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Heidenhain variant of sporadic
Creutzfeldt-Jakob disease

Estimada Editora:

La enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (ECJ) es una
encefalopatia espongiforme que conduce a una demencia
rapidamente progresiva, asi como a otras alteraciones neu-
rologicas no especificas. Se describen cuatro tipos':

e Esporadica (ECJe): 85-90% de los casos. Tiene etiologia
desconocida.

e Variante (ECJv): descrita en 1996, se relaciona con la
exposicion a la proteina de la enfermedad de la vaca loca.
Generalmente muestra un curso mas largo que los otros
tipos.

e Familiar (ECJf): 10% de los casos. Aparece en individuos
portadores de la mutacion de la proteina prionica (PrP).

o latrogénica: por contacto con tejido cerebral o liquido
cefalorraquideo (LCR) de pacientes infectados.

Presentamos el caso de una mujer de 72 afos que acu-
dié al servicio de Urgencias de nuestro hospital por tener
alteraciones visuales de un mes de evolucion, acompanadas,
progresivamente, por alteraciones de la marcha, agrafia,
alexia y bradilalia. Como antecedentes de importancia la
paciente referia hipertension, diabetes y dislipemia, y era
independiente para las actividades de la vida diaria hasta el
inicio del cuadro.

En el examen fisico se objetivo un sindrome cerebeloso
(dismetria dedo-nariz y taldn-rodilla bilateral, disdiadoco-
sinesia, Romberg positivo bilateral con los ojos cerrados,
marcha ataxica con lateralizacion y aumento de base de sus-
tentacion y habla escandida), alteraciones visuales (vision
en tanel binocular y alteracion de la percepcion de los colo-
res), piramidalismo (espasticidad, reflejos osteotendinosos
exaltados) y deterioro cognitivo (bradilalia, alexia y agra-
fia) de corta y rapida evolucion. Los estudios de rutina y la
tomografia cerebral fueron normales.

En una resonancia magnética (RM) cerebral hecha en un
equipo de 3 Teslas (3T), que se habia realizado 6 semanas
antes en otro centro, se observaba restriccion a la difusion
en la corteza parieto-occipital bilateral. Estos hallazgos fue-
ron confirmados y superpuestos a la RM (3T) realizada en
nuestro centro al segundo dia del ingreso (fig. 1). A los dos

meses se llevo a cabo una RM de control con hallazgos simi-
lares, aunque menos evidentes, al ser hecha con un campo
abiertode 1T.

El electroencefalograma (EEG) evidencio signos de afec-
tacion cerebral generalizada de intensidad severa mas
acusados en el hemisferio derecho, con grafoelementos de
tendencia pseudoperiddica.

El estudio en el LCR de la proteina 14-3-3 fue positivo,
por lo que, unido a las manifestaciones clinicas y hallazgos
de imagen, se establecio un diagnostico probable de ECJe
con variante de Heidenhain?.

La ECJ se caracteriza por demencia progresiva rapida,
atrofia cerebral, mioclonias y finalmente la muerte. Los
pacientes con ECJv presentan en su mayoria sintomas sen-
soriales y psiquiatricos, mientras que la ECJe suele mostrar
deterioro cognitivo progresivo, cambios de personalidad,
alucinaciones y sintomas cerebelosos. Por su parte, la
variante de Heidenhain es una forma infrecuente de ECJe,
descrita por primera vez en 1929. En ella, se destaca la
presencia de distintas alteraciones visuales, lo que suele
retrasar y dificultar su diagndstico??>.

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) ha desarro-
llado criterios diagnosticos, catalogando los casos como
definitivos, probables o posibles, en base a la presencia de
la proteina 14-3-3 en el LCR, cambios en el EEG vy clinica.
El EEG se caracteriza por descargas sincronas periodicas,
mas frecuentes en las etapas tardias de la enfermedad.
Sin embargo, la proteina 14-3-3 en el LCR es marcador
bioquimico importante en la ECJ, su presencia no es patog-
nomonica y requiere confirmacion histopatoldgica.

Se trata, por tanto, de una enfermedad de dificil diagnos-
tico, especialmente en los estadios iniciales, que se puede
confundir con otras causas de demencia®. Si bien en la actua-
lidad la RM no se encuentra entre los criterios diagnosticos
de la OMS, en la practica clinica contribuye de manera muy
significativa a la orientacion diagnéstica®®.

Los hallazgos de la RM puede ser uni o bilaterales y
simétricos o asimétricos, e incluyen hiperintensidad en
ponderacion T2 y en atenuacion del fluido en inversion-
recuperacion (FLAIR) de los ganglios basales (putamen y
caudado), talamo (signo del palo de hockey), corteza
(manifestacion temprana mas comin) o sustancia
blanca*>7®, En la ECJv los cambios se observan tipi-
camente en el talamo (signo del pulvinar). En la secuencia
de difusion (DWI) es caracteristica la difusion restringida
persistente, especialmente evidente en los equipos de alto
campo, siendo esta la secuencia mas sensible para las alte-
raciones corticales, ademas de ser superior a las secuencias
ponderadas en T2 y FLAIR en estadios tempranos?’ (fig. 2).
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Figura 1

Secuencia axial de difusion isotropica y mapa de coeficiente de difusion aparente (ADC): hiperintensidad de sefal en

la corteza parieto-occipital bilateral, que se muestra hipointensa en el mapa de ADC (flechas), confirmandose la restriccion a la

difusion.

En la variante de Heidenhain son caracteristicas las altera-
ciones de sefal de los ganglios basales y tipicamente del
cortex occipital>3. También se produce atrofia cerebral
progresiva rapida.

El patron de  hiperintensidad de sehfal en
FLAIR/restriccion de la difusion puede llegar a diferenciar
la ECJe de otras demencias rapidamente progresivas no
prionicas, a pesar de que los hallazgos de imagen pueden
superponerse®.

El diagnostico diferencial debe hacerse con otras pato-
logias que causen demencia. La enfermedad de Alzheimer
no presenta alteraciones de la difusion en la RM y en las
demencias vasculares la restriccion no es persistente. Si
la restriccion a la difusion se limita al cortex cerebral,
los principales diagnésticos diferenciales son el sindrome
MELAS (miopatia, encefalopatia, acidosis lactica y episo-
dios ictus like, que produce severo engrosamiento cortical
hiperintenso en ponderacion T2 y FLAIR), la encefalopatia

Figura 2

Secuencias axial de difusion y FLAIR: hiperitensidad cortical parieto-occipital bilateral (flechas) en la secuencia DWI

en equipo de 3T, mucho menos evidentes en la secuencia FLAIR. La secuencia de difusion es la mas sensible para las alteraciones

corticales.
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posterior reversible y la encefalitis virica, especialmente
herpética (hinchazén cerebral tipicamente temporal con
cambios necroético-hemorragicos)®.

Aln no existe un tratamiento curativo y la enfermedad
es invariablemente fatal, con una supervivencia media de
siete meses tras el diagnostico.

Confidencialidad de los datos

Los autores declaran que han seguido los protocolos de su
centro de trabajo sobre la publicacion de datos de pacientes
y que todos los pacientes incluidos en el estudio han reci-
bido informacion suficiente y han dado su consentimiento
informado por escrito para participar en dicho estudio.
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Los autores del trabajo declaran no tener ninglin conflicto
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Necrosis grasa epicardica: una
causa infrecuente de dolor
toracico

@ CrossMark

Epicardial fat necrosis: an unusual cause of
chest pain

Estimada Editora:

La necrosis grasa epicardica es una entidad infrecuente, que
se presenta con dolor toracico pleuritico subito y autoli-
mitado en pacientes anteriormente sanos'. La tomografia
computada (TC) permite una evaluacion anatomica pre-
cisa del espacio cardiofrénico y la caracterizacion de las
lesiones que lo comprometen, como la necrosis grasa epi-
cardica, que evidencia los hallazgos tipicos de la entidad,
consistentes en una lesion ovoide con atenuacion grasa y
compromiso del tejido adiposo epicardico adyacente?>. La
fisiopatologia se ha relacionado con dafo en el tejido graso
epicardico, secundario a torsion vascular, trauma o sangrado
microvascular®.

Comunicamos dos casos de necrosis grasa epicardica
diagnosticados por TC. El primero consistié en una mujer de
35 afos de edad, anteriormente sana, que consulté al servi-
cio de urgencias por un dolor precordial intenso y subito. A su
ingreso el examen fisico resulté normal, con electrocardio-
grama sin evidencia de alteraciones. Dada la persistencia e
intensidad del dolor, se realizo una TC de torax contrastada,
en la que se observd una lesion ovoidea encapsulada, con
atenuacion grasa y presencia de anillo de tejido blando,
con aumento en la atenuacion de la grasa adyacente,
localizada en la region epicardica anterior izquierda
(fig. 1).

El segundo caso fue un varon de 67 anos de edad, sin
antecedentes patologicos, que consultd a urgencias por un
cuadro de dolor toracico opresivo e intenso, de una hora
de evolucion, que se irradiaba al hemitérax izquierdo y se
asociaba a nauseas y disnea. El electrocardiograma y tro-
poninas fueron normales. Se realizé una angiografia por TC
de térax que evidencid una lesion redondeada con atenua-
cién central grasa y de mayor densidad periférica, localizada
en la grasa epicardica anterior hacia el angulo cardiofré-
nico izquierdo (fig. 2). Esto se relacionaba con una torsion
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CARTAS CIENTIFICAS

Figura 1 Mujer de 35 anos presenta en (a) la TC de tdrax
contrastada en corte axial con ventana de tejidos blandos una
lesion ovoidea encapsulada, con atenuacion grasa y presencia
de anillo de tejido blando con aumento en la atenuacion de la
grasa adyacente, localizada en la region epicardica anterior del
lado izquierdo (flecha). (b) La TC de térax contrastada en el area
epicardica izquierda muestra la lesion encapsulada de baja ate-
nuacion (flecha). (c) La reconstruccion coronal de la TC confirma
la falta de continuidad con el tejido graso infradiafragmatico o
mediastinal (flecha).

del cojinete graso epicardico con infarto. No se encontré
tromboembolismo pulmonar ni alteraciones del parénquima.

En ambos pacientes se realizd el diagndstico de necrosis
grasa epicardica con base en la historia clinica y los hallazgos
imagenoldgicos tipicos en la TC, descartandose otras posi-
bilidades diagnésticas del cuadro clinico. Los dos recibieron

manejo con analgésicos orales, sin requerir ninguna inter-
vencion quirdrgica ni otros estudios invasivos, con adecuada
evolucion y resolucion de la sintomatologia.

La necrosis grasa epicardica, condicion benigna y poco
frecuente, fue descrita por primera vez por Jackson et al. en
1957"5¢, Hasta el momento solo existen 35 casos reportados
en la literatura mundial®. La fisiopatologia es descono-
cida y se asocia a torsion e isquemia aguda de la grasa
epicardica, anormalidades estructurales preexistentes del
tejido adiposo (como lipomas, hamartomas o lipomatosis) e
incremento de la presion intratoracica relacionada con la
maniobra de Valsalva'”.

La presentacion clinica es el dolor toracico pleuritico,
sUbito e intenso, que puede estar asociado a mareos, sin-
cope, disnea, taquicardia y diaforesis. El examen fisico, el
eco y el electrocardiograma, asi como las pruebas de labo-
ratorio, suelen ser normales*°.

En cuanto al diagndstico por imagen, la radiografia de
torax puede ser normal o evidenciar un aumento en la
opacidad del espacio paracardiaco, usualmente del lado
izquierdo, con o sin derrame pleural concomitante®’. Por
ello, la TC es considerada la técnica de eleccion ante la
sospecha de necrosis grasa epicardica. Esta permite una
excelente visualizacion del espacio cardiofrénico y la carac-
terizacion de sus lesiones?. El hallazgo tipico es la presencia
de una lesion encapsulada de atenuacion grasa que se
localiza en el tejido adiposo paracardiaco del mediastino
anterior, adyacente al pericardio y se rodea de cambios
inflamatorios, como filamentos densos, engrosamiento pleu-
ral o pericardico y ocasionalmente derrame pleural>>7. En
los casos de alta sospecha clinica y hallazgos sutiles o no
concluyentes en la TC, la resonancia magnética (RM) puede
confirmar el contenido graso de la lesion’.

Entre los diagnosticos diferenciales deben incluirse las
masas de contenido graso ubicadas en el pericardio (como
lipomas, liposarcomas, mesoteliomas pericardicos, terato-
mas y timolipomas) y las infecciones (como mediastinitis
y absceso mediastinal), a pesar de que son entida-
des acompainadas de otros hallazgos imagenoldgicos que
orientan el diagndstico. De igual manera, las hernias dia-
fragmaticas con contenido de grasa abdominal ocupando el
espacio cardiofrénico pueden descartarse a través de las
reconstrucciones multiplanares de la TC, ya que evidencian
el defecto en el diafragma y la continuidad de la lesion con
la grasa infradiafragmatica®.

Desde el 2005, ano de la primera descripcion de un caso
de necrosis grasa epicardica con manejo conservador exi-
toso, la TC ha jugado un papel fundamental en el diagndstico
y control®. Esta entidad no requiere intervencion quirurgica
y en la mayoria de los casos es suficiente el tratamiento
con analgésicos"?. El seguimiento imagenoldgico evidencia
la resolucion de los hallazgos de manera espontanea.
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Figura 2

Hombre de 67 afios presenta en (a) la angiografia por TC de térax con reconstruccion coronal y ventana de tejidos

blandos una lesion redondeada con atenuacion central grasa, de mayor densidad periférica en la localizacion de la grasa epicardica
anterior hacia el angulo cardiofrénico izquierdo (flecha). (b) La reconstruccion sagital de la TC confirma la falta de continuidad con
el tejido graso infradiafragmatico y evidencia diafragma integro (cabeza de flecha).
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Proliferacion
osteocondromatosa parostal
bizarra como simulador de
osteosarcoma parostal

@ CrossMark

Bizarre parosteal osteochondromatous
proliferation mimicking parosteal
osteosarcoma

Estimada Editora:

La proliferacion osteocondromatosa parostal bizarra (POPB)
o enfermedad de Nora, llamada asi en honor al patélogo
que la describi6é por primera vez en 1983, se trata de una
tumoracion o6sea benigna muy infrecuente. Consiste en el
crecimiento exofitico del tejido dseo, cartilaginoso y fibroso
a partir del periostio’.

Los lugares mas comunes de aparicion son los huesos de
las manos y los pies (75%), siendo rara la localizacion en los
huesos largos y el craneo??. Ocurre frecuentemente entre
la tercera y la cuarta década de la vida, sin predileccion
de sexos’. Presenta caracteristicas de benignidad, aunque
por su crecimiento rapido, alta tasa de recidiva local v,
en algunas ocasiones, hallazgos por imagen atipicos, puede
confundirse con lesiones malignas como el osteosarcoma
parostal.

Presentamos una breve revision de las caracteristicas de
la POPB, junto con dos casos diagnosticados en nuestro hos-
pital, uno de ellos con manifestacion tipica y otro, atipica.

El primer caso se tratoé de un varon de 35 anos con una
tumoracion en la cara volar de la muiieca derecha, presente
desde hacia 2 afos, pero que habia crecido en los Gltimos
meses. El paciente referia dolor en la muneca e historia
de traumatismo. La radiografia simple mostré una calci-
ficacion adyacente al extremo distal del clbito, sin clara
dependencia 6sea (no mostrada); mientras que la tomogra-
fia computada (TC) corrobord la presencia de una lesion de
localizacion metafisodiafisaria, que evidenciaba continuidad
con la cortical 6sea cubital posterior, sin afectacion medular
evidente. La lesion tenia margenes bien definidos y matriz
osteoide (fig. 1). La resonancia magnética (RM) constatd
la ausencia de afectacion de la medular o6sea (fig. 2) y el
resultado de la biopsia confirmé la POPB.

El segundo caso fue otro varén de 23 anos con una tumo-
racion dolorosa en el hueco popliteo, que habia crecido en
el altimo mes. El paciente no tenia antecedente traumatico
ni fiebre o sindrome constitucional. A la palpacion la tumo-
racion era firme y no movil. La radiografia simple mostro una
lesion de localizacion metafisodiafisaria, dependiente de la
cortical femoral y de dudosa continuidad con la medular, con
morfologia irregular y matriz osteoide (fig. 3). En la TC se
confirmaron los hallazgos (fig. 4a) y, ademas, se detect6 un
area de posible afectacion de la medular periférica (fig. 4b).
Se complet6 el estudio con RM y gammagrafia 6sea (no mos-
tradas) y, ante la sospecha de malignidad, se realizd una
biopsia con resultado de POPB.

La POPB es un tumor benigno poco frecuente, localmente
agresivo y de etiologia desconocida. La teoria mas acep-
tada sugiere que se trata de una fase intermedia dentro
del proceso reactivo continuo entre la periostitis florida y la

Figura1 Tomografia computada de mufeca en el plano axial
con lesion dsea yuxtacortical, bien delimitada (flecha), en con-
tinuidad con la cortical dsea cubital (cabeza de flecha).

exostosis en torreta’®. Sin embargo, no existen suficientes
datos que comprueben con certeza esta hipotesis, ya que las
lesiones suelen biopsiarse en la segunda etapa (POPB), alte-
rando el proceso. Debido a que su etiologia, historia natural
y curso clinico no son bien conocidos, el manejo debe ser
llevado a cabo por un comité multidisciplinario’.

La lesion tiene una consistencia dura y un crecimiento
lento, con o sin dolor dependiendo del efecto de masa que
ejerza'. En mas del 50% de los casos, los pacientes refie-
ren historia previa de traumatismo, aunque no es un dato
comun’.

El mayor reto para el radiologo consiste en diferenciar
esta entidad del osteosarcoma parostal, dada su relacion
con el periostio. Es muy importante también la distincion
con otras entidades benignas, como el osteocondroma, el
condroma periostico y la miositis osificante, ya que la POPB
requiere una reseccion amplia y hasta en el 55% de los casos
presenta recidiva“.

Su localizacion tipica puede ayudar al diagnéstico dife-
rencial, en tanto el osteocondroma y el osteosarcoma

Figura2 Resonancia magnética de muneca en plano axial con
secuencia potenciada en T2 con saturacion espectral de la grasa
(Fat Sat) visualiza una lesion compatible con POPB, de bor-
des bien delimitados, intensidad de senal alta y discretamente
heterogénea (flecha), con ausencia de afectacion medular.


http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.rard.2016.11.004&domain=pdf

CARTAS CIENTIFICAS

Document downloaded from http://www.elsevier.es, day 11/10/2017. This copy is for personal use. Any transmission of this document by any media or format is strictly prohibited.

225

parostal son extremadamente raros en los huesos pequefos
de las manos y los pies (siendo esta la localizacion mas
frecuente en la POPB). Al respecto, la miositis osificante
suele localizarse de forma adyacente a los huesos largos,
con mayor asociacion a traumatismo previo y un patron de
osificacion centripeto’.

En imagenes la POPB se identifica como una masa osifi-
cada, bien delimitada y de localizacion yuxtacortical, con
una base amplia de implantacidn afectando al periostio®. EL
hueso subyacente presenta apariencia normal, sin afecta-
cién medular, esclerosis reactiva o periostitis?. Existe algin
caso descrito en el que la POPB muestra continuidad con la
medular 6sea, por lo que la ausencia de este hallazgo tipico
no descarta la enfermedad?.

La RM es muy Gtil para una mejor caracterizacion. Revela
una lesion hipointensa en secuencias potenciadas en T1
e hiperintensa de forma variable en secuencias potencia-
das en T2 y recuperacion de inversion en tiempo corto
(STIR), mostrando realce homogéneo tras la administracion
de contraste’.

La POPB no requiere realizacion de biopsia en casos
tipicos, ya que la imagen y las caracteristicas clinicas son
suficientes para establecer el diagndstico. Se recomienda un
seguimiento de 6 meses’. En casos atipicos, es obligatoria
la biopsia y el estudio anatomopatoldgico para establecer el
diagnostico y descartar el osteosarcoma parostal, ya que las
manifestaciones raras, como la continuidad con la medular
osea o la afectacion de la cortical, deben ser diferenciadas
de la patologia maligna.

Saludos cordiales,

Los autores

Figura 3 Radiografia simple lateral de la rodilla derecha
muestra una lesion calcificada de localizacion metafisodiafisaria
en el fémur distal (flecha).

Figura 4

La tomografia computada de rodilla evidencia (a) en plano sagital una lesion dependiente de la cortical posterior del

fémur (flecha) y (b) en plano axial una lesion dependiente de la cortical y esclerosis de la medular periférica, sugestiva de afectacion

de la misma (cabeza de flecha).
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Confidencialidad de los datos

Los autores declaran que han seguido los protocolos de
su centro de trabajo sobre la publicacion de datos de
pacientes y que todos los pacientes incluidos en el estudio
han recibido informacion suficiente y han dado su consen-
timiento informado por escrito para participar en dicho
estudio.

Conflicto de intereses

Los autores del trabajo declaran no tener ningun conflicto
de intereses.
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18F-DOPA PET/TC para el
diagnostico del hiperinsulinismo
congénito

@ CrossMark

18F-DOPA PET/CT for the diagnosis of
congenital hyperinsulinism

Estimada Editora:

El hiperinsulinismo congénito (HIC) es una enfermedad
poco frecuente, de causa genética, que produce hipoglu-
cemia debido a la secrecion excesiva y/o desordenada
de insulina. De no ser detectada tempranamente produce
un severo dafo neurolégico con un impacto importante
en el desarrollo del nifo. Se han descrito mutaciones
en nueve genes como causa de HIC, aunque histologica-
mente se describen tres tipos mayores de esta entidad
(difuso [50%], focal [40%] y atipico [10%]), cuyo manejo
difiere drasticamente’. Los pacientes con enfermedad focal
requieren una pancreatectomia parcial que remueva la
zona de la lesion para proveer una cura completa sin las
comorbilidades de la pancreatectomia total. Esta inter-
vencion queda restringida para la enfermedad difusa sin
respuesta al tratamiento médico, cuya morbilidad es la
diabetes mellitus iatrogénica y la insuficiencia pancreatica
exocrina’.

En Finlandia la incidencia del HIC se calcula en 1 por
cada 50 000 recién nacidos en poblacion general, cifra que
aumenta hasta 1 por cada 2500 recién nacidos en cohor-
tes con consanguinidad, como las estudiadas en Arabia®.
Hasta la fecha, en Argentina no existen estadisticas ni
publicaciones sobre el diagndstico con 3,4-dihidroxi-6- 18 F-
fluoro-L-fenilalanina (18F-DOPA) por tomografia computada
por emision de positrones (PET/TC) de esta enfermedad.

La 18F-DOPA es un radiotrazador analogo de la L-DOPA,
que ingresa a las células a través del sistema transporta-
dor de aminoacidos, para posteriormente ser transformada
en dopamina por la accién de la L-DOPA decarboxilasa.
Se ha demostrado que las células neuroendocrinas y las
células B de los islotes pancreaticos expresan la enzima
decarboxilasa, por lo que el radiotrazador es captado,
decarboxilado y almacenado en el citoplasma para ser
excretado mediante granulos por las células exocrinas y
enddcrinas del pancreas®. Por ello, el HIC puede ser diag-
nosticado mediante el estudio de 18F-DOPA PET/TC.

No obstante, la posibilidad de falsas interpretaciones
debe ser considerada por multiples factores. Entre ellos, la
subestimacion de la captacion de lesiones de menor tamano
que la resolucion espacial del equipo, las imagenes no
corregidas por el efecto del volumen parcial, la lesion focal
amplia que puede confundirse con la variante difusa, la
lesion localizada junto al 6rgano que capta fisiologicamente
18F-DOPA (como la via biliar y el sistema urinario) y la
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absorcion insuficiente del radiotrazador en la lesion en
relacion con las células exocrinas adyacentes.

La imagen de PET/TC con 18F-DOPA dentro del algo-
ritmo diagnostico para la localizacion del tejido hiperplasico
hiperfuncionante fue utilizado por primera vez en el ano
2005 por Rivero et al.’ Desde entonces los diferentes cen-
tros del mundo dedicados al diagnostico y tratamiento del
HIC han mostrado su alto valor diagnostico (especificidad
del 100%)?. En Latinoamérica el primer estudio de 18F-DOPA
PET/TC se realiz6 en Argentina en el afo 2015 y hasta la
fecha es el Unico pais de la region que ha implementado
este método, considerado actualmente como el de referen-
cia para diferenciar entre el tipo difuso y focal.

Queremos compartir con usted y los lectores de la RAR
nuestra experiencia inicial en el diagnostico de HIC por
medio de 18F-DOPA PET/TC mediante dos casos represen-
tativos, uno de la variante histologica focal y otro de la
variante histoldgica difusa.

El primer paciente, que tenia 12 dias de vida, presentd
hipoglucemia en la primera hora posterior al nacimiento
(19mg/dl) y fue tratado con suero dextrosado e hidrocor-
tisona. El examen de insulinemia en hipoglucemia critica
(glucemia <50mg/dl) reportdé 38 muUI/ml (valor de refe-
rencia insulinemia<2) y se diagnosticd hipoglicemia por
hiperinsulinismo (relacion insulinemia/glucemia =46 ([valor
normal < 5]). Ante la sospecha de hiperplasia pancreatica
difusa, se solicitdé una tomografia computada (TC) de pan-
creas que resultd normal. Por este motivo, se derivd a
nuestro hospital para ser estudiado mediante 18F-DOPA
PET/TC. El equipo utilizado fue un Philips Gemini 64 TF.

Figura 1  Tomografia computada de abdomen en plano axial
muestra un parénquima pancreatico delimitado por una linea
negra (flecha) de configuracion habitual, sin evidencia de lesio-
nes focales.

Las imagenes evidenciaron un foco hipermetabélico a nivel
de la porcion cefalica del pancreas, con un valor de capta-
cion estandar maximo (SUV max) de 1,4. Esta cifra estaba
16% arriba del resto del parénquima pancreatico, lo cual fue
compatible con foco de captacion focal (figs. 1y 2).

El segundo paciente de 3 dias de vida presentd hipo-
glucemia de 12mg/dl en las primeras horas posteriores al
nacimiento. Fue ingresado a la unidad de terapia intensidad
neonatal, donde se registraron hipoglucemias de hasta

Figura 2

18F-DOPA PET/TC en (a) plano axial al mismo nivel que la Figura 1y (b) en plano coronal evidencia una imagen focal de

alta avidez por el radiotrazador (flechas blancas). También se destacan sitios de captacion fisiologica de18F-DOPA, como la vesicula

biliar y los rifones.
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Figura3 18F-DOPA PET/TC en plano coronal identifica a nivel
del parénquima pancreatico una acumulacion difusa del radio-
trazador y tres focos hipermetabdlicos a nivel de la cabeza
(cabeza de flecha), cuerpo (flecha blanca) y cola (flecha gris).
Se sefala, ademas, el rifon izquierdo (estrella amarilla) excre-
tando el radiotrazador.

20mg/dl a pesar del tratamiento con suero dextrosado. Se
realizaron muestras criticas de hipoglucemias, valores de
insulinemia de hasta 177, 223, 208 y 271 mUI/ml. Se descartd
hipoglucemia por déficit de hormona adrenocorticotropa
(ACTH) y hormona de crecimiento (GH), y se planteé como
hipotesis diagnodstica el HIC. Se inici6 tratamiento farmaco-
logico con diazoxido y octreotide, pero el paciente continu6
con hipoglucemia. Por ello, se planted la necesidad de

N

Figura4 18F-DOPA PET/TC en plano axial del mismo paciente
que la Figura 3 muestra una de las zonas de acumulacion pato-
logica del radiotrazador localizada en la cabeza pancreatica.

manejo quirdrgico y fue derivado a nuestra institucion para
la realizacion del estudio 18F-DOPA PET/TC. Este identifico
una captacion difusa del radiotrazador con focos hiperme-
tabolicos a lo largo de todo el organo (cabeza, SUV max
3,8; cuerpo, SUV max 3,3; y cola, SUV max 3,8) (figs. 3y 4).

Ambos pacientes fueron sometidos a tratamiento quirar-
gico: en el primer caso se realiz6 pancreatectomia parcial y
en el segundo una total. El analisis histopatoldgico confirmé
el diagndstico en los dos pacientes.

Confidencialidad de los datos

Los autores declaran que han seguido los protocolos de su
centro de trabajo sobre la publicacion de datos de pacientes
y que todos los pacientes incluidos en el estudio han reci-
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informado por escrito para participar en dicho estudio.
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Hallazgos imagenolégicos de la
displasia cleidocraneal

@ CrossMark

Imaging findings in cleidocranial dysplasia
Estimada Editora:

La displasia cleidocraneal (DC) es una rara enfermedad
caracterizada por ausencia o hipoplasia de las clavicu-
las, persistencia de las fontanelas abiertas y existencia de
anormalidades dentales multiples'~3. Su prevalencia se ha
estimado en 1 por cada millén de habitantes alrededor del
mundo®.

Usualmente se origina por herencia autosémica domi-
nante, con alta penetrancia y grado variable de expresion,
y se debe a una mutacion del gen RUNX 2, localizado en el
brazo corto del cromosoma 6 (6p21), el cual codifica una
proteina necesaria para el correcto funcionamiento de los
osteoclastos’3~>. Sin embargo, hasta el 40% de los casos de
DC aparece de forma espontanea, sin una clara asociacion
genética®.

A pesar de su baja prevalencia, se considera necesario el
conocimiento de esta entidad por parte del médico radié-
logo para realizar un diagndstico adecuado y oportuno. Por
ello, comunicamos el caso de un nifo de 3 anos que con-
sulté inicialmente por una caida desde aproximadamente
1 metro de altura, con trauma en miembro superior dere-
cho. En la radiografia (Rx) se evidencio una fractura del
condilo lateral humeral. No obstante, en el examen fisico
se encontro talla baja, hipertelorismo y alteraciones 6seas
craneales, consistentes en diastasis de suturas y persistencia
de fontanela anterior abierta, ademas de macroglosia, pala-
dar ojival, dismorfismo dentario (se sospecho diagnostico de
Sindrome de Pierre Marie Sainton en su forma esporadica),
ausencia de claviculas y pectus excavatum. La Rx convencio-
nal de torax anteroposterior demostré apariencia triangular
del torax y ausencia congénita de ambas claviculas (fig. 1),
mientras que la Rx anteroposterior de pelvis revel6 ausencia
de osificacion de las ramas iliopubicas y osificacion parcial

Figura1 Radiografia anteroposterior de térax muestra la apa-
riencia triangular del térax, con ausencia congénita de ambas
claviculas (cabezas de flechas).

Figura 2 Radiografia anteroposterior de pelvis evidencia
ausencia de osificacion de las ramas iliopUbicas (cabezas de fle-
chas) y osificacion parcial del isquion, con ausencia de las ramas
isquiopubicas (flechas).

del isquion, con ausencia de las ramas isquiopUbicas (fig. 2).
No se ampliaron estudios para detectar anormalidades en el
desarrollo 6seo de manos y columna vertebral.

En la tomografia computada (TC) de craneo se evidencid
diastasis de la sutura sagital de las fontanelas anteriores y
posteriores, con aumento en el nimero de los huesos wor-
mianos parietales, temporales y occipitales en ambos lados
(fig. 3), mas ausencia de neumatizacion de las celdillas mas-
toideas (fig. 4).

El paciente presento la triada conformada por dien-
tes supernumerarios, agenesia completa de las claviculas y
alteraciones craneales, como suturas y fontanelas sagitales
abiertas, lo cual permiti6 realizar el diagnostico®.

Las principales caracteristicas de la DC son la ausencia
completa o parcial de las claviculas, los dientes supernu-
merarios, la retencion de dientes deciduos y los dientes
permanentes impactados. El retraso en el cierre de las
fontanelas sagitales, las cuales pueden permanecer abiertas
durante toda la vida, es uno de los hallazgos clinicos mas
evidentes. Se pueden encontrar anomalias en las manos,
como la braquidactilia, y aproximadamente el 38% de los
pacientes presenta hipoacusia'~%.

Los individuos con DC tiene una estatura menor que sus
hermanos no afectados y son mas propensos a tener otros
problemas esqueléticos u ortopédicos, como pie plano, genu
valgo y escoliosis. Otras alteraciones asociadas incluyen
infecciones de vias respiratorias superiores, alta incidencia
de cesareas y leve retraso motor en los nifios menores de
5 afos. No obstante, la mayoria de los casos se presentan
asintomaticos o en formas leves®.

El diagndstico de la enfermedad se realiza en base
a los hallazgos clinicos enunciados en conjunto con los
hallazgos imagenoldgicos, que generalmente se identifican
por medio de radiografias. Si bien la TC no es necesaria
para llevar a cabo el diagnostico, se puede requerir para
comprender mejor las malformaciones de la columna verte-
bral e identificar alteraciones craneales, como las de los
huesos temporales (en relacion con la patologia aural y
otoldgica)”°.

Los hallazgos sugestivos de DC, segun la region involu-
crada, son’:
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Figura 3

Tomografia computada de la cabeza con reconstruccion volume rendering muestra (a) diastasis de la sutura sagital y

de las fontanelas anterior y posterior (cabezas de flechas), mas (b) aumento en el nimero de los huesos wormianos (cabezas de

flechas).

Figura 4 Tomografia computada de la cabeza con ventana
para hueso identifica ausencia de neumatizacion de las celdillas
mastoideas (cabezas de flechas).

*Craneo y columna vertebral

-Diastasis de suturas, fontanelas permeables y presencia
de huesos wormianos'"°

-Retraso en la osificacion del craneo

-Neumatizacién pobre o ausente de los senos frontales,
paranasales y mastoideos

-Apofisis odontoides hipoplasica y agenesia del arco ante-
rior del atlas’

-Dientes mal alineados e impactados, o dientes supernu-
merarios

-Fusion del estribo a la trompa de Eustaquio y el
retrotimpano®

-Escoliosis y cifoescoliosis’

*Térax

-Torax en forma de cono

-Anormalidades claviculares (hipoplasia o aplasia de las
claviculas, y claviculas discontinuas), siendo los tercios
lateral y medio de la clavicula los mas cominmente
afectados’

-Escapulas hipoplasicas

*Pelvis

-Retraso en la osificacion del hueso pubico, con sinfisis
pubica amplia

-Hipoplasia de los alerones iliacos

-Articulaciones sacroiliacas amplias

*Manos y pies

-Pseudoepifisis de los metacarpianos y metatarsianos. Alar-
gamiento caracteristico del segundo metacarpiano
-Hipoplasia de falanges distales

-Falanges medias cortas y deformadas del tercero, cuarto
y quinto dedo, con epifisis en forma de cono

*Otro

-Osteopenia

En conclusion, el presente caso indica que la DC es una
enfermedad poco comin que debe considerarse en pacien-
tes con desarrollo anormal de los huesos del craneo, las
claviculas y los dientes. Requiere conocimiento del tema
por parte del radidlogo, para poder ofrecer un adecuado
diagnéstico.

Confidencialidad de los datos
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