triada de la resonancia magnética. [9]

Las placas de Gass constituyen un signo que apoya fuertemente el diagndstico.
Originadas por depoésitos ateromatosos, constituyen una reaccion autoinmune local en
las paredes de las arterias retinianas, generalmente redondeadas y de color amarillo,
su localizacion tipica es en los segmentos medios de las arteriolas. Se pueden observar
mediante oftalmoscopia durante la fase activa de la enfermedad, pudiendo llegar a
desaparecer.[11] Infrecuentemente se localizan en lugares con oclusiones arteriolares

retinianas agudas.



Otro aspecto a tener en cuenta sobre los dos hallazgos caracteristicos en el fondo de
0jo GP y AWH es su implicacion en la etiopatogenia de la enfermedad, indicando el

endotelio como posible foco de la reaccion autoinmune.

La OCT es de gran utilidad en estadios avanzados cuando la AGF no permita demostrar
mas hallazgos. La angiografia retiniana mediante tomografia de coherencia optica ha
sido empleada en el estudio de pocos pacientes, y permite observar la red vascular y
evaluarla con mayor precisibn que la AGF. Se observa afectacion de los plexos
vasculares retinianos, generalmente la coroides que es la encargada de la
vascularizacion de la capa de fotorreceptores no se ve afectada.[12] Los cambios suelen
involucrar a la méacula temporal respetando la fovea, hecho que concuerda con la
disminucién visual leve caracteristica de los pacientes con SS. Como inconveniente la
OCTA solo permite el estudio del polo posterior precisando la AGF para el estudio de la
retina periférica, y no permite demostrar actividad ya que no evidencia la fuga de
contraste ni el realce de los vasos. Si bien la correlacion de las lesiones con la
microperimetria y el campo visual parece mayor mediante la OCTA, es preciso series
de casos con mayor numero de pacientes que permitan concluir que OCTA realmente

aporta una mayor correlaciéon anatémica-funcional.

Del mismo modo, la audiometria informa de disminuciéon auditiva neurosensorial en la
mayoria de los pacientes, generalmente bilateral y con afectacion de frecuencias bajas.
Por ello, se deberia realizar de forma precoz ante la sospecha, ya que ayudan en la
evaluacién sobre los posibles cambios evolutivos en el seguimiento del paciente y

pueden evitar la realizacién de pruebas que impliquen complicaciones graves.[4]

Triada clinica Triada RMN
Encefalopatia Lesiones en sustancia blanca
Disminucién de audicion Lesiones en sustancia gris
Oclusiones en la arteria retiniana Realce meningeo

Imagenes diagnosticas aisladas
Lesiones centrales en cuerpo calloso en RMN

Hiperfluorescencia de la pared arteriolar en angiografia, alejada de oclusiones en la
arteria retiniana

Tabla: hallazgos clinicos y paraclinicos diagnosticos de SS.[9]



Generalmente se suelen realizar pruebas complementarias adicionales, aunque no esta

demostrado que la informacién que puedan aportar sea relevante.

Entre ellas las pruebas analiticas, que si bien para el diagndéstico pueden ser
prescindibles tienen importancia en el diagndéstico diferencial. En un 7% de los pacientes
se encuentran anticuerpos antinucleares positivos, cifra con la que se presenta en la
poblacion normal lo que los hace no relevantes en el diagnéstico. Al igual ocurre con la
alteracion del factor VIII de la coagulacion, evidenciado en un porcentaje muy bajo de
casos. Los anticuerpos anticélulas endoteliales protagonizan varios estudios debido a
que puedan estar implicados en la fisiopatologia de la enfermedad, pero Unicamente se
encuentran en un 25% de los pacientes con titulos >1:100 por lo que su papel no se ha

podido demostrar hasta el momento.[13]

Hasta en un 84% de los casos se ha observado elevacion de las proteinas en el liquido
cefalorraquideo, con una media de 1,62g/l y mas comunmente en las formas
monociclicas; en el 45% leve pleocitosis linfocitica con un recuento medio de 12 cel/ml;
y una sintesis de bandas oligoclonales y de 1gG intratecal muy poco frecuente.[4]. Estos
hallazgos son mas frecuentes en los pacientes con afectacion del Sistema Nervioso
Central, pero estos datos pueden estar sesgados por mayor tasa de estudios del LCR

en pacientes con clinica de encefalopatia.

El EEG constituye una prueba con baja especificidad, pero permite sospechar la

presencia de encefalopatia. En un 57% se ha observado un enlentecimiento difuso.

La biopsia cerebral resulta patoldgica en la mayoria de los casos, siendo los hallazgos
mas frecuentes alteraciones microangiopaticas y glidticas, sin evidencia de
desmielinizacién. Caracteristicas anatomopatoldgicas similares en muasculo y piel
pueden indicar que la enfermedad curse de un modo mas difuso al conocido por el
momento. Los hallazgos en biopsia son inespecificos y de mayor utilidad para el
diagnostico diferencial con otras entidades, por lo que se trata de una técnica invasiva

evitable.

La respuesta terapéutica tampoco se ha podido establecer como apoyo del diagnéstico
debido a su baja especificidad, ya que el tratamiento se pauta de forma empirica basado
en la supuesta etiologia autoinmune. Ademas, otras enfermedades que constituyen

parte del diagnoéstico diferencial mejorarian con tratamiento inmunolégico.

Varios estudios han propuesto unos criterios diagnosticos con el fin de facilitar y
generalizar el diagnostico, permitiendo asi un diagnéstico y una instauracién del

tratamiento temprana.



Los miembros del European Susac Consortium (EuSaC) proponen los siguientes

criterios, y en funcion de los mismos es posible distinguir:

SS definitivo: pacientes con afectacion de los tres organos implicados
clinicamente y/o paraclinicamente, es decir, presentan la triada clinica.

SS probable: presentan afectacion de dos de los tres 6rganos implicados clinica
ylo paraclinicamente.

SS posible: pacientes que no presentan al menos afectados dos de los tres
principales érganos que conforman la triada. Es preciso un control exhaustivo

debido a una posible evolucién diagndstica. [14]

Por tanto para establecer el diagnostico como definitivo se deben cumplir los siguientes

tres criterios, cada uno de ellos se divide en un criterio clinico y otro paraclinico.

Atendiendo a la clinica neurolégica es preciso que el paciente presente deterioro
cognitivo, alteracién del nivel de conciencia o del comportamiento. También
puede considerarse nuevos sintomas neurolégicos focales y/o dolores de
cabeza de aparicion reciente; pero el dolor de cabeza solo debe tenerse en
cuenta para el diagnéstico si presenta caracteristicas migrafiosas u opresivas y
no debe preceder a otras manifestaciones en mas de seis meses. En cuanto a
las caracteristicas en RMN en secuencia T2 o FLAIR: lesiones redondeadas
hiperintensas y multifocales, al menos una en el centro del cuerpo calloso es
necesaria, denominadas en “bola de nieve”. Al igual pueden presentarse con
otras formas: triangulares, rectangulares o lineales, estas ultimas denominadas
“spokes” (radios) e “icicles” (carambanos). En las secuencias en T1 las lesiones
observadas no son diagnésticas por si mismas aunque pueden apoyar el
diagndstico, tales como lesiones hipointensas en la sustancia gris y realce
leptomeningeo con gadolinio.

Para determinar que cumple con el criterio de afectacion cerebral es necesario
al menos uno de los criterios clinicos junto con los hallazgos caracteristicos en
la RM.

Las caracteristicas visuales necesarias son al menos un BRAO agudo,
hiperfluorescencia de la pared arterial cercana a la obstruccién en AGF, en OCT
afectacion de las capas internas de la retina (capa de fibras nerviosas retiniana
hasta la capa plexiforme externa) o isquemia de la rama retiniana en el fondo de
0jo. Los escotomas o disminucién de la agudeza visual pueden apoyar el
diagnodstico pero no forman parte del criterio diagnéstico, ya que los BRAOs

pueden ser asintomaticos.



Se cumple este criterio al observar en AGF BRAO o AWH, o en fondo de ojo
isquemia de rama retiniana o en OCT la afectacion tipica.

e El criterio de afectacion vestibulococlear se define por aparicion de tinnitus,
disminucion auditiva o vértigo periférico. Siendo necesario un audiograma tonal
para frecuencias bajas o medias que lo verifique; o el empleo de potenciales
evocados miogénicos vestibulares, nistagmografia o estimulacion vestibular
caldrica para evaluar el vértigo periférico.

Dicho criterio se cumple al presentar un criterio clinico junto con la comprobacion

mediante pruebas de la disminucién auditiva o del vértigo vestibular.

A la vez esta clasificacion nos permite elegir si iniciar una terapia agresiva o
simplemente vigilancia. Siendo recomendable tratar a los pacientes que cumplan

criterios de SS definitivo o probable.[15]

4.6. Diagnostico diferencial

El principal diagnéstico diferencial lo constituye la Esclerosis Mdltiple, ademas el
diagnéstico equivocado y el tratamiento para la EM puede conllevar a una exacerbaciéon
del SS.[5]

En algunos casos de SS se ha documentado desaparicion de las lesiones en la RM, a
diferencia de lo que ocurre en la EM en la que no llegan a desaparecer, caracteristica
que podria ayudar en la distincién de dichas entidades. Del mismo modo, la atrofia del
cuerpo calloso puede ser mayor en los casos con SS aunque los datos son escasos, Y
las lesiones del cuerpo calloso en RM se localizan en la parte central, mientras que en

la EM suelen ser basales.

La presencia de bandas oligoclonales es un signo caracteristico en la EM, lo que
constituye un dato importante en el diagnéstico diferencial, aunque su presencia no

excluya el SS.

La afectacion de la sustancia gris también colabora en el diagnéstico diferencial, siendo
mas caracteristicas las lesiones de la sustancia blanca en la EM, con un mayor tamafio

y perpendiculares a los ventriculos cerebrales.

Las placas de Gass se consideran un signo caracteristico, pero no son patognomaonicas

pudiéndose encontrar en otras entidades como la Enfermedad de Eales y en linfomas.

Ante la sospecha de vasculitis puede estar indicado la realizacién de una angiografia
cerebral. En los pacientes con SS a los que se les ha realizado los resultados han sido

normales, aunque puede ser debido a que la afectacion recae en la microvasculatura lo
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gue dificulta su estudio. Ademas, la hiperfluorescencia de la pared arteriolar constituye

un marcador de actividad que no se evidenciado en otras vasculitis.

La causa mas frecuente de oclusion arterial retiniana es embolica, por lo que la
hiperfluorescencia de la pared arterial nos ayuda a diferenciar el SS, ya que en los
embolismos no es un signo comun. Al igual que la afectacion bilateral, las recaidas o la

aparicion en gente joven.

En la tabla se recopilan otras entidades que en funcién de la clinica es conveniente

descartar:

Enfermedades demielinizantes del SNC | Esclerosis Mdltiple, Enfermedad de

Devic, Encefalomielitis aguda diseminada

Enfermedad cerebrovascular Ictus, Accidente isquémico transitorio,
Arteriopatia cerebral autosémica
dominante con infartos subcorticales y
leucoencefalopatia (CADASIL)

Vasculitis, enfermedad del tejido | Vasculitis primaria del SNC, Poliarteritis

conectivo 'y otras enfermedades | nodosa, Encefalitis limbica,
autoinmunes Granulomatosis con poliangetitis,
Granulomatosis eosinofilica con

poliangeitis, LES, Sarcoidosis, Sindrome
de Sjogren, Enfermedad de Behget,
Sindrome antifosfolipido, Sindrome de
Cogan, Enfermedad de Eales,

Enfermedad autoinmune del oido interno

Enfermedades infecciosas del SNC Enfermedad de Lyme, Sifilis,

Tuberculosis, Encefalitis virica

Malignas Linfoma primario del SNC, Metéstasis,
Sindrome paraneoplasico
Otras Migrafia, Sindrome MELAS, Enfermedad

de Meniére, Trastornos psicéticos,

Oclusion de la arteria retiniana aislada

Tabla: diagnéstico diferencial SS.[4]
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4.7, Tratamiento

La limitacion principal que presenta el tratamiento es que la respuesta terapéutica es
dificil de valorar de forma retrospectiva, por lo tanto es necesario la realizacion de
estudios clinicos aleatorizados que permita establecer planes y protocolos en cuanto al
manejo y tratamiento. Las estrategias terapéuticas se emplean de forma empirica
debido a que la fisiopatologia de la enfermedad no esta aclarada otorgdndosele un
caracter microangiopatico autoinmune. Los casos y series de casos publicados
muestran una respuesta adecuada al tratamiento inmunosupresor, por ello, en la fase
aguda el tratamiento de inicio consiste en corticoides a altas dosis, debiendo continuar
con un tratamiento de mantenimiento aproximadamente 2,5 afios con una pauta
descendente gradual, ya que pueden aparecer recaidas al disminuir la dosis de
corticoide. Se ha observado mejoria en la clinica encefalopatica con el empleo de

corticoides, pero la disminucion de audicion no mejora y no previenen nuevos BRAOSs.

En caso de no mejorar con corticoides puede emplearse las inmunoglobulinas
intravenosas y la plasmaféresis; otras posibles lineas de tratamiento serian pautas con
rituximab, etanercept, ciclosporina A, azatioprina, ciclofosfamida, micofenolato mofetilo,
metrotexato e infliximab. Asimismo, se han descrito algunos casos de mejoria sin

tratamiento.

Generalmente el tratamiento se acompafia con antiagregantes plaquetarios o
anticoagulantes, con eficacia sobre todo en las manifestaciones visuales; y nimodipino.
En paciente con disminucion auditiva grave puede ser necesario los implantes

cocleares.

Se recomienda un tratamiento individualizado en funcién de la gravedad inicial,
clasificandola como extremadamente severa, severa, moderara o leve en funcion de la
presentacion clinica, asi como por su duracién. Del mismo modo, el tratamiento también
deberia ajustarse en funcion del componente de la triada més afectado.[16] Asimismo

la cooperacioén entre los distintos especialistas permitiria un manejo mas adecuado.[17]
4.8. Pronostico

El prondstico a largo plazo asi como la afectacion durante el embarazo no esti

claramente establecido.[5]

En cuanto a la afectacion neuroldgica, en un tercio de los casos se ha observado
remision, y gran parte de los mismos presentaron secuelas leves. La evaluacion

mediante RMN no sigue un curso paralelo a la evolucion clinica, ya que en algunos
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casos sin cambios en la RMN se observo mejoria y en otros recaidas. Ademas, no esta

demostrada la asociacién entre la extension de las lesiones y la gravedad.

La afectacion auditiva por lo general no suele recuperarse de forma total,
permaneciendo en cierto grado una discapacidad permanente. De forma contraria el

vértigo y los zumbidos si que suelen desaparecer.

La mayoria de los pacientes presentan alteraciones del campo visual, aunque la
disminucién agudeza visual no suele ser severa. Durante el progreso de la enfermedad
suelen presentar multiples BRAOSs siendo la mayoria asintométicas, y de forma diferida
una vez resuelta la enfermedad pueden aparecer nuevas regiones con
hiperfluorescencia de la pared arterial, normalmente asintomaticos y con resolucion
espontanea sin constituir una recaida, pero recomendandose un seguimiento cercano.
En un tercio de los pacientes se objetivdé normalizacion en la AGF. La retina por tanto

se ve afectada con frecuencia en las recaidas pero sin secuelas incapacitantes.

Durante el embarazo el progreso del SS puede verse alterado como se ha reflejado en

casos aislados, pudiendo aparecer en el postparto recaidas con clinica del SNC.

5. CASO CLINICO

Debido a la baja prevalencia del SS, es una enfermedad que cuenta con pocos casos a
nivel mundial. Con el fin de completar y ejemplificar de forma préactica dicho Sindrome,
se expone a continuacion el caso de una paciente que presenta las caracteristicas
manifestaciones auditivas y las alteraciones tipicas en las pruebas diagnésticas
oftalmoldgicas. Por el contrario, pese a la alta frecuencia de afectacion del cuerpo
calloso, la paciente presenta lesiones de morfologia compatible pero en localizaciones

infrecuentes.

Paciente mujer de 35 afios que ingresa en el Servicio de Neurologia por clinica de
cefalea, acufenos e hipoacusia de instauracion aguda. En cuanto a sus antecedentes
personales, varios afios antes, la paciente presenté un episodio de embolismo retiniano
con origen no filiado, con escotomas residuales. No refiere hacer presentado nuevos
episodios posteriormente. Asimismo la paciente presenta cefaleas de caracteristicas
migrafiosas, generalmente precedidas de fosfenos junto con parestesias periorales y de
la mano derecha, de minutos de duracion con una frecuencia bimensual de afos de

evolucién. No lleva a cabo ningun tratamiento habitual. Entre sus antecedentes
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familiares, destaca un primo con trombosis retiniana bilateral con diagndstico de

trombofilia.

La paciente refiere que diez dias antes de su ingreso, comenzo con cefalea hemicraneal
derecha, intensa y pulsétil, precedida de fosfenos en la periferia del campo visual, sin
vomitos, con fotofobia y sonofobia. Ademas, se asocidé acufeno continuo bilateral de
predominio izquierdo con interferencia en la audicién, valorado por ORL con diagnéstico
de hipoacusia neurosensorial bilateral aguda de predominio izquierdo. La cefalea, que
respondié parcialmente con AINEs, con recidivas, fue considera de caracteristicas

similares a las previas, pero de mayor duracion.

Exploracion neurolégica y general normales, excepto campimetria con escotomas

bilaterales residuales irregulares.
Exploraciones complementarias:

¢ Analitica: hemograma, bioquimica, vitamina B12, folatos, hormonas tiroideas,
homocisteina, ECA normales, Ac antiTPO negativos.

e Inmunologia: anticuerpos ANAS, ACAS, ANCAS, anti SSa, anti SSb negativos,
C3, C4 normal, crioglobulinas negativas.

e Serologias: lUes, borrelia, brucella, HIV, hepatitis B y C negativas, CMV y
Mycoplasma IgG positiva, EB negativo, HS-HZ IgG positivo.

e Estudio trombofilias: negativo.

e Sistematico de orina: Nitritos ++, sedimento con 1-5 leucocitos/campo vy
bacteriuria abundante.

e Estudio de LCR: glucosa 62mg/dl, proteinas 11 mg/dl, lactato 1,5 mmoliL,
hematies 4, leucocitos 7, determinacion de sintesis intratecal de 1gG 9,5, indice
lgG/albumina LCR/suero 0,59, BOC negativas.

e ECG: ritmo sinusal.

e Radiografia de térax: normal.

e TC cerebral urgente: normal.

¢ RMN cerebral: en sustancia blanca se observa multiples imagenes redondeadas,
subcentimétricas e hiperintensas en las secuencias TR largo. Localizadas tanto
a nivel supra como infratentorial, subcorticales y bilaterales. No ocasionan
edema ni efecto masa, no muestran captacion tras administracion de CIV, ni
restriccion de la sefial en las secuencias de difusiobn. Se observa también
algunas en region de los ganglios basales, taldmicas bilaterales y peddnculo
cerebeloso derecho. Hallazgos que dada la sospecha clinica 'y en el contexto de

la paciente pudieran estar en relacién con lesiones de pequefio vaso.
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¢ Angio-RMN de troncos supraadrticos y circulacion intracraneal: en el estudio de
los troncos supraaodrticos se objetivan estenosis multisegmentarias en el
recorrido de la arteria vertebral izquierda, visualizando a nivel distal una
agrupacion de estructuras vasculares irregulares que pueden estar en relacion
con estenosis junto con circulacion colateral, en su origen también se observan
estructuras vasculares que sugieren circulacion colateral.

e Arteriografia de TSA e intracerebral: no se evidencian signos de diseccion,
estenosis ni de shunt arterio-venoso. Hipoplasia del segmento V4 de la arteria
vertebral izquierda como variante anatomica de la normalidad.

e Valoracién por ORL: acufeno e hipoacusia neurosensorial izquierda en 4000 hz
de 65 dbs.

e Valoracién por Oftalmologia: Angiofluoresceingrafia: infiltrado perivascular
arterial y zonas de isquemia en ambos 0jos con stops vasculares, compatible
con SS. En campimetria se objetiva cuadrantanopsia nasal inferior en OD y

defecto en Ol no significativo.

Evolucion del cuadro clinico: la cefalea se tratdé con analgésicos y se inici6 tratamiento

profilactico inicialmente con respuesta parcial, persistiendo el actfeno y la hipoacusia.

Se diagnostica a la paciente de SS con afectacidn visual y auditiva. Se pauta tratamiento

con prednisona en pauta descendente y AAS hasta revision.

Seguimiento: la paciente acude a revision refiriendo sensacion de mareo e inestabilidad
de tres meses de evolucidn, tras un episodio compatible con vértigo, sin cambios en los
acufenos ni en la pérdida auditiva. En la RM cerebral de control no se observan cambios

respecto a estudio previo.

Se solicita ademas una revision por parte de ORL con videonistagmografia normal, y
por parte de Oftalmologia, en la que no se objetivan cambios en la AV (OD 1y Ol 1),
BMC normal, FO normal con palidez papilar sin signos de vasculitis, CV OD
cuadrantanopsia inferior, Ol defectos en hemicampo superior, OCT espesor de capas

de fibras disminuido en ambos ojos 66/71.

La paciente permanece actualmente sin tratamiento y no se objetiva ningun hallazgo de

enfermedad activa.

15



6. CONCLUSIONES

o EI SS supone un reto diagnéstico debiéndose diferenciar sobre todo de la EM,
tanto por su naturaleza autoinmune como por la presencia de caracteristicas
clinicas y en pruebas de imagen similares.

¢ Ante una encefalopatia no explicada se deberia incluir como una causa posible
y ser descartado.

e Se considera determinante la realizacion de una exploracién neurologica, una
RM cerebral, una angiografia con fluoresceina retiniana, una audiometria y
pruebas funcionales vestibulares ante la sospecha del mismo.

e La triada clinica caracteristica es inusual, por ello, existen criterios diagnosticos
para una identificacibn temprana que permita la instauracion precoz del
tratamiento.

e Los casos publicados de SS, por tratarse de una enfermedad rara, son aquellos
que presentan complicaciones graves o caracteristicas peculiares y en la
mayoria de ellos el seguimiento es breve, lo cual dificulta la obtencién de
conclusiones en cuanto al curso clinico.

e La ausencia ensayos clinicos dificulta el poder establecer planes y protocolos en
cuanto al manejo y tratamiento.

e Esrecomendable un abordaje comun por los distintos especialistas implicados.
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