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Sindrome diencefalico en un nino con desnutricion
cronica
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RESUMEN

El sindrome diencefalico de Russel es un conjunto de signos y sintomas que se caracteriza por una
pérdida de peso marcada, sin afeccion de la talla ni el perimetro cefalico, sin modificaciones en la
ingesta ni el apetito. Se debe a una disfuncion hipotalamica asociada a lesiones ocupantes de espacio
en dicha regién. Es una causa poco frecuente de desnutricién en pediatria, por lo que el diagndstico
suele retrasarse.

Se presenta el caso de un paciente de 17 meses de edad, con pérdida de peso de 3 meses de evolucion
que ingreso al internado pediatrico por sospecha de sindrome de malabsorcién intestinal. Tras descartar
las causas mas frecuentes de desnutricion, se realizé diagndstico de astrocitoma pilomixoide cerebral.
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INTRODUCCION

Descrito por Russell en 1951," el sindrome
diencefalico es una causa inusual de desnutricion
en pediatria, que origina una marcada pérdida
de peso, sin afeccion de la talla ni el perimetro
cefalico, en contexto de ingesta caldrica
conservada, con escasa o nula sintomatologia
asociada, lo cual, sumado a lo atipico de estos
casos, genera diagnosticos generalmente
tardios.? Se han publicado méas de cien casos a
nivel mundial en pediatria.®* Se suele diagnosticar
en pacientes menores de 3 afios,? sin distincion
de sexo,® a los 11 meses del comienzo de la
sintomatologia en promedio.*

El neurodesarrollo en estos pacientes sigue un
curso normal. En ocasiones, puede presentarse
con palidez en ausencia de anemia, temblor,
hipercinesia en un paciente animado, en buen
estado general, incluso euforia e hipercinesia
en 25 % de los casos.® Tardiamente, aparecen
signos de hipertensién endocraneana,
incluidos vomitos, cefalea, papiledema y signos
oftalmolégicos como alteracién del campo visual,
nistagmus, estrabismo."

Fisiopatolégicamente, este sindrome esta
basado en una disfuncién hipotalamica debido
a la presencia de tumores en dicha region,?
principalmente en el hipotalamo anterior 0 nervio
optico, aunque también pueden localizarse en la
fosa posterior o como craneofaringiomas.®

El diagnéstico se realiza con neuroimagenes
—es de eleccidn la resonancia magnética de
cerebro—? y posterior toma de biopsia. Por lo
general, se asocia a gliomas de bajo grado, y el
tipo histolégico mas frecuente es el astrocitoma
pilocitico, seguido por el astrocitoma pilomixoide.>

El tratamiento esta discutido en la bibliografia,
incluido el tratamiento de soporte nutricional
y curativo.® Se indica reseccién quirurgica
completa, aunque no suele ser posible
debido a la localizacion del tumor, ademas de
conllevar riesgo de secuelas neurolégicas y
endocrinoldgicas, incluido panhipopituitarismo,
pubertad retrasada, afeccién del campo visual,
trastornos del aprendizaje, sobrepeso.® Por esta
razon, se realizan tratamientos coadyuvantes,
como radioterapia o quimioterapia con vincristina,
carboplatino y/o etopésido a dosis altas.” La
mortalidad se estima en alrededor del 24 %.3 Sin
tratamiento, la supervivencia se estima entre 6 y
24 meses.?

CASO CLINICO
Paciente de sexo masculino de 17 meses de
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edad que ingreso al internado de pediatria por
pérdida de peso de tres meses de evolucion.
Se trataba de un recién nacido a término por
parto vaginal, con adecuado peso para la edad
gestacional; contaba con estudios de cribado
neonatal sin alteraciones. Sin antecedentes
patolégicos personales ni heredo-familiares
de relevancia. Los controles de crecimiento y
desarrollo fueron referidos como adecuados para
el sexo y la edad hasta los 12 meses, tras lo cual
evoluciond con marcada pérdida de peso con talla
conservada (Figura 1). Los padres no notaron
cambios con respecto a la actitud alimentaria
con respecto a los meses previos tanto en
cantidad como en variedad. Tampoco refirieron
vomitos, diarreas ni ningun otro sintoma y/o signo
acompafante. Al consultar con el servicio de
Gastroenterologia Infantil, se solicité laboratorio
(citologico, proteinograma, determinacién de
inmunoglobulinas, coagulograma, orina completa,
funcién renal, hepatica, pancreatica vy tiroidea, y
orina completa dentro de parametros normales;
anticuerpos antigliadina y antitransglutaminasa
negativos), urocultivo y coprocultivo (sin
desarrollo), ecocardiograma y electrocardiograma
(sin alteraciones). Ante la situacién clinica del
paciente sin diagndstico etioldgico, se decidio
realizar videoendoscopia digestiva alta para
descartar posible causa gastrointestinal, por lo
cual se planifico internacion.

Al examen fisico al ingreso, se observo
buen estado general, normohidratado, con
hallazgos sugestivos de desnutricion: siluetas
O0seas marcadas, colgajos cutaneos y abdomen
excavado (Figura 2). Al realizar antropometria
segun referencias de la Organizacién Mundial
de la Salud (OMS), se objetivd: peso 8,5 kg
(puntaje Z: -2,11); talla 85 cm (puntaje Z: 1,37);
peso para la talla (-3,8), perimetro cefalico
47 cm (puntaje Z: -0,16); circunferencia de
brazo 13 cm (puntaje Z: -1,69). Respecto al
examen neuroldgico, cardiovascular, respiratorio,
abdominal y genitourinario, no se objetivaron
anormalidades.

Luego de realizarse videoendoscopia digestiva
alta, en la cual no se observaron hallazgos
patoldgicos, se decidiéo ampliar los estudios:
se constataron valores de laboratorio incluido
ionograma, estado acido base, amonemia y
determinacién de vitaminas (A, C, D, B12),
acidos organicos en orina, cuerpos reductores
en materia fecal y esteatocrito que resultaron
normales. Asimismo, se realizaron imagenes tales
como radiografia de térax, ecografia abdominal y
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Ficura 1. Evolucion de la antropometria del paciente desde el nacimiento hasta la actualidad, segun

referencias de la Organizacién Mundial de la Salud
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Flecha roja: momento del diagndstico e inicio de suplementacion dietaria.

Flecha azul: momento de la cirugia.
* A: Evolucién del peso para la edad.
* B: Evolucion del peso para la talla.
» C: Evolucién de la talla para la edad.

renovesical que también fueron normales.

Se colocd sonda nasogastrica y se inicié
soporte nutricional enteral con leche de férmula
hidrolizada y dieta sin gluten y sin lactosa.

Al persistir sin diagnéstico etioldgico, en
contexto de un lactante con desnutricion grave,
se decidié descartar pérdida de peso de origen
central. Se solicité fondo de ojo y se descartd
papiledema, y resonancia magnética nuclear
(RMN) de cerebro en la cual se objetivo lesion
tumoral expansiva soélida en region diencefalica,
con bordes delimitados, tamafio 38 mm de altura
por 39 mm de diametro antero-posterior y 37 mm
de diametro transverso, que comprometia tallo
pituitario y quiasma o6ptico, se extendia hacia
hipotalamo y tercer ventriculo, provocando
dilatacion del sistema ventricular supratentorial
(Figura 3).

Dados los hallazgos imagenoldgicos, sin
detectar otra etiologia, se diagnosticé sindrome
diencefalico de Russel.

Se solicitaron marcadores tumorales

(alfafetoproteina [aFP], somatomedina,
gonadotrofina coriénica humana beta [B-hCG]):
negativos, y perfil hormonal (hormona estimulante
de la corteza adrenal [ACTH], cortisol matutino,
prolactina, tirotropina [TSH], tiroxina libre y total
[T4 Ty L]) dentro de parametros normales. Se
planificd exéresis por craneotomia con toma
de biopsia, que inform6 glioma astrocitico tipo
astrocitoma pilomixoide.

Posterior a la cirugia, se inici6é tratamiento
inmunomodulador con trametinib 0,3 mg/dia y
guimioterapico con vinblastina 6 mg/m? semanal.

A los 11 meses del diagndstico, se realizo
RMN cerebral de control, donde se observo
persistencia de la enfermedad. En consecuencia,
se roté al esquema quimioterapico actual:
carboplatino 550 mg/m?/dosis y vincristina 1,5 mg/
m?/dosis semanal, y corticoterapia.

Desde el aspecto nutricional, presenta
buena evolucion, con mayor aptitud alimentaria.
Posterior al diagndstico, al descartar sindrome
de malabsorcién, se reemplazd leche de



Ficura 2. Fotografia del paciente al ingreso
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Paciente emaciado, siluetas 6seas marcadas, colgajos cutaneos.

férmula hidrolizada por leche sin lactosa, que se
suplementd con maltodextrina y triglicéridos de
cadena media, y dieta general. Actualmente, se
encuentra eutréfico: peso 14,36 kg (puntaje Z:
0,59); talla 93,8 cm (puntaje Z: 0,63); peso para

la talla (puntaje Z: 1,99). En la Figura 1 se aprecia
la evolucion de las curvas de crecimiento del
paciente desde el nacimiento hasta la actualidad,
sefalando el momento del diagndstico y de la
cirugia.

Ficura 3. Resonancia magnética nuclear de cerebro con contraste, corte sagital mediano T1 y coronal T2

Tumor en regién diencefalica.




DISCUSION

Se presentoé un paciente de sexo masculino de
17 meses, previamente sano, con una importante
pérdida de peso de 3 meses de evolucion, a pesar
de mantener una ingesta caldrica conservada, sin
afeccion de la talla ni el perimetro cefalico.

Inicialmente, se descartaron las causas mas
frecuentes de desnutricién, incluida celiaquia,
enteropatias perdedoras de proteinas, infecciones
activas, insuficiencia cardiaca, entre otras. Luego,
se decidi6 investigar una causa central, por lo
que se realizé6 RMN de cerebro y se visualizé un
tumor diencefalico, que resulté en el diagnéstico
de sindrome diencefalico de Russel.

Dicha entidad se debe a la existencia de
tumores principalmente en la region hipotalamica,
aunque también pueden localizarse en el quiasma
Optico o en la fosa posterior.’ En este caso, se
detectod un astrocitoma pilomixoide hipotalamico,
el segundo tipo histolégico mas frecuente, que
sigue al astrocitoma pilocitico.?

El tratamiento esta discutido en la
bibliografia. La reseccion total no suele ser
posible debido a la localizacién del tumor y
riesgo de efectos adversos,® motivo por el
cual se suele complementar con tratamiento
quimioterapico y/o radioterapico.” Este caso
particular mostro refractariedad al tratamiento
quirdrgico complementado con inmunomodulador
y vinblastina, por lo que se decidid iniciar su
actual tratamiento quimioterapico con vincristina
y carboplatino a dosis altas, y corticoterapia.

La importancia de sospechar esta patologia
en un paciente con las caracteristicas descritas,
una vez descartadas las causas mas frecuentes
de desnutricion, radica en que el diagnédstico
temprano aumenta las posibilidades de un
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tratamiento curativo y un prondstico mas
favorable.

Asimismo, cabe destacar que el soporte
nutricional es tan relevante como el tratamiento
curativo.® En el contexto de un paciente
emaciado, aun con ingesta conservada, se
inicia suplementacion dietaria en conjunto con
el servicio de Nutricién, se logra estabilizar las
curvas de crecimiento (segun parametros de
OMS?) hasta un peso para la talla adecuado para
el sexoylaedad. m
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