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Isolated congenital anosmia: A case report
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RESUMEN

Los trastornos del olfato son frecuentes, aunque la anosmia e hiposmia son sin-
tomas poco referidos, suelen afectar de forma importante la calidad de vida de los pa-
cientes. Las causas de anosmia pueden ser adquiridas o congénitas, y la prevalencia
de anosmia congénita aislada en la poblacion general se estima en 1:10.000. En estos
casos, la anosmia es el tnico sintoma referido por el paciente. Se presenta el caso de
un paciente de sexo masculino de 23 afios, sin antecedentes mérbidos de importancia,
diagnosticado con anosmia congénita aislada. La historia y evaluacion clinica, evalua-
cién neuroendocrinoldgica, y el uso de la resonancia magnética de cerebro permitio
establecer el diagndstico final.
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ABSTRACT

Disorders of olfaction are common, however, anosmia and hyposmia are not fre-
quently self-reported, and these symptoms can lead to a significant impairment in qua-
lity of life. Causes of anosmia can be acquired or congenital, and the prevalence of
isolated congenital anosmia is estimated to be 1:10000 in the general population. In
these cases, anosmia is the only symptom referred by the patient. We hereby present the
case of a 23-year-old male patient, with no prior medical history, diagnosed with isolated
congenital anosmia. The findings from the medical history and physical examination,
neuroendocrine evaluation, and the use of magnetic resonance imaging of the brain
helped reach a final diagnosis.
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INTRODUCCION La prevalencia de anosmia en la poblacion general se
aproxima a 3,2%, y se ha observado un aumento en

La alteracion de la olfaccion es un sintoma poco  la prevalencia con la edad, siendo aproximadamente
frecuente porel cual los pacientes nosuelenconsultar.  10% a 22% en los pacientes mayores de 65 afios?
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La anosmia es la incapacidad total para detectar
los olores y se ha observado una disminucion en la
calidad de vida en estos pacientes. La olfaccion no
solo tiene importancia para los habitos alimenticios,
nos permite ademas detectar olores que podrian
corresponder a un peligro. lgualmente, las personas
con anosmia suelen exagerar su higiene personal por
miedo de generar olores corporales desagradables
que podrian impactar negativamente a las personas
en su alrededor®.

La alteracion de la olfaccion puede ser de causa
conductiva (periférica), neurosensorial (central), o
mixta’. Las causas conductivas corresponden a un
impedimento anatémico que dificulta la llegada de
las moléculas odorantes hacia el epitelio olfatorio.
En este grupo se incluye la rinosinusitis cronica, la
rinitis alérgica, las masas o tumores nasales, y los
traumatismos cerebrales. Las causas neurosenso-
riales representan etiologias de alteracion del proce-
samiento de un estimulo odorante, de los receptores
olfatorios, de las neuronas olfatorias o del sistema
nervioso central®. Las etiologias mas frecuentes de
alteracion de la olfaccion incluyen patologias rino-
sinusales, secuelas postraumaticas, posinfecciosas,
y edad avanzada®®. Otras causas descritas incluyen
patologias neurodegenerativas, toxinas, neuropsi-
quiatricas, medicamentosas, diabetes mellitus tipo 2,
insuficiencia renal o hepatica, idiopatica y congénita’.

La alteracion congénita de la olfaccion es infre-
cuente, y dentro de su diagnéstico diferencial, se

Figura 1. Tomografia computarizada de cavidades paranasales,
corte coronal. No hay cambios inflamatorios ni masas
nasosinusales. Fosas olfatorias poco profundas. Concha
bullosa bilateral como hallazgo incidental.

incluye al sindrome de Kallman, ciliopatias (ej.: sindro-
me de Bardet-Bied|, amaurosis congénita de Leber),
neuropatia hereditaria sensitivo autonémica, holopro-
sencefalia, idiopatica, y la anosmia congénita aislada®.
La anosmia congénita aislada es infrecuente, con una
prevalencia en la poblacion general de 1:10.000°. Los
pacientes refieren la ausencia de la capacidad de oler
desde que tienen memoria, y no presentan otra causa
conductiva o neurosensorial que explique el cuadro.
Ademas, se observa una hipoplasia severa u ausencia
de los bulbos olfatorios, y en algunos casos, hipoplasia
0 ausencia de surcos olfatorios, en el estudio imageno-
I6gico con resonancia magnética’.

CASO CLiNICO

Paciente de 23 afios, sexo masculino, sin antecedentes
morbidos, consulta por anosmia de larga data, rinorrea
serosa Yy obstruccion nasal bilateral persistente.
Refiere un recuerdo de percepcion de olfato durante
su infancia. El examen fisico destaca hipertrofia de
los cornetes inferiores con secrecion seromucosa
en ambas fosas nasales. El paciente niega descarga
posterior, algia facial y cefalea. Se diagnostica rinitis
alérgica y se indica tratamiento con aseos nasales,
corticoides intranasales y un antialérgico. Luego de un
mes de tratamiento, el paciente vuelve a consultar por
persistencia de anosmia. Refiere que el tratamiento
indicado disminuyd sus sintomas nasales, pero
persiste la alteracion del olfato.

Se realiza una nasofibroscopia donde se evi-
dencia la mucosa nasal de aspecto congestivo y
rinorrea acuosa en puente de forma bilateral. Se
realiza una tomografia computarizada de cavidades
paranasales donde se observa el tabique nasal en
linea media, conchas bullosas bilaterales y ausen-
cia de cambios patoldgicos de la mucosa. Destaca
una fosa olfatoria poco profunda a ambos lados
(Figura 1).

Luego de tres meses de haber iniciado el trata-
miento indicado, el paciente persiste con alteracion
del olfato por lo cual se solicita una resonancia
magnética de cerebro con contraste y evaluacion
por el equipo de neurologia. En la resonancia, exis-
te falta de visualizacion de los bulbos olfatorios con
atrofia de tractos olfatorios, hallazgos compatibles
con una anosmia aislada, y una hipéfisis de tamafio
pequefo para la edad. Los surcos olfatorios estan
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presentes, pero de menor profundidad, alcanzan 4
mm a derecha y 3 mm a izquierda (Figuras 2 y 3).

Se realiza un estudio completo de las hormo-
nas que estan dentro del rango normal (prolacti-
na, somatomedina, hormona adrenocorticotréfica,
cortisol, pruebas tiroideas). Presentd un creci-
miento adecuado durante la infancia, un desarrollo
puberal adecuado vy la fertilidad se desconoce. No
hay antecedentes familiares de anosmia.

DISCUSION

La alteracion de la olfaccion es un sintoma poco
referido por los pacientes requiriendo muchas
veces, un interrogatorio dirigido. Dentro de sus
etiologias mas frecuentes, se incluyen patologias
inflamatorias e infecciosas rinosinusales, neo-
plasias nasales y de base de craneo, secuelas
posquirdrgicas, secuelas postraumaticas y enfer-
medades neurodegenerativas, como la enfermedad
deParkinsonodeAlzheimer®®. Laanosmiacongénita
suele acompafiar a otros signos y sintomas en
patologias sistémicas como las ciliopatias (gj.:

sindrome de Bardet-Biedl, amaurosis congénita
de Leber), la neuropatia hereditaria sensitivo
autondmica, la holoprosencefalia, y el sindrome de
Kallman. Para la mayoria de estas condiciones, la
anosmia suele representar un sintoma de menor
importancia, y pasar desapercibida. Son etiologias
consideradas sindrémicas®. Las etiologias no
sindromicas de anosmia congénita incluyen la
anosmia congénita aislada y la anosmia idiopatica.

La anosmia congénita aislada es infrecuente,
con una prevalencia en la poblacion general de
1:10.000, y los pacientes con esta patologia no
presentan otros signos o sintomas, ni una causa
subyacente que podria explicar la anosmia®. Re-
cientemente, se ha descrito que la anosmia con-
génita aislada podria corresponder a una patologia
resultante de una variante de algln gen alterado
en el sindrome de Kallman (ej.: FGFR1, SEMAS3A,
CHD7, PROKR2), y que la anosmia congénita
aislada seria genéticamente mas compleja de lo
previamente considerado™.

El uso de imagenes ha permitido entender
mejor las patologias de la via olfatoria. La ade-
cuada visualizacion del bulbo y tracto olfatorio

Figura 2. Resonancia magnética de cerebro, (A) — (B) Corte coronal y sagital ponderados en T2: falta de visualizacion de los
bulbos olfatorios ( 4 ). Los surcos olfatorios (*) estén presentes, pero de menor profundidad, alcanzan 4 mm a derechay 3 mm
a izquierda (normal >4 mm). (C) Corte axial T2 FFE-3D: muestra atrofia de ambos tractos olfatorios (= ).

Figura 3. Resonancia magnética de cerebro, (A)
Corte sagital T1, y (B) Corte sagital en T1 con
contraste: se observa una hipdfisis de tamafio
pequefo para la edad.
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se realiza con resonancia magnética con se-
cuencia T2 Fast Spin Echo con supresion grasa,
y la secuencia T2 3D isotropico de alta resolu-
cion (basadas en técnica gradiente (bFFE, SSFP,
CISS) o turbo-spin echo (VISTA/DRIVE, SPACE,
CUBE)), que permite su reformateo multiplanar,
optimizando el contraste entre el liquido cefalo-
rraquideo y la via olfatoria. También se ha ob-
servado que la secuencia T1 3D isotropica seria
atil. Se considera importante evaluar la totalidad
del encéfalo para tener una visualizacion com-
pleta de la via olfatoria, y potenciales anomalias
asociadas. La corteza olfatoria comprende al
nucleo olfatorio anterior, el tubérculo olfatorio, la
corteza piriforme, la corteza entorrinal y el tronco
encéfalo, asi como la amigdala, el hipocampoy el
giro parahipocampal'. La profundidad del surco
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