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CASO CLINICO

Sindrome de Susac: Reporte del primer caso en Honduras
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RESUMEN. Antecedentes: El sindrome de Susac es una entidad
rara, descrito como una triada clinica de encefalopatia, sordera
neurosensorial y trastorno visual por oclusién de ramas de arteria
retiniana, aunque no siempre se presenta como triada, se carac-
teriza por evolucién prolongada y no necesariamente secuencial
ni correlacionada con la presentacion clinica, que es variable, por
lo que el diagnostico puede ser tardio e influenciar el pronéstico.
Es mas frecuente en mujeres. La patogénesis se considera como
una enfermedad microangiopatica autoinmune a nivel cerebral,
retiniana y coclear. Descripcion del caso clinico: Se presenta
caso de paciente masculino de 36 afios, con cuadro de cefalea,
cambios conductuales, déficit motor y sensitivo de hemicuerpo
derecho, seguido por alteraciones visuales y disminucién de per-
cepcion auditiva. Se realiza diagndstico con imagen de resonancia
magnética cerebral con lesiones redondeadas hiperintensas en
cuerpo calloso y regiones cortico-subcorticales; audiometria con
sordera neurosensorial; y angiografia con fluoresceina de retina
con obstruccion de arteria retiniana, confirmando este Ultimo recur-
so el diagnostico de sindrome de Susac. Conclusiones: Esta es
una enfermedad probablemente subdiagnosticada que debe ser
contemplada en el diagnéstico diferencial de enfermedades vas-
culares cerebrales o desmielinizantes e implica importantes com-
plicaciones y secuela sobre el paciente, el diagndstico temprano
influencia el prondstico, por lo que debe establecerse tratamiento
agresivo y temprano a fin de minimizar dafios.

Palabras clave: Angiografia con Fluoresceina, Encefalopatia,
Enfermedad Autoinmune, Sindrome de Susac, Sordera neurosen-
sorial.
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INTRODUCCION

El sindrome de Susac consiste en la presentacion clini-
ca variable de alteraciones visuales, encefalopatia y sordera
neurosensorial debido a micro-oclusiones autoinmunes a nivel
microvascular cerebral, retiniana y en el oido interno. El diag-
nostico se realiza por demostracion de oclusiones de las ra-
mas de la arteria retiniana (ORAR) en angiografia retiniana con
fluoresceina, asi como lesiones predominantemente callosas
visualizadas con imagen por resonancia magnética (IRM) cere-
bral a lo que se suma la pérdida sensorioneural de la audicion.
Aunque descrita en 1973 el término fue acufiado por John O.
Susac en 1979, sin acuerdo sobre la definicion; algunos la defi-
nen como “Sindrome de pequefios infartos cocleares, retiniana
y encefélicos”(SICRET) o “microangiopatia con retinopatia, en-
cefalopatia y sordera” (RED-M)." Clinicamente evoluciona como
encefalopatia subclinica/dominante con alteraciones del animo
sin correlacién entre gravedad y sintomatologia neuroldgica, a
veces a lo largo de meses y no necesariamente como triada, lo
que dificulta el diagnostico inicial."

Hasta el afio 2013 habian 304 casos reportados, se con-
sidera una enfermedad rara, sobre la que no ha sido posible
sistematizar informacion suficiente como para crear un cuerpo
epidemioldgico, clinico-evolutivo y predictivo del curso de la en-
fermedad y respuesta terapéutica de estos pacientes, descan-
sando el conocimiento actual sobre datos anecdéticos o no sis-
tematizados.! Rennebohm sugiere clasificar la evolucion clinica
como monociclica, policiclica y crénica-continua separados por
periodos de <2 afios.3

La mayor parte de los casos han sido reportados en Eu-
ropa y Norteamérica, en individuos de raza blanca, proporcién
entre sexo femenino y masculino de 3:5:1, rango de edad de
7-72 afos, y particular concentracién en mujeres con edad en-
tre 20-40 afios.'® Se considera diagnéstico diferencial de enfer-
medades demielinizantes del sistema nervioso central (SNC),
cerebrovasculares, vasculiticas, de tejido conectivo y autoinmu-
ne, infecciosas, malignas y miscelaneas, y puede confundirse
con esclerosis multiple! o encefalomielitis aguda diseminada
(ADEM),* en donde la mejoria inicial puede dificultar el diag-
ndstico." El diagndstico temprano es esencial para asegurar el
inicia inmediato del tratamiento inmunosupresor, el inicio tardio
de la terapia puede influenciar el pronostico.'?
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El sindrome de Susac es una enfermedad muy rara a nivel
mundial, se reporta el primer caso diagnosticado en Honduras
con su triada clinica, confirmado con los estudios diagndsticos
de neuroimagen, angiografia retinal y audiometria. Es el obje-
tivo del autor aportar informacion sobre esta enfermedad poco
conocida.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 36 afios, previamente sin antece-
dentes patoldgicos, que en enero de 2019 refirid haber experi-
mentado adormecimiento en 3er a 5to dedo de mano derecha,
que irradia a mano y brazo. Posteriormente refirié que presentd
calambres en pierna derecha y fiebre nocturna por una noche,
posteriormente acudié a la emergencia del hospital por sensa-
cion opresiva toracica, en donde fue diagnosticado con sindro-
me de ansiedad y se le dio de alta. Tres dias después, presentoé
mismo cuadro agregandose falta de percepcién corporal y difi-
cultad para la bipedestacién. En ese momento se le diagnosticd
como un cuadro severo de ansiedad y se indicé reposo por una
semana. En esa misma semana presentd apatia, anhedonia,
ademas se encontraba poco comunicativo, levantandose sélo
para ir al bafo, al final de la semana presenté vomitos, proble-
mas visuales en el 0jo izquierdo e hipoacusia aparente, esto lo
llevé a retornar nuevamente al hospital donde se le realizé IRM
cerebral, identificandose lesiones hiperintensas.

Se le inicié manejo con esteroides por tres dias por sospe-
cha de esclerosis multiple, continuando por dos dias el esque-
ma de esteroides en otro hospital, donde se le realizé puncion
lumbar, con resultado de elevacién de proteinas en muestra de
liquido cefalorraquideo (LCR) y sin bandas oligoclonales. Se
manejo con Interferon beta-1b (Betaferon) dias alternos por dos
dosis con reinicio de vomitos. Sin embargo, el paciente continud
con dificultad para deambular refiriendo debilidad en las piernas
e iniciando uso de silla de ruedas. Posteriormente fue evaluado

Figura 1. Imagen por resonancia magnética cerebral. Se obser-
van lesiones hiperintensas en areas subcorticales (flechas ne-
gras), en corte axial secuencia de Recuperacion de la inversion
atenuado de fluido (FLAIR).
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SINDROME DE SUSAC

por el servicio de neurologia, quien identifico déficit motor y sen-
sitivo con predominio en pierna derecha, disfasia motora e iden-
tificandose en IRM cerebral lesiones hiperintensas puntiformes
corticales, subcorticales y en areas periventriculares bilaterales
y en cuerpo calloso, en fase de recuperacion de la inversion
atenuado de fluido (FLAIR) (Figura 1y 2), considerandose las
lesiones de etiologia vascular e instalandose diagnostico de
vasculitis primaria de sistema nervioso central. El paciente per-
sistié con vémitos, déficit motor y sensitivo con problemas de
deglucién. Dado el mal estado general del paciente fue admitido
en el Instituto Hondurefio de Seguridad Social (IHSS) en donde
se le colocd sonda nasogastrica y administracion de Inmuno-
globulina intravenoso (IVIG) por 5 dias (2g/kg/dia).

El estado clinico del paciente fue mejorando, volviendo a
deglutir, asi como la disminucién del déficit motor, siendo capaz
de llevar comida a la boca, levantarse de la cama y sentarse
en la silla de ruedas. Sin embargo, en ese momento del tiempo
todavia no tenia un diagndstico definitivo. Se dio de alta para
manejo ambulatorio con Azatioprina (100 mg/dia), Prednisona
(15 mg/dia) y aspirina (81 mg/dia), y se remiti6 al departamento
de terapia fisica y rehabilitacion con mejora evolutiva. A finales
del mes abril de 2019, el paciente presentd una recaida, por lo
que se admitié de nuevo en el hospital y se le administré IVIG
por 5 dias y se sustituye Azatioprina por Ciclofosfamida 1g/dia;
también se realizé IRM cerebral control (Figura 3), la cual repor-
t6 mayor numero de lesiones isquémicas con similares carac-
teristicas a la IRM cerebral inicial, se identifico, en estudio de
audiometria, hipoacusia neurosensorial moderada a severa a
ondas de baja frecuencia en oido derecho y leve en el izquierdo,
y con angiografia retiniana de fluoresceina, demostrando estre-
chez de arterias en arcada nasal superior/inferior con zonas de
infartos (Figura 4), lo que confirmé el diagnéstico de Sindrome
de Susac, sustituyéndose Ciclofosfamida por Rituximab y conti-
nuando con IVIG, prednisona y aspirina. Con este esquema de
tratamiento, el paciente no ha tenido mas recaidas, la audicion

Figura 2. Imagen por resonancia magnética cerebral. En el cor-
te sagital se visualiza lesiones hiperintensas en cuerpo calloso
(flechas rojas) en fase de Recuperacion de la inversion atenuado
de fluido (T2 FLAIR).
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Figura 3. Imagen por resonancia magnética cerebral. En corte
axial se muestran lesiones hiperintensas en areas subcorticales
(flechas negras), secuencia de difusién (DW1) de estudio con-
trol.

y la vision ha mejorado progresivamente, ya logra levantarse y
deambular con asistencia, y continua en terapia fisica y rehabili-
tacion, y control de su estado neuroldgico por consulta externa.

DISCUSION

El sindrome de Susac es una enfermedad muy rara a nivel
global, aunque se han descrito casos en todos los continentes,
la mayoria de los reportados proceden de América del Norte y
Europa. El presente es el primer caso reportado en Honduras.
Esta enfermedad se manifiesta con mayor frecuencia en muje-
res jovenes de entre 30 y 40 afios de edad.! En el caso clinico
presentado el paciente era un hombre, lo que es excepcional,
aunque se corresponde con el grupo etario.

La mayoria de los pacientes que llegan a ser diagnosti-
cados con sindrome de Susac no presentan la clasica triada
del cuadro clinico, los pocos casos completos llegan sélo al
13%." Se debe tener en cuenta el intervalo de tiempo entre el
primero y tercer sintoma tipico, ya que puede tardarse hasta
cinco meses en completar la triada.® En este caso el cuadro
clinico se complet6é a pocos meses de iniciados los sintomas.
Sin embargo, se pudo identificar previamente la triada utilizan-
do la angiografia con fluoresceina de retina, la que ya mostraba
la obstruccién de las arterias. De esta manera se cumplieron
los criterios diagndsticos del sindrome de Susac definitivo, los
cuales han sido publicados recientemente por llka Kleffner et
al.,® que califican como definitivo el diagnéstico si hay compro-
miso clinico/paraclinico de los tres 6rganos (encéfalo, retina y el
sistema vestibulococlear), asi como caso probable cuando hay
implicacién inequivoca ya sea clinica o paraclinica de dos de
tres 6rganos comprometidos.

El curso de la enfermedad es propio de cada paciente. La
patogénesis de este sindrome se cree esta relacionada con
reacciones inmunolégicas desencadenadas hacia vasos de
pequefio calibre, produciendo inflamacion y microinfartos en la
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Figura 4. Angiografia retiniana de fluorescencia. Se observa es-
trechez de arterias en arcada nasal superior/inferior con zonas de
infartos (flechas negras).

retina, cerebro y en la region apical de la céclea.” A pesar de
que la etiologia no es conocida, se han realizado estudios de
autopsias, en los que se sugiere que el sindrome podria estar
ligado a una endoteliopatia,®® alteraciones en la coagulacién,
y microembolizacién, e incluso se considera su similar origen
embrioldgico, pero realmente ninguna ha sido comprobada.

Hasta el afio 2013, 304 pacientes han sido diagnostica-
dos," al considerarse una “enfermedad rara” ha sido subesti-
mada y muchas veces tiende a confundirse con distintas enfer-
medades, como en la revisidn de este caso, muchos pacientes
reciben otros diagnésticos y tratamientos consecuentes con
los diagnosticos diferenciales, como enfermedad de Devic o
neuromielitis optica, esclerosis multiple, migrafia, lupus eri-
tematoso sistémico, enfermedad de Méniere, enfermedad
cerebrovascular de origen cardioembdlico e incluso esquizo-
frenia.”® En el caso que nos ocupa, fue tratado inicialmente
como esclerosis multiple y se le habia aplicado una dosis de
interferén beta-1b.

La encefalopatia puede ser subclinica o dominante en el
cuadro clinico, su gravedad no se correlaciona con la gravedad
de los sintomas neuroldgicos iniciales y tiende a ser leve en la
mayoria de los casos." Nuestro paciente inicialmente se ma-
nifestaba con trastornos conductuales de ansiedad, depresion,
considerandose los sintomas sensitivos iniciales como tras-
torno conversivo. El cuadro encefalopatico se presenta entre
el 60-70% de pacientes, pudiendo manifestarse como déficits
en diversos dominios cognitivos. Al comienzo suelen presen-
tar confusion o cambios de personalidad, trastornos del estado
de &nimo, e incluso sintomas psicoticos. Algunos estudios han
descrito principalmente la lentitud psicomotora y bradipsiquia,
mientras que otros indicaron sintomas mas especificos en el
dominio de la memoria, la atencion y las habilidades ejecuti-
vas."

La cefalea es considerada actualmente un sintoma comun
y es relevante cuando es de inicio reciente, de tipo migrafio-
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sa u opresiva.' Respecto a la hipoacusia, la literatura revisada
pone en evidencia que la pérdida auditiva es aguda y puede
desarrollarse de la noche a la mafiana. Incluso los pacientes
pueden despertar con sordera en un oido y perder la audicién
del otro lado en un periodo de tiempo corto (dias a semanas)."
En el caso que se presenta, debido a alteraciones conductua-
les y cognitivas, inicialmente no se pudo valorar la hipoacusia
y tampoco fue uno de los sintomas iniciales. Sin embargo, du-
rante la evolucidn se presentd el déficit auditivo, estos hallazgos
fueron corroborados con la audiometria, hallandose compromi-
so moderado-severa en las frecuencias bajas derechas y leve
en el lado izquierdo, lo que es congruente con lo reportado en
otros casos donde la pérdida auditiva puede ser bilateral y asi-
métrica.®

La evaluacion oftalmoldgica en el sindrome de Susac com-
prende el examen del fondo de ojo, la evaluacién con angiofluo-
resceingrafia (para identificar oclusion de las ramas arteriales
retinianas) y la tomografia de coherencia dptica en la que se
observa dafio de las capas internas de la retina.'® Estos exa-
menes son Utiles para documentar el compromiso de retina,
independientemente de si el paciente presenta o no sintomas
visuales. En el caso presentado la angiografia con fluoresceina
de retina muestra ligera estrechez en la arcada nasal superior e
inferior bilateral. La obstruccion de las arterias retinianas es un
hallazgo comun en el sindrome de Susac, demostrado en una
serie de casos donde estuvo presente en el 100% de los pa-
cientes incluidos, quienes en su mayoria permanecieron asin-
tomaticos por mucho tiempo. A pesar de ello, se debe recalcar
que la fundoscopia es menos sensible que la angiografia con
fluoresceina para detectar oclusiones arteriales.®

La IRM cerebral de este caso evidencid lesiones redon-
deadas hiperintensas acordes con el protocolo Fluid Attenua-
ted Inversion Recovery (FLAIR) y T2 en el cuerpo calloso, en
la sustancia blanca, en la region periventricular y el cerebelo.
Dichos hallazgos son compatibles con lo descrito en otros re-
portes de caso que refieren lesiones hiperintensas, multifocales
y redondas (bola de nieve), y que al menos una de ellas esta
presente en el cuerpo calloso, que ya fue descrito en una serie
de cinco casos en Estados Unidos. Ademas, se puede ver atro-
fia del cuerpo calloso con ventriculomegalia compensatoria y en
la difusién de areas de restriccion. '

SINDROME DE SUSAC

En aproximadamente el 45% de los casos con diagnéstico
de sindrome de Susac se puede identificar en el estudio de li-
quido cefalorraquideo una leve pleocitosis," asi como aumento
inespecifico de las proteinas como el caso que se presenta.
Esto fue descrito por Dorr et al que reporta 67% de casos con
pleacitosis linfocitica y contenido proteico elevado en el liquido
cefalorraquideo;® aunque la importancia de este estudio radica
en descartar otras posibles etiologias.! Aunque el Sindrome de
Susac puede remitir espontaneamente, s necesario iniciar un
tratamiento temprano, agresivo y apropiado cuando la enferme-
dad esta activa, para evitar o minimizar dafios potencialmente
irreversibles en cerebro, retina u oido interno. Las dos corrien-
tes fundamentales en la terapia son medicamentos supresores
de la actividad del sistema inmune (agentes inmunosupresores)
e inmunoglobulina intravenosa. En ocasiones son necesarios
medicamentos adicionales como micofenolato, azatioprina, ci-
clofosfamida, rituximab y terapia anti-TNF.21415

Existe en la actualidad algunas propuestas como esque-
mas de tratamiento del Sindrome de Susac, con el uso de es-
tos medicamentos segun la severidad de la enfermedad.® En
nuestro caso, el paciente inicialmente se traté con metilpred-
nisolona, luego se agregd azatioprina. Hubo recaida con este
tratamiento, por lo que se cambi6 a ciclofosfamida. Pero una
vez confirmado el diagndstico y por la severidad del caso, se
deja con ciclos de inmunoglobulina y rituximab, con lo cual el
paciente ha ido mejorando.?'"

En conclusion, se presenta el primer caso de sindrome de
Susac en Honduras, con un cuadro clinico que incluye la tria-
da caracteristica. Estos sintomas fueron confirmados con los
examenes auxiliares imagenologicos y funcionales, por lo que
se concluye que se trata de un sindrome de Susac definido. Es
necesario sefalar que ante un cuadro sélo de encefalopatia,
hipoacusia o alteraciones visuales, este sindrome se debe con-
siderar en el diagndstico diferencial. Si los estudios realizados
lo confirman, el inicio temprano del tratamiento evitara posibles
secuelas irreversibles.
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ABSTRACT. Background: Susac syndrome is a rare entity,
described as a clinical triad of encephalopathy, sensorineural
deafness and visual disorder due to occlusion of retinal artery
branches, although it is not always presented as a triad, it
is characterized by prolonged evolution and not necessarily
sequential or correlated with the clinical presentation, which is
variable, so the diagnosis can be late and influence the prognosis.
It's more common in women. The pathogenesis is considered as
an microangiopathic autoimmune disease of cerebral, retinal and
cochlear vessels. Clinical case description: A case of a 36-year-
old male patient is presented, with headache, behavioral changes,
motor and sensory deficit of the right body, followed by visual
disturbances and decreased auditory perception. Diagnosis was
made with cerebral Magnetic resonance imaging with rounded
hyperintense lesions in the corpus callosum and cortico-subcortical
regions; audiometry with sensorineural deafness; and retinal
fluorescein angiography with retinal artery obstruction, confirming
this last resource the diagnosis of Susac syndrome. Conclusions:
This is probably an underdiagnosed disease, where we should be
alert to consider within the differential diagnosis of cerebrovascular
diseases and demyelinating disease, the possibility of Susac
syndrome as etiology, and establish the treatment, that should be
aggressive and early to minimize lesions.

Keywords: Autoimmune disease; Encephalopathy; Fluorescein
Angiography, Sensorineural deafness; Susac Syndrome.
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