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RESUMEN
El síndrome diencefálico de Russel es un conjunto de signos y síntomas que se caracteriza por una 
pérdida de peso marcada, sin afección de la talla ni el perímetro cefálico, sin modificaciones en la 
ingesta ni el apetito. Se debe a una disfunción hipotalámica asociada a lesiones ocupantes de espacio 
en dicha región. Es una causa poco frecuente de desnutrición en pediatría, por lo que el diagnóstico 
suele retrasarse.
Se presenta el caso de un paciente de 17 meses de edad, con pérdida de peso de 3 meses de evolución 
que ingresó al internado pediátrico por sospecha de síndrome de malabsorción intestinal. Tras descartar 
las causas más frecuentes de desnutrición, se realizó diagnóstico de astrocitoma pilomixoide cerebral.
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INTRODUCCIÓN
Descrito por Russell en 1951,1 el síndrome 

diencefálico es una causa inusual de desnutrición 
en pediatría, que origina una marcada pérdida 
de peso, sin afección de la talla ni el perímetro 
cefál ico, en contexto de ingesta calór ica 
conservada, con escasa o nula sintomatología 
asociada, lo cual, sumado a lo atípico de estos 
casos, genera diagnósticos generalmente 
tardíos.2 Se han publicado más de cien casos a 
nivel mundial en pediatría.3 Se suele diagnosticar 
en pacientes menores de 3 años,2 sin distinción 
de sexo,3 a los 11 meses del comienzo de la 
sintomatología en promedio.4

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.3 Tardíamente, aparecen 
s ignos  de  h ipe r tens ión  endoc raneana , 
incluidos vómitos, cefalea, papiledema y signos 
oftalmológicos como alteración del campo visual, 
nistagmus, estrabismo.1

Fisiopatológicamente, este síndrome está 
basado en una disfunción hipotalámica debido 
a la presencia de tumores en dicha región,2 
principalmente en el hipotálamo anterior o nervio 
óptico, aunque también pueden localizarse en la 
fosa posterior o como craneofaringiomas.5 

El diagnóstico se realiza con neuroimágenes 
–es de elección la resonancia magnética de 
cerebro–3 y posterior toma de biopsia. Por lo 
general, se asocia a gliomas de bajo grado, y el 
tipo histológico más frecuente es el astrocitoma 
pilocítico, seguido por el astrocitoma pilomixoide.3

El tratamiento está discutido en la bibliografía, 
incluido el tratamiento de soporte nutricional 
y curativo.6 Se indica resección quirúrgica 
comple ta ,  aunque no  sue le  ser  pos ib le 
debido a la localización del tumor, además de 
conllevar riesgo de secuelas neurológicas y 
endocrinológicas, incluido panhipopituitarismo, 
pubertad retrasada, afección del campo visual, 
trastornos del aprendizaje, sobrepeso.3 Por esta 
razón, se realizan tratamientos coadyuvantes, 
como radioterapia o quimioterapia con vincristina, 
carboplatino y/o etopósido a dosis altas.7 La 
mortalidad se estima en alrededor del 24 %.3 Sin 
tratamiento, la supervivencia se estima entre 6 y 
24 meses.2

CASO CLÍNICO
Paciente de sexo masculino de 17 meses de 

edad que ingresó al internado de pediatría por 
pérdida de peso de tres meses de evolución. 
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 
patológicos 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 
evolucionó 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 
vómitos, diarreas ni ningún otro síntoma y/o signo 
acompañante. Al consultar con el servicio de 
Gastroenterología Infantil, se solicitó laboratorio 
(citológico, proteinograma, determinación de 
inmunoglobulinas, coagulograma, orina completa, 
función renal, hepática, pancreática y tiroidea, y 
orina completa dentro de parámetros normales; 
anticuerpos antigliadina y antitransglutaminasa 
negativos), urocult ivo y coprocult ivo (sin 
desarrollo), ecocardiograma y electrocardiograma 
(sin alteraciones). Ante la situación clínica del 
paciente sin diagnóstico etiológico, se decidió 
realizar videoendoscopia digestiva alta para 
descartar posible causa gastrointestinal, por lo 
cual se planificó internación.

Al examen físico al ingreso, se observó 
buen estado general, normohidratado, con 
hallazgos sugestivos de desnutrición: siluetas 
óseas marcadas, colgajos cutáneos y abdomen 
excavado (Figura 2). Al realizar antropometría 
según referencias de la Organización Mundial 
de la Salud (OMS), se objetivó: peso 8,5 kg 
(puntaje Z: -2,11); talla 85 cm (puntaje Z: 1,37); 
peso para la talla (-3,8), perímetro cefálico 
47 cm (puntaje Z: -0,16); circunferencia de 
brazo 13 cm (puntaje Z: -1,69). Respecto al 
examen neurológico, cardiovascular, respiratorio, 
abdominal y genitourinario, no se objetivaron 
anormalidades.

Luego de realizarse videoendoscopia digestiva 
alta, en la cual no se observaron hallazgos 
patológicos, se decidió ampliar los estudios: 
se constataron valores de laboratorio incluido 
ionograma, estado ácido base, amonemia y 
determinación de vitaminas (A, C, D, B12), 
ácidos orgánicos en orina, cuerpos reductores 
en materia fecal y esteatocrito que resultaron 
normales. Asimismo, se realizaron imágenes tales 
como radiografía de tórax, ecografía abdominal y 
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renovesical que también fueron normales. 
Se colocó sonda nasogástrica y se inició 

soporte nutricional enteral con leche de fórmula 
hidrolizada y dieta sin gluten y sin lactosa.

Al persistir sin diagnóstico etiológico, en 
contexto de un lactante con desnutrición grave, 
se decidió descartar pérdida de peso de origen 
central. Se solicitó fondo de ojo y se descartó 
papiledema, y resonancia magnética nuclear 
(RMN) de cerebro en la cual se objetivó lesión 
tumoral expansiva sólida en región diencefálica, 
con bordes delimitados, tamaño 38 mm de altura 
por 39 mm de diámetro antero-posterior y 37 mm 
de diámetro transverso, que comprometía tallo 
pituitario y quiasma óptico, se extendía hacia 
hipotálamo y tercer ventrículo, provocando 
dilatación del sistema ventricular supratentorial 
(Figura 3).

Dados los hallazgos imagenológicos, sin 
detectar otra etiología, se diagnosticó síndrome 
diencefálico de Russel. 

Se so l ic i taron marcadores tumora les 

(a l fa fe toproteína [αFP] ,  somatomedina, 
gonadotrofina coriónica humana beta [β-hCG]): 
negativos, y perfil hormonal (hormona estimulante 
de la corteza adrenal [ACTH], cortisol matutino, 
prolactina, tirotropina [TSH], tiroxina libre y total 
[T4 T y L]) dentro de parámetros normales. Se 
planificó exéresis por craneotomía con toma 
de biopsia, que informó glioma astrocítico tipo 
astrocitoma pilomixoide.

Posterior a la cirugía, se inició tratamiento 
inmunomodulador con trametinib 0,3 mg/día y 
quimioterápico con vinblastina 6 mg/m2 semanal.

A los 11 meses del diagnóstico, se realizó 
RMN cerebral de control, donde se observó 
persistencia de la enfermedad. En consecuencia, 
se rotó al esquema quimioterápico actual: 
carboplatino 550 mg/m2/dosis y vincristina 1,5 mg/
m2/dosis semanal, y corticoterapia.

Desde el aspecto nutricional, presenta 
buena evolución, con mayor aptitud alimentaria. 
Posterior al diagnóstico, al descartar síndrome 
de malabsorción, se reemplazó leche de 

Flecha roja: momento del diagnóstico e inicio de suplementación dietaria. 
Flecha azul: momento de la cirugía.
 • A: Evolución del peso para la edad.
 • B: Evolución del peso para la talla. 
 • C: Evolución de la talla para la edad.

Figura 1. Evolución de la antropometría del paciente desde el nacimiento hasta la actualidad, según 
referencias de la Organización Mundial de la Salud

A   Edad: 2a 7m (31 m), Puntaje z: 1,38 B  Edad: 2a 7m (31 m), Puntaje z: 1,99

C   Edad: 2a 7m (31 m), Puntaje z: -0,01
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Figura 3. Resonancia magnética nuclear de cerebro con contraste, corte sagital mediano T1 y coronal T2 

Tumor en región diencefálica.

Paciente emaciado, siluetas óseas marcadas, colgajos cutáneos.

Figura 2. Fotografía del paciente al ingreso

fórmula hidrolizada por leche sin lactosa, que se 
suplementó con maltodextrina y triglicéridos de 
cadena media, y dieta general. Actualmente, se 
encuentra eutrófico: 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 evolución de las curvas de crecimiento del 
paciente desde el nacimiento hasta la actualidad, 
señalando el momento del diagnóstico y de la 
cirugía.
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DISCUSIÓN
Se presentó un paciente de sexo masculino de 

17 meses, previamente sano, con una importante 
pérdida de peso de 3 meses de evolución, a pesar 
de mantener una ingesta calórica conservada, sin 
afección de la talla ni el perímetro cefálico. 

Inicialmente, se descartaron las causas más 
frecuentes de desnutrición, incluida celiaquía, 
enteropatías perdedoras de proteínas, infecciones 
activas, insuficiencia cardíaca, entre otras. Luego, 
se decidió investigar una causa central, por lo 
que se realizó RMN de cerebro y se visualizó un 
tumor diencefálico, que resultó en el diagnóstico 
de síndrome diencefálico de Russel.

Dicha entidad se debe a la existencia de 
tumores principalmente en la región hipotalámica, 
aunque también pueden localizarse en el quiasma 
óptico o en la fosa posterior.5 En este caso, se 
detectó un astrocitoma pilomixoide hipotalámico, 
el segundo tipo histológico más frecuente, que 
sigue al astrocitoma pilocítico.3

E l  t r a t a m i e n t o  e s t á  d i s c u t i d o  e n  l a 
bibliografía. La resección total no suele ser 
posible debido a la localización del tumor y 
riesgo de efectos adversos,3 motivo por el 
cual se suele complementar con tratamiento 
quimioterápico y/o radioterápico.7 Este caso 
particular mostró refractariedad al tratamiento 
quirúrgico complementado con inmunomodulador 
y vinblastina, por lo que se decidió iniciar su 
actual tratamiento quimioterápico con vincristina 
y carboplatino a dosis altas, y corticoterapia.

La importancia de sospechar esta patología 
en un paciente con las características descritas, 
una vez descartadas las causas más frecuentes 
de desnutrición, radica en que el diagnóstico 
temprano aumenta las posibilidades de un 

tratamiento curativo y un pronóstico más 
favorable.

Asimismo, cabe destacar que el soporte 
nutricional es tan relevante como el tratamiento 
curat ivo.6 En el  contexto de un paciente 
emaciado, aún con ingesta conservada, se 
inicia suplementación dietaria en conjunto con 
el servicio de Nutrición, se logra estabilizar las 
curvas de crecimiento (según parámetros de 
OMS8) hasta un peso para la talla adecuado para 
el sexo y la edad. n
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