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Anosmia congénita. Reporte de un caso

Salomén Waizel Haiat,* Ivette Diaz Lara,** José Angel Romero Figueroa™**

RESUMEN

La anosmia congénita es un trastorno descrito en varias anor-
malidades del desarrollo sexual y se ha reportado en casos fami-
liares. Comprende el 3% de las causas de anosmia. La anosmia
congénita que se presenta como un defecto aislado en un solo
miembro de la familia es rara y tiende a presentarse de manera
tardia. El objetivo del presente trabajo es reportar el caso de un
paciente con alteracion olfatoria desde el nacimiento, asi como
analizar y discutir los métodos diagnésticos de esta entidad. Se
trata de un paciente de sexo masculino de 18 anos de edad, sin
antecedentes personales patolégicos o heredofamiliares de im-
portancia, quien inicia su padecimiento actual con hiposmia de
larga evolucién sin causa aparente; se le realizaron pruebas de
funcion olfatoria, con resultado de anosmia de acuerdo con la
edad y sexo, asi como resonancia magnética de craneo, en la
cual se aprecia asimetria de los giros rectos por menor volumen
de giro recto izquierdo asi como del l6bulo frontal y polo tem-
poral izquierdo.

Palabras clave: Anosmia congénita.

Nivel de evidencia: IV.
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Abreviaturas:
T1W 3D HR = T1 ECO de gradiente 3D con alta resolucion.
FLAIR = Inversion de recuperacion con atenuacion de fluidos.
FIESTA = T2 ECO gradiente 3D balanceado con alta sefial de fluidos.
DWI = Imagen ponderada en difusion.
ANGIO RM 3D TOF = Angiorresonancia 3D (time of flight) tiempo de vuelo.

Este articulo puede ser consultado en version completa en:
http://www.medigraphic.com/analesmedicos

Congenital anosmia, case report

ABSTRACT

Congenital anosmia is a disorder described in several abnor-
malities of sexual development and has been reported in fami-
lial cases. It comprises 3% of the causes of anosmia. Congenital
anosmia presented as an isolated defect in one family member,
is rare and tends to occur late on life. The aim of this paper is
to report the case of a patient with olfactory loss since birth, and
to analyze and discuss the diagnostic methods of this entity. We
report the case of an 18-year-old male patient without relevant
medical history who started his current condition with longs-
tanding hyposmia; the olfactory function test results reported
anosmia, and in the MRI we could find asymmetry of the left
gyrus rectus and minor volume of the left frontal lobe and tem-
poral pole.

Key words: Congenital anosmia.

Level of evidence: IV.

INTRODUCCION

«Aprendi a apreciar el olfato, cuyo poder de
evocaciones nostdlgicas es arrasador. El paladar,
que afiné hasta el punto de que he probado bebidas
que saben a ventana, panes viejos que saben a baiil,
infusiones que saben a misa...»

- Gabriel Garcia Marquez

Los pacientes con anosmia congénita aislada han
sido incapaces de oler desde que tienen memoria, y
no tienen historia de otras causas de pérdida olfato-
ria tales como traumatismo craneoencefalico, neopla-
sias que involucren el sistema olfatorio o infeccién de
vias aéreas superiores que lleven a un dano del epi-
telio olfatorio.! De forma convencional, los sintomas
son ignorados por la poca influencia que tienen en la
vida diaria. Sin embargo, se ha visto que el sentido
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del olfato tiene un papel importante en la autoesti-
ma, los habitos nutricionales y sociales, y hay una
mayor incidencia de accidentes en sujetos con pérdi-
da olfatoria.?

Los sujetos con anosmia congénita tienden a en-
focarse en los cuatro sabores primarios y, por lo ge-
neral, optan por comidas picantes que estimulan los
nervios trigémino, glosofaringeo y vago.?

La alteraciéon en la anosmia congénita aislada se
atribuye a la ausencia de funcién olfatoria secundaria a
un reemplazo del epitelio olfatorio por epitelio respira-
torio o aplasia de los bulbos olfatorios, surco o tractos.
El diagnéstico se realiza mediante la historia clinica,
exploracion fisica, pruebas olfatorias estandarizadas,
tomografia computada y resonancia magnética.

El objetivo del presente trabajo es reportar el caso
de un paciente con alteraciéon olfatoria desde el na-
cimiento, asi como analizar y discutir los métodos
diagnésticos de esta entidad.

MATERIAL Y METODOS

Presentamos el caso de un paciente en la segunda dé-
cada de la vida, sano, con historia de hipostomia de
larga evolucién a quien, ante los resultados de anos-
mia en las pruebas de funcién olfatoria y hallazgos
normales en la exploracién fisica nasosinusal, se pro-
cedi6 a realizar resonancia magnética de craneo, des-
cartando otras patologias subyacentes y confirmando
el diagnéstico de anosmia congénita.

Se realiz6 la revision bibliografica con la palabra
clave «anosmia congénita» empleando principalmen-
te bases de datos, libros y revistas médicas.

RESULTADOS

Se trata de un paciente de sexo masculino de 18 anos
de edad, sin antecedentes personales patoldgicos o
heredofamiliares de importancia, quien inicia su pa-
decimiento actual con hiposmia de larga evolucién,
sin causa aparente desencadenante, sin factores que
lo exacerben o remitan; niega alucinaciones olfato-
rias, distorsion olfatoria y resto de sintomatologia
neurolégica o rinosinusal.

EXPLORACION FiISICA

Desarrollo de caracteres sexuales normales de acuerdo
con edad y sexo, postura, tono y fuerza muscular nor-
males. Funciones mentales superiores conservadas,
examen mental basico (MMSE 28/30). La rinoscopia
anterior mostré un septum alineado, mucosa hiperé-
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mica; en la endoscopia nasal se observaron cornetes
medios paraddjicos, meatos medios limpios, sin datos
de patologia tumoral o infecciosa a este nivel.

PRUEBAS OLFATORIAS

Se realiz6 prueba de identificacion olfatoria, en la
cual se obtuvieron siete respuestas correctas de 40
posibles; prueba de memoria olfatoria, con dos res-
puestas correctas de 12 posibles, 0 de cuatro a los 10
segundos, una de cuatro a los 30 y una de cuatro a
los 60 segundos. Umbral olfatorio bilateral mayor a
-2.00 log vol./vol. (Valor normal -6.70 para su edad).
Todos estos resultados son interpretados como anos-
mia de acuerdo con su edad y sexo.

Se realiz6 resonancia magnética de craneo; se
efectuaron secuencias T1y T1 ECO de gradiente 3D
con alta resolucién (T1W 3D HR), secuencias T2 y de
inversion de recuperacién con atenuacién de fluidos
(FLAIR) en cortes finos, ECO de gradiente, T2 ECO
gradiente 3D balanceado con alta senal de fluidos
(FIESTA), imagen ponderada en difusiéon (DWI) y
angiorresonancia 3D (time of flight) tiempo de vuelo
(ANGIO RM 3D TOF).

Se identifica asimetria de los giros rectos por volu-
men menor del giro recto izquierdo asociado a gliosis
puntiforme subcortical inespecifica; lo observado de la
placa cribiforme, el techo de la 6rbita y la lamina pa-
piracea bilateral muestran morfologia macroscopica
normal. El receso etmoidoesfenoidal izquierdo presen-
ta ocupacion por imagen hiperintensa en secuencias
FLAIR y T2 e isointensa con el parénquima cerebral
en la secuencias T'1, sin restriccion a la difusiéon (DWI),
sugerente de pélipo o quiste de retencién versus otra
etiologia. Las celdillas etmoidales del grupo anterior
derecho y los senos maxilares muestran engrosamiento
de la mucosa marginal y p6lipo o quiste de retencién.
La fosa temporal izquierda con espacio subaracnoideo
amplio rostral y medial al polo temporal. El patrén gi-
ral cortical restante muestra morfologia normal.

La regién de los ntcleos grises, el mesencéfalo y
tallo cerebral presentan volumen normal y sefal ho-
mogénea. En el corte medio sagital, la comisura del
cuerpo calloso, la regién pineal y la hip6fisis denotan
morfologia normal.

En la fosa posterior, el cerebelo-vermis y la unién
bulbomedular, asi como los laberintos membranosos
presentan morfologia macroscépica normal. Angio
R M 3D TOF muestra las arterias del poligono con
trayecto y calibre normal. Concluyendo, probable hi-
potrofia del giro recto izquierdo, del 16bulo frontal
izquierdo y polo temporal homolateral, asi como un
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quiste de retencién etmoidoesfenoidal izquierdo; cam-
bios inflamatorios de las celdillas etmoidales y los se-
nos maxilares de predominio derecho (Figuras 1 a 3).

DISCUSION

La anosmia congénita es un trastorno descrito en va-
rias anormalidades del desarrollo sexual y se ha re-
portado en casos familiares. Comprende el 3% de las
causas de anosmia. La anosmia congénita que se pre-
senta como un defecto aislado en un solo miembro de
la familia es rara y tiende a presentarse de manera
tardia. En cuanto a la anosmia congénita secundaria
a otras patologias, la mas frecuente es el sindrome
de Kallmann, que consiste en hipogonadismo hipogo-
nadotroéfico y anosmia. Puede asociarse a malforma-
ciones otolégicas, cardiacas e intracraneales, ceguera
a colores, sincinesias, retardo mental, criptorquidia,
osteopenia, obesidad, paladar y labio hendidos, age-
nesia renal e ictiosis.!

El papel del sistema olfatorio humano en la repro-
duccién y el desarrollo sexual se apoya en las caracte-
risticas clinicas del sindrome de Kallmann, en el que
la anosmia congénita se asocia con hipogonadismo
hipogonadotrépico. La existencia de anosmia con-
génita familiar aislada con un sistema reproductivo
normal puede indicar la migracién independiente del
sistema olfativo de las células de LH-RH, y sugiere
que otros factores pueden influir en la relacién entre
los sistemas reproductivo y olfativo.

El diagnoéstico se realiza mediante las pruebas
de funcidén olfatoria y un examen fisico completo
que incluya una endoscopia nasal. El diagnésti-
co por imagen del sistema olfatorio inicialmente
se realiz6 mediante tomografia computada; desa-
fortunadamente, la visualizacién de los tractos y
bulbos olfatorios es limitada mediante esta moda-
lidad.* La resonancia magnética provee una exce-
lente visualizacién del bulbo olfatorio y tractos, asi
como del resto del sistema olfatorio en el cerebro.

Figura 1.

Resonancia magnética secuencia T2
plano coronal. Hipotrofia del giro recto
izquierdo y prominencia del espacio
subaracnoideo adyacente. Observe la
asimetria de los Iobulos frontales.
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El sistema olfatorio puede ser evaluado utilizan-
do la secuencia T1 para analisis volumétrico y la
secuencia T2 para identificacién de zonas danadas
del sistema olfatorio.?

Los puntos clave para el diagnéstico por imagen
de pacientes con hiposmia o anosmia congénita son
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la ausencia del aparato olfatorio y la presencia o au-
sencia de otras anomalias craneofaciales.

La mayoria de los pacientes con anosmia congénita
tienen una anomalia aislada. En un estudio realiza-
do por el Dr. Leopold de 22 individuos sin recuerdos
olfativos, dos pacientes tenian estenosis de coanas y

Figura 2.

Resonancia magnética secuencia
FLAIR T2. Hiperintensidad puntiforme
de la substancia blanca subcortical de
ambos giros rectos (gliosis). Volumen
menor anormal del giro recto izquierdo,
el polo frontal y el polo temporal homo-
lateral.

Figura 3.

Resonancia magnética secuencia T1
volumétrica, plano coronal. Al nivel del
extremo posterior de los giros rectos y
quiasma dptico. Note el espacio suba-
racnoideo amplio medial al I6bulo tem-
poral izquierdo hipotrdfico y prominencia
del valle silviano homolateral.
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uno el sindrome de Kallmann, pero la mayoria eran
clinicamente normales, a excepcién de la anosmia. Las
tomografias computadas intracraneales fueron repor-
tadas sin hallazgos de importancia.®

El sindrome de Kallmann clasico (KS) y el hipo-
gonadismo hipogonadotréfico idiopatico (IHH) son
enfermedades genéticas raras que abarcan el espec-
tro de hipogonadismo hipogonadotrépico aislado. La
mayoria de los pacientes cursan con deficiencia de la
hormona liberadora de gonadotropina (GnRH), tal
como se sugiere por su respuesta a la terapia pulsa-
til de GnRH. La funcién hipotalamica-pituitaria es
normal en la mayoria de los pacientes, y las image-
nes del hipotdlamo-hipdfisis no revelan lesiones ocu-
pantes de espacio. Por definicién, ya sea la anosmia
o hiposmia severa estan presentes en pacientes con
sindrome de Kallmann, en contraste con los pacien-
tes con hipogonadismo hipogonadotrépico idiopatico,
cuyo sentido del olfato es normal.”

La prevalencia de hipogonadismo hipogonadotré-
fico idiopatico fue de aproximadamente 1 de cada
10,000 hombres en un estudio de reclutas franceses.”
En otro estudio, Filippi reporté una prevalencia del
sindrome de Kallmann de 1 en cada 86,000 hombres
entre reclutas militares de Cerdena.?

Los pacientes con sindrome de Kallmann no ex-
perimentan la pubertad —o pueden experimentarla
incompleta— y presentan sintomas asociados con el
hipogonadismo. Para los hombres, los sintomas in-
cluyen disminucién de la libido, disfuncién eréctil,
disminucién de la fuerza muscular, la agresividad y
el caracter. Para las mujeres, los sintomas incluyen
amenorrea y dispareunia. En particular, los pa-
cientes con sindrome de Kallmann o hipogonadis-
mo hipogonadotréfico idiopatico no experimentan
sofocos.

Todos los pacientes con sindrome de Kallmann
tienen anosmia o hiposmia severa y pueden pre-
sentar sintomas de condiciones asociadas, incluidos
cardiopatias congénitas (por ejemplo, fatiga, disnea,
cianosis, palpitaciones, sincope) o manifestaciones
neurolbgicas (por ejemplo, daltonismo, déficit auditi-
vo, epilepsia o paraplejia).

Aproximadamente un tercio de los portadores del
sindrome de Kallmann y casos de hipogonadismo hi-
pogonadotrépico idiopatico parecen ser hereditarios.
Los dos tercios restantes son esporadicos y pueden
representar nuevas mutaciones. La transmisién ge-
nética parece ser autosémica dominante (aproxima-
damente el 64% de las familias), autosémica recesiva
(alrededor de 25% de las familias), o ligada al cromo-
soma X (alrededor de 11% de las familias).%10

Se ha observado ausencia del bulbo y del tracto
olfatorio en la mayoria de los casos de sindrome de
Kallmann; una minoria presenta hipoplasia del bul-
bo y tracto olfatorio. Hay controversia sobre si existe
neuroepitelio olfatorio normal en la cavidad nasal de
estos pacientes y en pacientes con anosmia congéni-
ta. La evidencia sugiere que la causa es secundaria
a una migracién anormal de la placa olfatoria en el
desarrollo de la cavidad nasal.*

En un estudio realizado por Croy!! de 32 pacien-
tes con anosmia congénita aislada y 36 pacientes de
control se comparo la importancia de tener el senti-
do del olfato intacto en el ser humano con base en
cuestionarios acerca de la olfaccién en la vida diaria y
relaciones interpersonales. Se evidencié una pequena
diferencia en las actividades de la vida diaria relacio-
nada al olfato en los pacientes con anosmia congénita
comparado con el grupo control. Estas diferencias in-
cluyeron inseguridad personal, aumento en el riesgo
de sintomas depresivos y aumento del riesgo de acci-
dentes en casa.!!

En términos del manejo de los pacientes con hi-
posmia o anosmia congénita, hay poco que ofrecer.
En cuanto al tratamiento, no existen hasta el mo-
mento farmacos o procedimientos quirdrgicos que
restauren el sentido del olfato.!? La conducta ade-
cuada consiste en realizar una evaluacién clinica
general con exdmenes complementarios e intercon-
sultas especializadas a fin de excluir patologias aso-
ciadas. Asimismo, se deben explicar detalladamente
a los pacientes las caracteristicas del trastorno e ins-
truirlos en todo lo que respecta a la calidad de vida,
el cuidado con los escapes de gas e incendios (usar
detectores), la ingestion de alimentos en mal estado,
creacion de habitos rutinarios para evitar accidentes,
y en lo referente a la higiene, para no descuidarla ni
abusar de productos.

El uso de la resonancia magnética definitivamente
puede responder las preguntas sobre la posible res-
tauracion del sentido del olfato al revelar una ausen-
cia parcial o completa del bulbo olfatorio.

CONCLUSIONES

La anosmia congénita aislada es una patologia a te-
ner en cuenta, ya que puede ser motivo de consulta
a nivel de otorrinolaringologia. Recomendamos que
los pacientes con anosmia sean evaluados con el pro-
posito de excluir causas subyacentes de anosmia y de
ofrecer conocimiento acerca de la severidad de esta
condicién, su prondstico y medidas de precaucion
para evitar consecuencias.
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