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RESUMEN

El sindrome diencefalico es un complejo de sintomas y signos causados por disfuncion
de esta area del encéfalo caracterizado por una marcada desnutricién aun cuando la
ingesta calérica es normal. Se presentan dos casos, el primero de ellos una nifia de
13 meses de edad con antecedentes de un fallo de medro a partir del tercer mes de
vida, que ingreso en este servicio para el estudio de una desnutricidon proteico
energética severa que present6 en el transcurso de su evolucidon un apetito inestable
y al mes de ingresada un evento paroxistico. Se le realizd resonancia magnética
nuclear y se comprobd imagen hipodensa, redondeada, que media aproximadamente
3 x 3 cm en regién supraselar; fue intervenida quirdrgicamente en 2 ocasiones, se
realizoé exéresis del tumor, y se confirmé anatomopatolégicamente un astrocitoma
pilocitico de bajo grado. El segundo paciente, un lactante que ingreso con el
diagndstico confirmado de tumor intracraneal para estudio, semejante al caso
presentado anteriormente, mostraba una marcada desnutricién proteico energética,
se le realiz6 tomografia axial computarizada en la que se pudo apreciar una extensa
masa tumoral supraselar con dilatacién del sistema ventricular. Durante su evolucion
presentdé marcada anorexia con pérdida de peso progresiva, por lo que se realizé
gastrostomia. A los 59 dias fallecié como consecuencia de una pancitopenia, y la
necropsia concluyd: astrocitoma pilocitico de bajo grado.
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ABSTRACT

Diencephalic syndrome is a set of symptoms and signs caused by dysfunction in this
area of the encephalon and characterized by marked malnutrition despite adequate
intake of calories. Two cases were reported in this paper. The first one was a 13-years
old girl with a history of medro failure since her 3rd month of life, who was admitted
to this service for the study of her severe protein/energy malnutrition. In the course
of her hospitalization, she presented with unstable appetite and suffered a paroxistic
event one month after being hospitalized. The infant girl was then performed
magnetic resonance imaging test which revealed a 3 cm x 3cm rounded hypodense
image in the suprasellar region. She was operated on twice, the tumor was excised
and the anatomic and pathological analysis yielded the presence of low grade pilocytic
astrocytoma. The second patient was an small infant who was admitted to the service
with a confirmed diagnosis of intracranial tumor for study, very similar to the case
previously presented. He suffered an acute protein/energy malnutrition, so he was
performed a computerized tomography which showed a broad tumoral mass in the
suprasellar region with dilated ventricular system. During the hospitalization, he
presented with marked anorexia, progressive loss of weight and he finally underwent
gastrotomy, but he died 59 days after admission as a result of pancytopenia. The
result of necropsy was low grade pilocytic astrocytoma.

Key words: diencephalic syndrome, malnutrition, cachexia-anorexia.

INTRODUCCION

El sindrome diencefalico o caguexia de Russell, fue descrito por este autor en el afio
1951.* Aun cuando se conoce bien su curso clinico y etiologia -por ser una entidad
poco frecuente- suele sorprender a muchos pediatras, es casi exclusiva de la infancia,
y suele acompafiarse de un deterioro nutricional marcado, generalmente en un nifio
con una ingesta caldrica normal y aparicion tardia de los dafios neurolégicos de la
region diencefalica de tipo autonémicos, tales como, distermia, palidez y sudoracion.?
Ademas se caracteriza por un fallo para crecer de dificil clasificacion, acompafiado con
una pérdida marcada de la grasa subcutanea, con caracteristicas como la
hiperactividad y la euforia en nifios no lactantes.® El cuadro puede aparecer
enmascarado como un sindrome de malabsorcién intestinal con fallo de medro y
emesis, pero puede tener multiples formas de presentacion, y es mas grave en la
medida que el nifio es mas pequefio.”

El astrocitoma asociado a sindrome diencefalico suele ser mucho mas agresivo y de
diagndstico mas engorroso y peor pronéstico.3 A diferencia de otros tumores donde
esta presente el sindrome de anorexia-caquexia en el que el nifio pierde peso de
forma involuntaria, a la par de que existen una serie de causas organicas que explican
la pérdida del apetito,® la caquexia diencefalica suele cursar con un apetito
conservado, lo cual hace mas dificil el diagndstico temprano. A partir de la
presentacion de dos casos, los autores se proponen enfatizar la importancia del
pensamiento médico ante todo nifio con fallo para crecer que se acompana de
caquexia, aun cuando la ingesta calérica supere los valores aceptados para su sexo y
edad.
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PRESENTACION DE LOS CASOS

Paciente 1

Paciente femenina de 13 meses, con 5 ingresos anteriores en otro centro asistencial a
partir del 3er. mes de vida por poco incremento de peso. Es remitida a la Consulta de
Gastroenterologia de este centro, con el propdsito de realizar biopsia de yeyuno para

estudio de una posible malabsorcién intestinal. Se decidi6 el ingreso en la Sala de
Enfermedades Digestivas y Nutricién, con el diagndéstico de desnutricidn proteico-
caldrica cronica severa; durante su evoluciéon en este servicio se hizo necesaria la
alimentacion por sonda nasogastrica a los 23 dias de evolucion (cuadro 1), porque no
se alimentaba bien aun cuando el examen fisico no mostraba una nifia con apariencia
de enfermedad, e incluso, en ocasiones, se notaba muy activa y alegre. Desde su
ingreso se disefid un soporte nutrimental metabdlico personalizado con aportes de

nutrientes poliméricos y almuerzo de puré enriquecido con bolos de alimentacién cada
4 horas, con descanso posprandial de 2 horas, que llegaron a rebasar el 130 % de sus
necesidades basales, sin conseguir una respuesta adecuada en la ganancia de peso,

por lo que se perpetla el fallo para crecer.

Cuadro 1. Evolucion del peso y principales intervenciones nutricionales y clinicas del

Dias de Peso Ganancia
de peso
evolucién (en Q)
0 5300 -
7 5 330 30
14 5 250 -80
23 5 580 30
32 5410 -170
39 5 450 40
52 5 350 -100

paciente 1

Intervencion

Se indica soporte nutrimental con aporte
del 120 % de las necesidades. Se indica
registro de alimentacién por tres dias por
referencia de inapetencia de posible causa
organica

Registro de alimentacion suficiente. Muy
activa

Se incrementa la densidad calérica para
contrarrestar caida del peso, hay una caida
de la ingesta caldrica, el apetito es muy
inestable se indica perfil serohematico de
busqueda de sepsis y nuevo registro de
alimentacion

Se mantiene poca ganancia de peso. Se
decide colocar sonda nasogastrica para
alimentacion enteral

Sepsis nosocomial respiratoria, se
incrementa densidad calérica del soporte
polimérico

Evento paroxistico de corta duracion, se
interconsulta con Neuropediatria, se realiza
TAC de craneo que informa dilatacion
ventricular y edema periventricular

Se realiza resonancia magnética nuclear
(RMN): confirma presencia de tumor de 3 x
3 cm en regioén supraselar
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60 5770 420 Se realiza operacion por hidrocefalia e
hipertension endocraneana se ingresa en
Unidad de Terapia Intensiva (UTI) y se
alimenta por gastroclisis

67 5 750 -20 Transfundida en sala de Neurocirugia y
trasladada a UTI
74 5 200 -550 Soporte polimérico a débito continuo.

Derivada al exterior

82 5 080 -120 Se realiza exéresis del tumor. Se concluye
por anatomia patolégica la presencia de
astrocitoma pilocitico grado I-11

83 5 080 0] Ventilacibn mecanica

88 - - Fallece

A los 39 dias de evolucidon en sala presentd un evento paroxistico de corta duracion,
lo cual motivé la interconsulta inmediata con Neurologia y Neurocirugia, se indicoé una
tomografia axial computarizada (TAC) (Fig. 1 A, B), en la que se observo dilatacion
ventricular y edema periventricular, por lo que se sospecha la presencia de un tumor
hipotalamico.

Fig. 1 A, B. Im3agenes de tomografia axial computarizada (TAC)
realizadas a la primera paciente. La A muestra dilatacidn wventricular y
edema periventricular antes de ser derivada. L3 B fuerealizada después
de derivada.

A los 52 dias persistia la poca ganancia de peso, se asociaron vomitos y se estaba
alimentando mal, por lo que se realizé resonancia magnética nuclear (RMN), que
concluyd la presencia de la dilatacién ventricular y edema periventricular con imagen
hipodensa redondeada que mide aproximadamente 3 por 3 cm en la regidon supraselar
(Fig. 2 A, B).
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A

Fig. 2. A, B. FResonancia magnética nuclear {RMMN} realizada a la primera
paciente. La_A muestra dilatacion ventricular y ederna periventricular. La B
presenta imagen hipodensa, que mide 3 x 3.cm, y que ocupa la regidn
supraselar,

A los 82 dias se le realiz6 exéresis del tumor y se envié muestra para anatomia
patolégica donde se concluyd: astrocitoma pilocitico grado I-11; fue trasladada a la
Unidad de Terapia Intensiva, alimentandose por gastroclisis, primero con féormula F-
135 (40 calorias por 30 mL) y posteriormente con formula polimérica (1 kcal por mL).
A los 88 dias fallecié a consecuencia de complicaciones del acto quirdrgico y una
parada cardiorrespiratoria.

Paciente 2

Lactante masculino, de 7 meses, que ingresd en este centro para tratamiento
quirdrgico de tumor intracraneal con historia de poca ganancia de peso y dificultad
para alimentarse. Al ingreso se pudo comprobar una desnutricién proteico caldérica
severa, la madre refiri6 que tenia dificultad para alimentarlo lo cual fue comprobado
por el registro de alimentacion de 3 dias, que concluyd que el balance del por ciento
de calorias ingeridas era inferior al 80 % de sus necesidades caldricas, se decidid
soporte nutrimental metabdlico personalizado con formula F-100 (22 calorias por 30
mL), que no tolero, y se disefid un nuevo soporte con aportes de 120 kilocalorias por
kg de peso por dia, se logré incremento del peso (cuadro 2).
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Cuadro 2. Evolucion del peso y principales intervenciones nutricionales y clinicas del

paciente 2
Dias de Peso Ganancia Intervencion
de peso
evolucién (en Q)
0 4 460 - Inicio del soporte con féormula F-100 por
sonda nasoenteral postpildrica.
7 4 460 0 No toler6 el soporte nutrimental metabdlico

por vomitos. Se reajusta soporte a 120
kcal/kg peso/dia.

14 4 680 220 Se realiz6é TAC de craneo (comparativa)
que informa extensa masa tumoral en el |11
ventriculo con ligera dilatacion ventricular.
Existe progresién tumoral.

21 4 600 80 Se mantiene vomitando con pérdida de
peso, se acentla anorexia. Se introduce
férmula polimérica.

28 4 520 -80 No toler6é el soporte polimérico, presenté
vomitos, se realiz6 disefio artesanal del
soporte con una densidad calérica de 120
kcal/kg/dia.

40 4 720 200 Se mantiene igual soporte. Se realiza
ultrasonido de craneo evolutivo: imagen
ecogénica bien delimitada de proyeccion

sobre el Ill ventriculo que mide 41x43
milimetros.
52 4 950 230 Se realizé gastrostomia quirdrgica a las 48

horas con buena evoluciéon clinica vy
tolerancia al soporte disefilado para la
gastrostomia.

59 4410 -540 Sepsis nosocomial, distension abdominal,
se revisa permeabilidad y estado funcional
de la sonda, se indica dieta semielemental.

64 4 880 470 Recuperé peso se inicia un cuadro
convulsivo y se aprecia trombocitopenia,
por lo que se traslada a sala de Cuidados
Intensivos Progresivos (UTIP).

78 4 640 -240 Se realiza TAC de urgencia y se constata
hemorragia interventricular.

80 - - Fallece a consecuencia de la hemorragia
interventricular y parada
cardiorrespiratoria.

Se le realizé una TAC de craneo (Fig. 3) y se pudo observar que existia una
progresion tumoral, (no se pudieron recuperar las imagenes realizadas en el hospital
de referencia, por lo que dicho dato es el referido en la historia clinica por los
neurocirujanos encargados de la evolucion clinica del lactante).
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Fig. 3. Imagen de tomografia axial
computarizada {TAC) realizada al paciente no. 2,
en la que se aprecia dilatacidn ventricular, edema
periventricular y progresion tumoral.

Se mantuvo con vomitos y con dificultad para alimentarse; los padres aun cuando se
le explicéd la importancia y las posibles complicaciones de la gastrostomia, no dieron
su consentimiento informado en este momento. En el dia 52 de su evolucion, al ver
que el lactante continuaba deteriorandose nutricionalmente, los padres finalmente
autorizaron la gastrostomia, que se realiz6 de forma satisfactoria, y se logré una
recuperacion del peso posterior a ella. A los 59 dias de evolucién el lactante comenzd
a presentar distension abdominal, fue revisada la gastrostomia y se decidi6
alimentarlo con féormula elemental para lograr mejor absorcién y tolerancia; a los 64
dias de estadia hospitalaria se pudo observar una recuperacion en la velocidad de
ganancia del peso, sin embargo comenzé a presentar un cuadro convulsivo y
trombocitopenia asociada, que motivé su traslado a la Unidad de Terapia Intensiva,
dado que el cuadro neurolégico se deteriord al asociarse sintomas autonémicos como
distermia y palidez, e incremento del nimero de episodios convulsivos que se hicieron
refractarios al tratamiento. Dos dias después fallecié a consecuencia de hemorragia
intraventricular en una parada cardiorrespiratoria; se le realizé necropsia, cuyos
resultados confirmaron la presencia de un astrocitoma pilocitico de baja malignidad.

DISCUSION

El sindrome diencefalico es una causa poco comun de presentacion del fallo para
crecer de causa organica, lo cual, unido a que los signos de alarma neurolégicos se
presenten tardiamente, hace complejo su diagnéstico temprano, al que se llega
generalmente después de estudiar la desnutricién o un sindrome de malabsorciéon.® En
el primero de los casos que se presentd estuvieron presentes 6 de los 7 sintomas y
signos descritos por Russell en la descripcion del sindrome (cuadro 3).* La nifia tenia
una historia de fallo para crecer (insuficiente progresion de la ganancia de peso)
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desde etapas muy tempranas de la vida, que incluso conllevé a mdltiples ingresos en
una institucion hospitalaria del segundo nivel de salud, sin aparecer ningun signo
neuroldgico que hiciera sospechar la presencia de un tumor intracraneal que explicara
su cuadro clinico, por lo que el estudio y el tratamiento siempre fue focalizado a una
malabsorcion intestinal que explicaba la desnutricion.

Cuadro 3. Presencia de sintomas y signos mas frecuentes asociados al sindrome
diencefalico en ambos casos estudiados

Sintomas v signos Paciente 1 | Paciente 2
Fallo para crecer y desnutricion severa Si Si
Ingesta calarica narmal Si MNa
Desarrollo psicomotor normal Si Si
Yamitos Si Si
Canvulsiones Si Si
Signos autondmicos (palidez, sudoracion, distermia) Mo Si
Euforia Si Mo

Llamoé la atencidon de este equipo de trabajo, que a pesar de que la nifia mantenia un
registro de ingesta cal6rica normal, el progreso nutricional era muy térpido; los
sintomas neurolégicos aparecen tardiamente, a los 39 dias de evolucion. En una serie
de 3 casos presentados por Densupsoontorn N y otros, en 2011, 2 de ellos
presentaron tempranamente sintomas neuroldgicos que hicieron sospechar el
diagndstico; sin embargo, en el tercer caso el fallo para crecer lo asociaron
inicialmente a una alergia a la proteina de la leche de vaca, y fueron las convulsiones
el signo de alarma por el cual se ingresa para estudiar el sindrome diencefalico. En
otra serie presentada por Fleischman A, en 2005, de 9 casos, se plantea que los
vomitos son poco frecuentes y la grasa subcutanea conservada, lo cual lo diferencia
de nuestra serie de 2 casos, que presentaron durante su evolucion vomitos y existia
una marcada emaciacion.

La evoluciéon de estos nifios es generalmente favorable cuando son tratados con
quimioterapia y exéresis del tumor. En nuestra serie el segundo de los casos tuvo un
ciclo de quimioterapia, pero la progresion rapida del tumor no permitié su exéresis, en
el primer caso fue tardia y no logré resolutividad.

La mayoria de los autores coinciden que aun cuando es un sindrome de dificil
diagndstico temprano, el pediatra debe pensar en él, en todo nifio que exhiba un
sindrome de anorexia-caquexia. La caquexia ha sido atribuida, en este sindrome, a
los elevados niveles de hormona del crecimiento? y al incremento de la citoquina
factor de necrosis tumoral implicada en la fisiopatologia de la caquexia de causa
tumoral,®® sin embargo en los lactantes suele estar conservado al momento del
diagndstico su crecimiento lineal. El otro elemento que puede enmascarar el cuadro
en relacion con el pensamiento médico de los tumores encefalicos, es que estos nifios
suelen ser nifos alegres que no se ven enfermos, con examen fisico de la esfera
neuroldgica generalmente negativo, y aparecen los signos autonémicos, las
convulsiones y el cuadro sintoméatico de la hipertensidon endocraneana, cuando el
tumor se encuentra en progresioén, como ha sido reportado por Villares JM, en 2002.?

El curso natural del sindrome suele ser variable y muchas veces en relacion con el
mejoramiento del estado nutricional y de la progresiéon del tumor. Sin tratamiento la
supervivencia suele ser entre 6 meses y 2 afios.? El tratamiento ha sido basado en la
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quimioterapia con radioterapia, seguida de cirugia, la cual no siempre puede ser
llevada a cabo con éxito por la localizacién y tamafio del tumor.*° En el primero de los
casos la exéresis del tumor no pudo ser total y no llevé tratamiento con quimioterapia
y radioterapia; en el segundo caso se le puso tratamiento con quimioterapia, pero la
complejidad y tamarfio del tumor impidieron su evacuacion.

En relacion con el soporte nutricional, una vez que se ha realizado el diagnoéstico, el
soporte hipercalérico es de gran importancia, puesto que estos nifios tienen un
incremento del gasto energético.'® En el primer caso presentado, desde un inicio
mostro el registro del por ciento de calorias ingeridas, un balance por encima de sus
necesidades basales, sin embargo no existié una respuesta en la velocidad de
ganancia de peso, que en muy pocas ocasiones alcanzo velocidades de recuperacion
nutricional; en el segundo de los casos, el nifio arribé a nuestro servicio con un
sindrome de anorexia-caquexia avanzado, la dificultad para la alimentacién y el hecho
de que por razones éticas no se pudo contar con la gastrostomia desde una etapa
mas temprana, hizo que el deterioro nutricional quizas fuera un factor de
exacerbacion de la progresion tumoral con un desenlace fatal.

Los autores comparten la idea de que el pediatra debe pensar siempre en la
posibilidad diagnéstica de este sindrome en todo nifio pequefio con fallo para el
crecimiento, con ingesta adecuada aun cuando no estén presentes trastornos
neuroldgicos. Estos nifios deben ser intervenidos tempranamente con dietas
hipercaldricas y deben de ser indicados métodos imagenolégicos no invasivos, que
diagnostiquen tempranamente la presencia del tumor como parte del estudio de la
caquexia y el fallo para crecer de etiologia no bien explicada.
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