Diagndstico radiologico del
sindrome de interrupcion
del tallo hipofisario
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El sindrome de interrupcién del tallo pituitario es una ano-
malfa congénita que se caracteriza por la demostraciéon neu-
rorradioldgica de un tallo pituitario ausente, interrumpido o
hipoplésico, adenohipdfisis aplasica/hipoplasica y neurohi-
pdfisis ectdpica. Este sindrome se ha relacionado con formas
severas de hipopituitarismo congénito, asociado a multiples
deficiencias de hormonas pituitarias. Los signos y los sinto-
mas perinatales que presentan los pacientes incluyen hipo-
glucemia hasta en un 61%, ictericia en un 38%, micropene en
un 77%y colestasis en un 19%, las convulsiones neonatales
se dieron en el 75% de los nifios. Durante la infancia suelen
tener talla baja y disminucion en la velocidad del crecimiento,
asi mismo pueden presentar retardo en la expresiéon de los
caracteres sexuales secundarios'.

En nuestro caso clinico se trata de un paciente adolescen-
te el cual tenfa como manifestaciones clinicas principales,
retardo en los caracteres sexuales secundarios, los hallazgos
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principales que se encontraron en la resonancia magnética
nuclear, incluyeron ausencia del tallo hipofisario, neurohi-
pofisis ectdpica, localizada adyacente al tiber cinereum y
adenohipofisis hipoplésica.

Silla turca; tallo hipofisario; neurohipdfisis; ade-
nohipdfisis; hiperintensa.

Pituitary stalk disruption syndrome is a congenital anom-
aly characterized by neuroradiologic demonstration of an
absent, interrupted, or hypoplastic pituitary stalk, aplastic/
hypoplastic adenohypophysis, and ectopic neurohypophysis.
This syndrome has been related to severe forms of congenital
hypopituitarism, associated with multiple deficiencies of pitu-
itary hormones. Perinatal signs and symptoms presented by
patients include hypoglycemia in up to 61%, jaundice in 38%,
micropenis in 77% and cholestasis in 19%, neonatal seizures
occurred in 75% of children. During childhood, they tend to
have short stature and a decrease in growth speed, as well as
adelay in the expression of secondary sexual characteristics.

In our clinical case, an adolescent patient was presented
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whose main clinical manifestations were delayed secondary
sexual characteristics, the main findings were found in nu-
clear magnetic resonance, including absence of the pituitary
stalk, ectopic neurohypophysis, located adjacent to the tuber
cinereum and hypoplastic adenohypophys.

Sella turcica; pituitary stalk; neurohypophysis; adeno-
hypophysis; hyperintense; magnetic resonance imaging.

El sindrome de interrupcién del tallo hipofisario
(PSIS por sus siglas en inglés) es una alteracién
congénita rara de la gldndula pituitaria, que se re-
laciona con deficiencia aislada de la hormona del
crecimiento u otras hormonas secretadas en la pi-
tuitaria anterior. La prevalencia exacta del PSIS es
incierta, un informe del afio 2013 reporté 0.5 casos
por cada millén de nacimientos?. El sindrome de
interrupcién del tallo hipofisario se caracteriza por
una trfada cldsica: tallo hipofisario interrumpido o
ausente, hipéfisis posterior ectdpica, e hipoplasia o
aplasia de la hipéfisis anterior”. La manifestacion
clinica del sindrome de interrupcién del tallo hipo-
fisario depende de la edad al momento de establecer
el diagndstico. En los recién nacidos aparece como
hipoglucemia, ictericia, criptorquidia y micropene.
En los adolescentes y adultos se caracteriza, princi-
palmente, por talla baja, retardo en los caracteres
sexuales, epilepsia, retraso intelectual o ambos. El
diagndstico del sindrome se establece con los ha-
llazgos clinicos y se complementa con resonancia
magnética, donde se observa a la neurohipéfisis
localizada en la linea media y predominantemen-
te hacia el tiber cinereum, misma que se muestra
hiperintensa en todas las secuencias, este hallazgo
se asocia a un tallo hipofisario corto o ausente, asi
como a una adenohipéfisis anterior con hipoplasia®.

La causa del sindrome de interrupcién del tallo
hipofisario ain se desconoce, pero se han propuesto
2 teorfas: la primera son lesiones perinatales y la
segunda una organogénesis defectuosa, provoca-
das por factores genéticos o ambientales durante
el embarazo. Se desconoce su etiologia exacta; sin
embargo, se han identificado mutaciones en el fac-
tor de transcripcién HESX1 (3p21.2-p21.1)%

Hay algunas alteraciones durante el parto, como

la presentacién fetal de nalgas, que conduce a la
deformacién evidente de la cabeza y puede resultar
en lesiones del tallo hipofisario, del mismo modo,
la hipoxia ocurrida al nacimiento puede originar
lesiones del tallo y la hipéfisis, entre 20 y 50% de
los pacientes con sindrome de interrupcién del tallo
hipofisario suelen tener malformaciones congénitas
asociadas, estas incluyen, principalmente, alteracio-
nes de la linea media (por ejemplo: hipoplasia del
nervio 6ptico o labio hendido), que indican que el
defecto genético correspondiente con esta enfer-
medad puede relacionarse con genes responsables
del desarrollo embrionario de la zona hipotdlamo
pituitaria’. Esta alteracién se relaciona con defi-
ciencias hormonales, por lo que existe doble im-
portancia para establecer el diagnéstico oportuno.
En primer lugar, el hecho de no detectar ni tratar la
enfermedad se asocia con mortalidad y morbilidad
importante, incluida la afectacién del desarrollo psi-
comotor; y en segundo lugar, el tratamiento con la
sustitucién hormonal durante la infancia, que puede
evitar la talla baja en los individuos afectados. Los
pacientes con esta enfermedad pueden alcanzar su
talla normal si reciben tratamiento antes del cierre
de los cartilagos de crecimiento®.

Se trata de un paciente del sexo masculino, de 17
anos de edad, al cual le solicitan estudio de reso-
nancia magnética en secuencias T1, T2 y T1 con
gadolinio, por diagnéstico de pubertad tardia y
estatura baja, asi como ausencia de maduracién en
los caracteres sexuales secundarios. Se le realizé
una radiografia de mano, donde se evidencio una
edad radioldgica de 15 anos y 6 meses. Se le dio un
Tanner pubico de 1, a la exploracién fisica como
datos relevantes se observaron bolsas escrotales hi-
potréficas y testiculos no hacia la apertura del canal
inguinal. Se catalogé en la percentil 3 de la tabla
de crecimiento y entre la percentil 25 y 50 de la
tabla de peso, quedando con obesidad en relacién
con la altura.

Dentro de los mds significativos se encontré testos-

terona de 0.25 ng/dL (valor normal 2.62-15.93 ng/
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Resonancia magnética en adquisicion coronal, ponderada en T1 y contrastada con

gadolinio, donde se observa neurohipdfisis

de localizaciéon superior a

la cisterna supra sillar. Tallo hipofisario no se logra visualizar

Adquisicion sagital de resonancia mag-
nética, con acercamiento en silla turca, donde se
observa neurohipofisis superior a la silla turca
, caracterizada como un érea hiperin-
tensa en la eminencia media. Ademas, se observa
adenohipdfisis pequena

mL), progesterona de 1.89 ng/dL, (valor normal
menos de 1 ng/mL), prolactina de 37.05 ng/mL
(valor normal menos de 20 ng/mL), estradiol 1 pg/
mL (valor normal de 10 y 37 pg/mL), hormona del
crecimiento de 0.01 ng/mL (valor normal de 0.4
a 10 ng/mL), perfil tiroideo dentro de pardmetros
habituales.
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Se realizé resonancia magnética con equipo Sie-
mens de 1.5 teslas con adquisiciones axiales, coro-
nales y sagitales en T1, T2, flair, difusién, T1 con
gadolinio, con foco enssilla turca, donde se observé
lo siguiente:

En adquisicién sagital se mostré una imagen
redondeada de bordes regulares y definidos, hiper-
intensa en T1, T2, T1 con gadolinio, localizada
adyacente al tiber cinereum; se observé ademds una
adenohipofisis de sefal habitual, con disminucién
de sus dimensiones, localizada en la silla turca, el
tallo hipofisario se mostré ausente, dichos hallazgos
se corroboraron en la adquisicién coronal y axial

(figurasl, 2, 3 y 4).

La neurohipofisis ectépica se presenta clinicamen-
te con enanismo (definido como talla baja para la
edad, por debajo del percentil 2) y alteraciones en
la produccién de hormonas de la adenohipofisis;
la caracteristica radioldgica es observar una neu-
rohipéfisis fuera de la silla turca, la cual incluye
una ubicacién ventral al piso del tercer ventriculo,
adyacente a la eminencia media y pueden estar aso-
ciadas con la ausencia de un tallo hipofisario o una



Adquisicion sagital de resonancia magnética, potenciada en T1, con acercamiento en
silla turca, donde se observa en la imagen a, anatomia habitual de la glandula hipdfisis, adeno-

hipofisis , neurohipofisis
adenohipofisis hipoplasica

hipoplasia marcada en la adenohipofisis, recordan-
do que esta tltima representa un 80% del total de la
glindula, la cual presenta un didmetro ventrodorsal
y rostrocaudal, en promedio de 10 mm. Su compor-
tamiento en la resonancia magnética es un aumento
de senal en T1, T2 y a la aplicacién de gadolinio’.

Se deben de considerar las alteraciones que afec-
ten la silla turca y el recorrido del tallo hipofisario,
dentro de las patologias que pueden confundirse
radiolégicamente con esta entidad se encuentran:

* Elhamartoma hipotaldmico, que se localiza cerca
del tubérculo cinereum y los cuerpos mamila-
res, mostrandose como una masa de 0.5-2 cm
de tamano, isointensa a la materia gris, se pue-
de asociar con epilepsia, pubertad temprana en
pocas ocasiones y generalmente no se asocia a
alteraciones hormonales’.

* El germinoma supraselar, que es un tumor en
la linea media, que se origina la mayor parte del

,en laimagen b (caso clinico), se aprecia

y neurohipofisis ectdpica

Adquisicion sagital de resonancia magnética
ponderada en T1, con gadolinio, donde se observa
neurohipofisis ectopica, ya que se observa localizada
adyacente al tuber cinereum, por delante de los cuer-

pos mamilares

tiempo en la parte superior del infundibulo o
en la parte posterior del hipotdlamo. Suele ser
homogéneo, discretamente hipointenso en T1
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e isointenso en T2 con respecto a la sustancia
gris con un intenso realce después de la admi-
nistracién de gadolinio®.

* Los lipomas, que son lesiones raras que consti-
tuyen alrededor del 0.1% de todas las lesiones
intracraneales. Es una malformacién resultante
de la persistencia de la meninge primitiva con
posterior diferenciacién a tejido adiposo, el 80%
son supratentoriales y solo el 20% son suprasi-
llar, en un tercio de los pacientes se presentan
sintomas como crisis convulsivas o cefalea. Su
comportamiento en resonancia magnética es hi-
perintensa en T1y T2, sin realce a la aplicacién
de gadolinio®.

*  Quiste dermoide, que es una lesién rara de pre-
sentacion infrecuente en un 0.4 a 0.025%, de las
lesiones intracraneales, es causada por la inclu-
sién de tejido ectodérmico al momento del cierre
del tubo neural, su localizacién mis frecuente
es hacia la linea media, regién temporal, sillar,
supraselar y hacia la fosa posterior, el cuadro
clinico va a depender del tamafo y puede exis-
tir cefalea y crisis convulsivas, en la resonancia
magnética se va a comportar como una lesién
heterogénea predominantemente hiperintensa
en T1, heterogénea en T2, dependiendo de su
componente graso’.

El médico de primer contacto debe de sospechar de
esta patologfa al encontrarse con defectos de la linea
media, como lo son hipoplasia del nervio éptico
o labio hendido, ya que estas patologias pueden
asociarse con trastornos de la hipéfisis, para asi en-
viarlos a un tercer nivel de atencidén y se les realicen
los estudios correspondientes.

El medico radiélogo debe de estar familiariza-
do con la armonia en la anatomia de la hipéfisis,
para asi poder identificar oportunamente estas al-
teraciones. La deteccién y tratamiento oportunos
mejorardn el pronéstico y la calidad de vida de los
individuos afectados y de sus familias, ademds de
reducir los altos costos que representan para los
sistemas de salud los pacientes con discapacidad
permanente. Es importante la identificacién opor-
tuna de cualquier retraso del neurodesarrollo, pues
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existen diversos padecimientos susceptibles de trata-
miento, con reduccién importante de la morbilidad
y mortalidad a corto y largo plazo’.

Los autores del presente manuscrito declaramos, bajo
protesta de decir la verdad, no tener ningtin conflicto
de interés para desarrollar el presente trabajo.
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