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Resumen

El sindrome de tallo interrumpido constituye una patologia
congénita poco frecuente, caracterizada clinicamente por
deficiencia en la secrecién de hormona del crecimiento, ya
sea de forma aislada o en conjunto con otras hormonas de
la hipofisis anterior. Radiolégicamente, se identifica por la
ausencia o interrupcién del tallo hipofisario, la ectopia de la
hipdfisis posterior y la hipoplasia o ausencia de la hip&fisis
anterior.

Se expuso el caso de una paciente femenina que ingreso
por episodios recurrentes de hemorragia digestiva alta de
origen variceal, sometida a multiples ligaduras de varices
esofdgicas y a manejo multidisciplinario por el servicio de
gastroenterologia. Presentaba colitis generalizada, hepatopa-
tia crénica, hipertension portal, colateralidad portosistémica,
hepatoesplenomegalia y ascitis, ademas de antecedentes gi-
necolégicos de ausencia de desarrollo de caracteres sexuales
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secundarios e hipoplasia uterina. El fenotipo sindrémico mo-
tivo la realizacion de estudios de imagen, entre ellos una
resonancia magnética cerebral, que confirmé hallazgos com-
patibles con sindrome de tallo interrumpido.

En pacientes con hipopituitarismo, la progresién de la es-
teatosis hepdtica no alcohdlica (NASH) a cirrosis descom-
pensada puede ocurrir en un promedio de 6.9 afos, lo que
evidencia que la deficiencia de hormonas hipofisarias ace-
lera el dafio hepatico y su evolucion clinica. Por ello, en la
practica clinica, la insuficiencia hormonal hipofisaria debe
considerarse como posible etiologfa en casos de hepato-
patia inexplicada.

El sindrome de tallo interrumpido, por su baja prevalencia
y desenlace adverso en ausencia de diagnostico precoz, re-
quiere especial atencion. El retraso en el inicio del tratamiento
puede conllevar complicaciones graves, incluso la muerte en
las primeras décadas de la vida. La identificacion temprana
mediante estudios de imagen, especialmente la resonancia
magnética cerebral, es fundamental para el abordaje terapéu-
tico y el sequimiento adecuado de estos pacientes.
Palabras clave: Sindrome del tallo interrumpido; cirrosis he-
pdtica; resonancia magnética; esteatosis hepdtica; tomografia
abdominal contrastada; hipopituitarismo.

Late-Diagnosed Interrupted Pituitary

Stalk Syndrome Associated with Rapidly
Progressive Liver Cirrhosis: Importance of
Timely Diagnosis and Treatment. Case Report
Abstract

Interrupted pituitary stalk syndrome is a rare congenital disor-
der, clinically characterized by deficiency of growth hormone
secretion, either isolated or associated with deficiencies of
other anterior pituitary hormones. Radiologically, it is identi-
fied by absence or interruption of the pituitary stalk, ectopia
of the posterior pituitary, and hypoplasia or absence of the
anterior pituitary.

We report the case of a female patient admitted due to
recurrent episodes of upper gastrointestinal bleeding of var-
iceal origin, who underwent multiple esophageal variceal
ligations and received multidisciplinary management by the
gastroenterology service. She presented with generalized
colitis, chronic liver disease, portal hypertension, portosys-
temic collateral circulation, hepatosplenomegaly, and ascites,
as well as a gynecological history of absent development of
secondary sexual characteristics and uterine hypoplasia. The
syndromic phenotype prompted imaging studies, including
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brain magnetic resonance imaging, which confirmed find-
ings consistent with pituitary stalk interruption syndrome.

In patients with hypopituitarism, progression from non-al-
coholic fatty liver disease (NASH) to decompensated cirrhosis
may occur within an average of 6.9 years, demonstrating that
pituitary hormone deficiency accelerates liver damage and
its clinical progression. Therefore, in clinical practice, pituitary
hormone insufficiency should be considered a possible eti-
ology in cases of unexplained liver disease.

Due toits low prevalence and adverse outcome in the ab-
sence of early diagnosis, pituitary stalk interruption syndrome
requires special attention. Delays in initiating treatment may
lead to severe complications, including death during the first
decades of life. Early identification through imaging studies,
particularly brain magnetic resonance imaging, is essential
for appropriate therapeutic management and follow-up of
these patients.

Keywords: Interrupted brainstem syndrome; liver cirrhosis; mag-
netic resonance imaging; hepatic steatosis; contrast-enhanced
abdominal CT; hypopituitarism.

INTRODUCCION

El sindrome de tallo interrumpido representa una
patologia congénita poco frecuente, caracterizada
clinicamente por la deficiencia en la secrecién de
la hormona del crecimiento, la cual puede pre-
sentarse de forma aislada o acompanada de otras
deficiencias hormonales de la pituitaria anterior.
Radiolégicamente, este sindrome se identifica por
la ausencia o interrupcién del tallo hipofisario, la
presencia de una hipéfisis posterior ectdpica y la
ausencia o hipoplasia de la hipéfisis anterior'. La
triada radiolégica cldsica fue descrita por Fujisawa
et al. en 19872, Hasta la fecha, se han reportado
aproximadamente 1,000 casos, con o sin la triada
completa, estimdndose una incidencia de 0.5 por
cada 100,000 nacidos vivos>.

Los pacientes que presentan este sindrome ex-
perimentan manifestaciones clinicas directamente
relacionadas con las deficiencias hormonales pre-
sentes en cada caso particular. Ademds, se asocia
a diversos trastornos metabdlicos, siendo uno de
los m4s relevantes el desarrollo de higado graso no
alcohdlico, estrechamente vinculado a bajos niveles

de IGF-14.
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El sindrome de tallo interrumpido es una
patologia congénita poco frecuente,
caracterizada por la deficiencia en la
secrecién de la hormona del crecimiento,
aislada o asociada a otras deficiencias
hormonales de la pituitaria anterior.
Radiol6gicamente se identifica por

la interrupcién o ausencia del tallo
hipofisario, la ectopia de la hip&fisis
posterior y la ausencia o hipoplasia de

la hipdfisis anterior, triada descrita por
Fujisawa et al. en 1987. Hasta la fecha, se
han reportado aproximadamente 1,000
casos, con o sin la triada completa, con
una incidencia estimada de 0.5 por cada
100,000 nacidos vivos.

En este estudio se expone el caso de una paciente
del sexo femenino que acudié en repetidas ocasio-
nes por episodios de sangrado del tubo digestivo
alto, confirmados mediante endoscopia. Dada la
presencia de un fenotipo sindrémico, se llevaron a
cabo estudios de imagen como parte del protocolo
de abordaje, incluida una resonancia magnética de
encéfalo que revel$ hallazgos compatibles con el
sindrome de tallo interrumpido.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de una paciente de 35 afos de edad, ingre-
sada tras presentar multiples episodios de sangrado
del tubo digestivo alto de origen variceal, con an-
tecedentes de ligadura de varices esofdgicas en va-
rias ocasiones y manejo continuo por el servicio de
gastroenterologia. Entre los datos clinicos relevantes
se encuentran colitis generalizada, hepatopatia cré-
nica, hipertensién portal, presencia de colaterali-
dad portosistémica, hepatoesplenomegalia y ascitis.
Dentro de su manejo multidisciplinario, destaca el
antecedente ginecolégico de ausencia de desarrollo
de caracteres sexuales secundarios e hipoplasia ute-
rina, lo que llevé al diagnéstico de hipotiroidismo
central e hipogonadismo hipogonadotréfico.
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Como parte del enfoque diagndstico, se reali-
zaron multiples estudios de imagen. La resonancia
magnética de encéfalo mostré hallazgos compati-
bles con el sindrome de interrupcién del tallo hi-
pofisiario (figura 1). Ademds, se inicié el protocolo
diagndstico mediante una tomografia computariza-
da, la cual evidencié lobulacién del contorno hepé-
tico, ascitis y desarrollo significativo de colaterales
esofdgicas responsables de los episodios hemorragi-
cos (figura 2). En la resonancia magnética se ob-
servd la triada cldsica: ausencia de tallo hipofisiario,
hipéfisis posterior de localizacion alta (ectépica) e
hipoplasia de la hipéfisis anterior, apenas visible en
el fondo de la silla turca (figura 1).

A pesar de recibir manejo multidisciplinario, la
paciente falleci6 debido a complicaciones derivadas
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Figura 1. Cortes
axiales de tomografia
abdominal con
medio de contraste
endovenoso, se
identifica lobulacién
del contorno
hepético, ascitis y
desarrollo importante
de colaterales a nivel
esofdgico, causantes
de las hemorragias de
tubo digestivo

Figura 2. Cortes axial
y sagital de RM en
secuencia FLAIR+GD,
donde se identifica
la triada clasica,
ausencia de tallo,
hipofisis posterior
de localizacion
alta (ectépica) e
hipoplasia de la
hip&fisis anterior,
apenas visible en el
fondo de la silla turca

de la esteatosis hepdtica, que evoluciond rdpidamen-
te hacia cirrosis, asociada a episodios de anemia
severa por hemorragias digestivas altas que requi-
rieron multiples transfusiones y ligaduras de varices
esofdgicas, sin lograr la resolucién completa de los
cuadros hemorrdgicos como consecuencia del sin-
drome de base.

DISCUSION

El sindrome de tallo interrumpido es una entidad
congénita infrecuente, cuya identificacién clinica se
basa en la deficiencia de hormona del crecimiento,
sola 0 acompanada de otras deficiencias hormona-
les de la pituitaria anterior'. Radiolégicamente se
caracteriza por la ausencia o interrupcién del tallo
hipofisiario, la ectopia de la hipéfisis posterior y la
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hipoplasia o ausencia de la hipéfisis anterior. En el
caso presentado, la paciente debuté con sintomas
secundarios a hepatopatia crénica, como los episo-
dios de hemorragia digestiva alta, lo que requirié
un abordaje multidisciplinario. Las enfermedades
hepdticas constituyen una causa significativa de
morbimortalidad; en México, la cirrosis ocupa el
sexto lugar en mortalidad y la octava causa de afios
de vida saludable perdidos, con un incremento en la
tasa de mortalidad de 26.7 a 34.2 por cada 100,000
habitantes, entre 1990 y 2021.

Las principales causas de mortalidad por cirrosis
son el consumo de alcohol y las hepatitis virales,
seguidas por el aumento de la incidencia de la en-
fermedad esteatésica del higado, que en 2021 se po-
sicioné como la tercera causa’. La prevalencia de la
enfermedad del higado graso no alcohdlico (EHG-
NA) es alta en pacientes con hipopituitarismo, y
existe una correlacién positiva entre la gravedad de
la deficiencia de GH y la gravedad de la esteatosis
hepdticaen EHGNA. Ademds, la EHGNA progresa
mds rdpidamente en pacientes con disfuncién hipo-
taldmica o hipopituitarismo, lo que sugiere que la
disfuncién pituitaria puede ser una de las etiologias
de la EHGNAS®.

Generalmente, la progresién de la EHGNA es
lenta, pasando de NASH a cirrosis en promedio
en 57 afios y a cancer de higado en 28 anos, y solo
un 2.5 % de los pacientes con NASH desarrollan
estas complicaciones. Sin embargo, en pacientes
con hipopituitarismo, el paso de NASH a cirrosis
descompensada ocurre en 6.9 anos. Los cambios
hepdticos ocasionados por la deficiencia de hor-
monas pituitarias, como se observé en este caso,
provocan lesiones graves y de progresion acelerada.
Es fundamental considerar la deficiencia de hormo-
nas hipofisarias como una posible causa en casos de
enfermedades hepdticas inexplicables’.

Se reconoce que la terapia de reemplazo de GH
puede mejorar significativamente la EHNA en pa-
cientes adultos con deficiencia de GH, lo que resalta
la importancia del diagnéstico y tratamiento precoz®.

CONCLUSIONES
El sindrome de tallo interrumpido es una patologia
congénita infrecuente, cuyo pronéstico empeora
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considerablemente si no se diagnostica a tiempo,
debido a las complicaciones derivadas de las altera-
ciones hormonales. El inicio tardio del tratamiento
acarrea graves consecuencias, pudiendo conducir a
la muerte en las primeras décadas de vida. Es esen-
cial comprender en profundidad las caracteristicas
de esta entidad y los hallazgos por diferentes mo-
dalidades de imagen, especialmente la resonancia
magnética de encéfalo, para una adecuada evalua-
cién clinica. Los estudios de imagen, junto con una
correcta clasificacién y caracterizacién del sindro-
me, son determinantes para el enfoque terapéutico
y el seguimiento de estos pacientes. @
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