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RESUMEN

Moyamoya es una enfermedad progresiva que se caracteriza por estenosis de la arteria carótida unilateral o bilateral de causa
desconocida. Se presenta en niños frecuentemente como un ataque de isquemia transitoria, con presencia de un déficit focal
neurológico. Se describe el caso de un niño de dos años, el cual presentó déficit focal neurológico secundario a vasculopatía por
moyamoya asociado a trisomía 21.
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ABSTRACT

Moyamoya disease is a progressive, unilateral, or bilateral carotid artery stenosis of unknown etiology. It often presents in children
as a transient ischemic attack, with a focal neurological deficit. This case describes a 2-year-old boy who presented focal neurological
deficit secondary to moyamoya vasculopathy associated with trisomy 21 (Down syndrome).
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INTRODUCCIÓN

Moyamoya es un raro desorden oclusivo cerebrovascu-
lar idiopático, caracterizado por estenosis progresiva u oclu-
sión de la arteria carótida distal interna y de arterias cere-
brales proximales que condiciona una red extensa de arterias
cerebrales colaterales.

Esta enfermedad es más frecuente en países asiáticos,
especialmente en Japón y Corea. Se estima que la preva-
lencia en la población japonesa es de aproximadamente
tres por cada 100,000 personas;1 es poco común en pobla-
ción no asiática.

La base anatomopatológica de esta entidad consiste en
una proliferación de las células musculares lisas y su mi-
gración hacia la íntima por mecanismos desconocidos, lo
que origina una estenosis arterial, ya sea de la carótida
interna o de sus ramas principales (cerebral anterior o me-
dia), condicionando la aparición de una red de vasculari-
zación anómala basal a expensas de arterias lenticuloes-

triadas y tálamo perforantes. El Ministerio de Salud de Ja-
pón estableció los criterios diagnósticos en 1979 que con-
sisten en:2 3

• Cambios estenoclusivos en las porciones terminales de
las arterias carótidas internas intracraneales y desarrollo
de vasos moyamoya en la base del cerebro.

• Estos cambios pueden ser bilaterales. Cuando la lesión
es bilateral, el diagnóstico de la enfermedad de moya-
moya es definida, de otra forma es probable.

En general, se aplica el término de enfermedad de moya-
moya para aquellos casos en los que la estenosis de la arteria
cerebral interna es idiopática y el término de síndrome de
moyamoya a aquellos casos en los que se ha desarrollado
una extensa red de colaterales en relación con una estenosis
carotídea uni o bilateral secundaria a otras patologías.

OBJETIVO

Presentar el caso de un niño de dos años con síndrome
de Down que después de un déficit neurológico inició pro-
tocolo de estudio; a través de angiografía cerebral se diag-
nosticó enfermedad de moyamoya. Además, revisar la lite-
ratura acerca de tal asociación.
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CASO CLÍNICO

Paciente masculino de dos años y ocho meses de edad,
admitido en el Hospital Juárez de México, procedente del
estado de Hidalgo, con los siguientes antecedentes de im-
portancia:

• Antecedentes heredofamiliares. Madre y padre sanos.
• Antecedentes personales patológicos. Diagnóstico de

trisomía 21 a los siete meses por cariotipo. Hospitali-
zación en dos ocasiones por neumonía, la última en
enero 2010.

• Antecedentes transfusionales, traumatológicos, quirúr-
gicos y alérgicos negados.

• Antecedentes perinatales. Producto de la gesta 3, em-
barazo normoevolutivo; cesárea por polihidramnios y
probable hipoplasia pulmonar fetal; peso: 3.125 kg, talla:
50 cm; apgar 6/8. Hospitalización en Unidad de Cui-
dados Intensivos Neonatales durante siete días por as-
fixia perinatal y derrame pleural. Alimentación al seno
materno hasta los nueve meses, ablactación a los cinco
meses, integración a la dieta familiar al año de edad.

• Desarrollo psicomotor. Sonrisa social a los cinco me-
ses, fijación y seguimiento a los seis meses, sostén
cefálico a los nueve meses, sedestación a los once meses,
deambulación a los dos años. Lenguaje: menciona
cuatro palabras. Sin control de esfínteres.

Inició padecimiento 14 días previos al ingreso, con
presencia de tos de cuatro días de evolución productiva,
cianozante y emetizante, expectoración hialina, sin pre-
dominio de horario. Fiebre de cuatro días de evolución
no cuantificada, sin predominio de horario, congestión
nasal y rinorrea hialina, hallazgos no corroborados al
ingreso.

Acudió a hospital general donde inició tratamiento con
micro nebulizaciones con aparente mejoría. Un día des-
pués se agregó dificultad respiratoria referida como polip-
nea y tiros intercostales bajos (no corroborada al ingreso).
Rechazo a la vía oral y somnolencia. Desviación de mirada
conjugada hacia la izquierda.

Ingresó al Hospital General de Tula, Hidalgo, con diag-
nóstico de bronconeumonía y probable neuroinfección, por
lo que se inició tratamiento con antibióticos (ceftriaxona y
vancomicina).

Exploración física: alerta, activo reactivo, seguimien-
to visual y auditivo. Interacción con la madre, sólo men-
ciona la palabra mamá. Pupilas de 3 mm reactivas, asi-
metría facial a expensas de desviación de comisura labial
hacia la derecha, borramiento de surco nasogeniano iz-
quierdo. Reflejo tusigeno y nauseoso presente. Epican-

to bilateral, depresión del puente nasal, macroglosia,
cuello corto.

Tórax normolíneo con movimientos de amplexión y
amplexación normales. Ruidos cardiacos rítmicos y de
buena intensidad. Abdomen blando depresible no doloro-
so, sin megalias con peristalsis normoactiva.

Trofismo conservado, tono disminuido de predominio
derecho, fuerza 2/5 en miembro torácico derecho y de 3/5
en miembro pélvico derecho, reflejos osteotendinosos
+++/++++ en hemicuerpo derecho; clonus y babinski
derecho presente. Sensibilidad presente. No hubo signos
meníngeos. Coordinación: Teledismetría derecha y
marcha no valorable. Logró sedestación.

Se interconsultó al Servicio de Cardiología, donde se
descartó, mediante ecocardiograma, lesión estructural.

Estudios de imagen

Se realizó TAC de cráneo simple donde se observó le-
sión hipodensa fronto-parieto-temporal izquierda sugeren-
te de evento vascular isquémico en el territorio de la arteria
cerebral media izquierda; se encontró desplazamiento de
la línea media y estructuras adyacentes hacia la derecha
(Figura 1), también en la angiografía cerebral (Figura 2).

Figura 1. TAC axial de cráneo que muestra lesión hipodensa
frontoparietal izquierda sugerente de infarto isquémico en el
territorio de la arteria cerebral media izquierda. Se observa
hernia del cíngulo y desviación de la línea media hacia la dere-
cha. La zona de hipodensidad llega a la convexidad cerebral.
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DISCUSIÓN

Primero descrito en 1957 por Takeuchi y Shimizu,4 Su-
zuki y Takaku nombraron la enfermedad con el término
japonés moyamoya, en 1969,5 el cual significa humo, ne-
buloso (como el humo de cigarrillo), es usado para descri-
bir las redes anormales vasculares vistas en el estudio an-
giográfico. Este aspecto proviene de las redes vasculares
incidentales que se desarrollan después de estenosis bilate-
ral u oclusión de la arteria carótida en el círculo de Willis.

Moyamoya es una vasculopatía progresiva por estenosis
de la arteria carótida unilateral o bilateral, de etiología
desconocida. La presentación de síntomas y signos es a
través de déficit focales neurológicos (hemiparesias, mo-
noparesias, alteraciones sensoriales) relacionados con is-
quemia cerebral o hemorragia. La isquemia, con frecuen-
cia, se manifiesta como un evento de isquemia transitoria
y puede ocurrir repetidamente, pudiendo alternar lados
porque las lesiones vasculares son bilaterales.

La incidencia de la enfermedad de moyamoya en Esta-
dos Unidos se ha reportado de 0.086 por cada 100,000, lo
que es mucho más bajo a lo reportado en Japón: 0.35 por
cada 100,000 personas.6 Entre grupos étnicos dentro de
Estados Unidos la comunidad asiática tiene las cifras de
incidencia más altas, 0.28 por cada 100,000. Aunque la
enfermedad sea distribuida entre todas las categorías de

edad, el inicio predomina entre los más jóvenes, menores
de diez años (50%). La proporción mujer:hombre es de
1.8:1.6.7

Aunque la causa de enfermedad de moyamoya es des-
conocida, existe una alta incidencia en la población asiáti-
ca y ocurrencia familiar (10%); una etiología genética pro-
bablemente. La enfermedad familiar moyamoya se ha
asociado con una variedad de cromosomas y se considera
que tendría una transmisión autosómica dominante.8

Este síndrome también se ha asociado con una variedad
de padecimientos: neurofibromatosis tipo 1, síndrome de
Down, síndrome de Alagille, síndrome de Williams y malfor-
maciones cerebrales de fosa posterior, entre otras.9 Esta aso-
ciación ha conducido al desarrollo del término de síndrome
de moyamoya para distinguirlo de la forma idiopática.

Algunos síntomas no específicos neurológicos también
pueden manifestarse: cefalea, crisis convulsivas o la dismi-
nución progresiva en la función cognitiva.10 Como la en-
fermedad es progresiva puede originar infartos cerebrales
causando déficit neurológico permanente.

El diagnóstico de moyamoya es hecho visualizando las
características angiográficas de la apariencia de los vasos
de la carótida. La angiografía cerebral es el estándar de oro
para el diagnóstico.

Las evidencias características encontradas incluyen este-
nosis u oclusión en la región de las arterias de carótida
distal internas y en el inicio y mitad en las arterias anterio-
res cerebrales. Sin embargo, puede haber una amplia varie-
dad de participación de la circulación cerebral, incluyendo
las arterias de la circulación posterior cerebral.11 La partici-
pación bilateral se ha mencionado como un caso definiti-
vo y la participación unilateral como un caso probable.12

La tomografía no es el estudio de elección para la fase
aguda de la enfermedad. Las imágenes de resonancia mag-
nética son superiores para descubrir pequeñas lesiones is-
quémicas.

El tratamiento agudo de los síntomas de accidente cere-
brovascular o la enfermedad de moyamoya debe seguir las
directrices para todos los tipos de eventos de isquemia,
según la Asociación Americana del Corazón.13 Las técnicas
incluyen soporte vía aérea y la asistencia ventilatoria si es
necesario, manteniendo la cabeza de la cama en posición
neutra, oxígeno suplementario, antipiréticos para mante-
ner la normotermia, hipertensión permisiva para mantener
la presión adecuada de perfusión cerebral, solución salina
normal para corregir la hipovolemia y mantener la normo-
glucemia. Varios tratamientos definitivos han sido consi-
derados para la enfermedad de moyamoya, se dividen
en médicos y quirúrgicos. Se ha demostrado que tratamien-
tos médicos en general (vasodilatadores, esteroides y anti-
coagulantes) no son efectivos.14

Figura 2. Imágenes de angiografía cerebral diagnóstica con
disparo en circulación anterior en fase arterial tardía que de-
muestra tortuosidad distal de ramas de la arteria cerebral me-
dia izquierda. Se observa imagen en la arteria cerebral media
proximal que recuerda a fumarola o humo típico de esta le-
sión. Se encuentra, adicionalmente, amputación del flujo en la
arteria cerebral anterior izquierda.
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El tratamiento fundamental es quirúrgico (con el objeti-
vo de revascularizar la corteza cerebral que presenta isque-
mia), además de procedimientos directos, tales como
anastomosis directa de las arterias entre las circulaciones
extra e intracraneales.

Los resultados a largo plazo de la enfermedad de moya-
moya pediátrica varían entre la literatura, debido probable-
mente a las diferencias en los tipos de enfermedad, edad
de inicio y periodo de seguimiento, pero los resultados
globales a largo plazo son generalmente pobres.

Moyamoya es caracterizada por daño vascular y en los
pacientes con síndrome de Down, en general, tiene mayor
predisposición a enfermedades vasculares que incluyen
morfología anormal de la uña capilar, alta resistencia de la
vasculatura pulmonar, alteraciones de los vasos de la reti-
na e hipertensión renovascular. También se ha reportado
asociación con elastosis serpiginosa perforante (una enfer-
medad dermatológica caracterizada por eliminación anor-
mal de las fibras elásticas y elastosis dérmica focal). El
cromosoma 21 codifica las proteínas que influyen en la
fisiología y la elasticidad arterial, como la superóxido-dis-
mutasa 1, el receptor de interferón y cistationina B-sinteta-
sa y colágeno tipo IV (que se encuentra en la íntima de las
arterias grandes).15

Se ha propuesto que estas proteínas pueden expresarse
anormalmente, cuando tres copias del cromosoma 21 es-
tán presentes. Los estudios patológicos son limitados, pero
éstos apoyan lo antes mencionado.

CONCLUSIÓN

La enfermedad cerebrovascular moyamoya es poco co-
mún en niños, sin embargo puede dar lugar a una impor-
tante morbilidad y mortalidad. A menudo los médicos de
urgencias son el primer contacto para evaluar a estos ni-
ños, por lo que es importante reconocer las características
clínicas que presenta la enfermedad, ya que a menudo existe
un retraso en el diagnóstico que puede aumentar las posi-
bilidades de muerte.16 Dado que la mayoría de estos even-
tos isquémicos en niños son de origen congénito o por
enfermedades cerebrovasculares no ateroescleróticas, la
angiografía será siempre una parte útil del protocolo de
estudio.17

El manejo óptimo de la enfermedad de moyamoya si-
gue siendo causa de debate. Desafortunadamente, no hay
tratamiento conocido curativo o de remisión. Además, el
tratamiento en la fase aguda es sintomático, con el objeti-
vo de mantener una perfusión vascular cerebral adecua-
da.18 Varios tratamientos se han explorado, aunque ningu-
no es ideal. El tratamiento médico en condiciones de
isquemia incluye la aspirina y la hidratación.19 El trata-

miento quirúrgico incluye los procedimientos de revascu-
larización, tanto directos como indirectos, y las revisiones
clínicas concluyen que no hay diferencia entre las dos téc-
nicas.20 En resumen, la presencia del síndrome de moya-
moya debe ser considerado en la evaluación de pacientes
con síndrome de Down.

La enfermedad de moyamoya tiene peor pronóstico en
niños menores de tres años que en los mayores de tres
años.21 Sin embargo, al comparar a los niños con los adul-
tos, el pronóstico en general es peor para los adultos por-
que tiene aumento de episodios hemorrágicos y una mayor
mortalidad.22

La asociación entre enfermedad de moyamoya y síndro-
me de Down aún no es completamente entendida; sin
embargo, la incidencia de esta enfermedad en pacientes
con trisomía 21 es aproximadamente tres veces más que en
la población en general.23

Se concluye que la presencia de enfermedad de moya-
moya debe ser considerada en la evaluación de pacientes
con síndrome de Down y con un ataque isquémico transi-
torio o déficit neurológico, como parte de los diagnósticos
diferenciales por la frecuente asociación entre ambas en-
fermedades.24
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