Cartas al Editor

En este caso existia plaquetopenia, que puede explicarse
como secundaria a un secuestro o a un aumento de la destruc-
cion de las plaquetas dentro del hamartoma mesenquimatoso, lo
que fundamenta que se acompand de sindrome de Kasabach-
Merrith, al igual que otros casos descritos por otros autores !0,

Los hamartomas hepiticos tienen hallazgos caracteristicos en
la ecografia y en la TC. Suele aparecer como una lesion quistica
grande con septos internos’8. Por este motivo, dentro de los
diagnosticos diferenciales debe incluirse el quiste de colédoco
y el quiste de mesenterio.

Los hamartomas mesenquimatosos del higado estin com-
puestos por la proliferacion de estructuras epiteliales originadas
a partir de las placas hepaticas que desarrollan conductos y se
acompanan de la proliferacion de un estroma laxo mesenqui-
matoso y son de naturaleza benigna. Esta proliferacion ductal
puede dar origen a quistes de tamanos variables unidos por es-
troma. La mayoria se presenta niflos menores de un ano. Son le-
siones de tamanos variables con peso promedio entre 1.300 y
1.900 g. Se localizan en el l6bulo derecho en el 75% de los ca-
50s. La lesion atn no estd definida como entidad (tumor o mal-
formacion), ya que hay evidencia por citometria de anomalias
cromosomicas (translocaciones q13.4 del cromosoma 19y q12 o
q15 del cromosoma 11), lo que los convertiria en lesiones ver-
daderamente neoplasicas)?10.
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Dificultad diagnostica
del insulinoma en una
paciente con epilepsia
mioclonica juvenil

Sr. Editor:

El insulinoma es un tumor neuroendocrino poco frecuente en
la edad pedidtrica?. A menudo, los pacientes se catalogan
como enfermos neurologicos y/o psiquidtricos®. Presentamos el
caso de una adolescente con epilepsia mioclonica juvenil que
fue diagnosticada de insulinoma 3,5 anos después de la prime-
ra sospecha clinica.

Se trata de una mujer que a los 13,5 anos presento una crisis to-
nico-clonica generalizada, con remision espontinea y coincidente
con una glucemia capilar de 25 mg/dl. Tres meses después volvio a
presentar breves mioclonias proximales en los miembros superiores.
La tomografia computarizada (TC) craneal fue normal y el electro-
encefalograma (EEG) mostré descargas fotoparoxisticas de comple-
jos parietooccipitales irregulares, acompanadas de leves sacudidas
de cabeza. Se diagnostico una epilepsia mioclonica juvenil y se ini-
ci6 tratamiento con valproato. Las glucemias venosas basales du-
rante el seguimiento oscilaron entre 51 y 62 mg/dl. A la edad de
17 anos se objetivo un glucemia venosa basal de 38 mg/dl con in-
sulinemia de 17 pU/ml (indice insulina/glucosa 0,447; normal: infe-
rior a 0,3), sin clinica asociada. No se detectaron sulfonilureas en ori-
na y la TC helicoidal y RM abdominales no mostraron hallazgos
sugestivos de insulinoma. Entonces se remitio la paciente a nuestro
servicio para completar el estudio. La exploracion fisica fue anodina.
Se realizo un test de ayuno que hubo de suspenderse a las 10 h por
hipoglucemia hipocetogénica con hiperinsulinemia; los resultados se
confirmaron con el test de sobrecarga con leucina (tabla 1). A los
35 min de la hipoglucemia el cortisol sérico era de 29 pg/dl. La
ecograffa abdominal mostré un noédulo pancredtico. La TC objetivo
una imagen hipodensa en la region inferior pancredtica de 2 x 1 cm,
sin adenopatias retroperitoneales, y la ecografia endoscopica con-
firmo una tumoracion hipoecogénica adyacente al conducto pan-
credtico principal, de 19 x 12 mm. Se diagnostico6 como hipogluce-
mia hipocetosica con hiperinsulinemia por insulinoma pancredtico y
se indico cirugia. La ecografia intraoperatoria confirmé los hallaz-
gos previos. El estudio histologico evidencié un insulinoma bien di-
ferenciado, solido, con positividad para insulina y cromogranina A
(fig. 1. Las funciones paratiroidea e hipofisaria eran normales, sin
datos sugestivos de neoplasia endocrina multiple (tabla 1). Ademas,
el estudio genético del MEN-1 fue negativo. Desde la intervencion
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TABLA 1. Resultados de los diferentes parametros medidos en el test de ayuno y sobrecarga de leucina en el momento
en el que aparece hipoglucemia. Se incluyen las determinaciones realizadas para descartar la asociacion
con el sindrome MEN-1

Test ayuno Test leucina Descartar MEN-1 Valores normales
(alas 10 h) (120 min)

Glucemia (mg/dD) 32 36 - 70-100
Insulina (pU/ml) 234 31,1 - 6-15
Péptido C (ng/ml) 3,5 3,1 - 1,1-5
Insulina/glucosa 0,73 0,86 - <03
Betahidroxibutirato (mM) 0,4 - - 0-0,6
Amonio (pmol/D 11 28,2 - <50
Lactato (mM) 0,75 = = <2
Triglicéridos (mg/dl) 94 - - <100
Acido trico (mg/dl) 49 = = 2,6-6,9
Creatinfosfocinasa (U/1) 58 - - < 190—
Carnitina total (pmol/1) 28,5 - - 38+ 11
Carnitina libre (umol/1) 17,7 = = 30£8
Calcio corregido (mg/dl) - - 9,4 8,8-10,4
Fosforo (mg/dl) - - 4,4 2,7-4,5
Prolactina (ng/ml) - - 31,6 <24
Hormona tiroestimulante (mU/ml) - - 3,85 0,35-4,9
IGF-1 (ng/ml) - - 162 17-248
Hormona adrenocorticotropa (pg/ml) - - 20,7 9-52
Cortisol (pg/dD) - - 13,3} 12-23

MEN: neoplasia endocrina multiple; IGF: factor de crecimiento insulinoide.

Figura 1. En la tincion con hematoxilina-eosina puede
observarse tejido pancredtico exocrino normal
2y grandes islotes de células tumorales en las que
no se detectaron ni mitosis ni atipias (aunque
este dato no excluye malignidad en los tumores
neuroendocrinos). En la inmunohbistoquimica
con insulina destaca la existencia de un islote
de Langerbans normal, teriido con insulina y
separado por una seudocapsula, tejido tumo-
ral con grandes nidos celulares también tenidos
con insulina.

permanece asintomdtica, sin episodios sugestivos de hipoglucemia.
Contintia en tratamiento con valproato y no ha presentado nuevas
crisis comiciales.

El insulinoma es el tumor de islotes pancredticos mas fre-
cuente!, pero solo el 10% de los casos ocurren en menores de
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20 afios?, por lo que existen pocas series pedidtricas*. De los
224 insulinomas presentados por Service et al! entre 1927 y
1986, solo 13 (5,8%) correspondian a menores de 20 anos. Dada
la infrecuencia de esta patologia en la edad pedidtrica, conside-
ramos de interés la presentacion de este caso, que ademads ilus-
tra las dificultades del diagnostico. La clinica mas frecuente
corresponde a sintomas de neuroglucopenia, lo cual puede con-
fundir el diagnostico inicial con epilepsia, alteraciones cogniti-
vas, accidentes isquémicos transitorios, demencia, etc. Dizon et
al’ senalan en su serie de 58 pacientes con insulinoma que el
64% habian sido catalogados como patologia neurologica, el 8%
como enfermos psiquidtricos y otro 8% como alcoholicos. Estos
errores diagnosticos posponen la filiacion correcta una media de
2 anos!®, El interés de nuestro caso reside en que la existencia
de epilepsia mioclonica juvenil dificulté el establecimiento del
diagnostico de insulinoma durante 3,5 anos. Por otra parte, aun-
que se han descrito casos de insulinomas diagnosticados tras cri-
sis comiciales provocadas por hipoglucemias, no hemos encon-
trado ningtin caso de epilepsia mioclonica juvenil en el que con
posterioridad se diagnostique un insulinoma coincidente, como
ocurrio en el caso que describimos. El diagnostico de insulino-
ma requiere una insulinemia inapropiadamente elevada en pre-
sencia hipoglucemia’®. La localizacion preoperatoria es dificil
porque el 90% son menores de 2 cm. La ecografia, la TC y la RM
abdominales identifican solo el 17-26 % de los tumores®19. La
ecografia endoscopica® muestra una sensibilidad del 80-85% y
una especificidad del 95%, aunque necesita de personal espe-
cializado. La estimulacion arterial selectiva con calcio (técnica no
exenta de complicaciones), la exploracién quirtrgica manual y
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la ecografia intraoperatoria pueden identificar el 100% de los tu-
mores!’. En este caso, las pruebas de imagen iniciales resultaron
negativas, pero la ecografia convencional, la TC y la ecografia
endoscopica realizadas en nuestro centro objetivaron un noédulo
pancredtico, que se confirmd después mediante palpacion y
ecografia intraoperatorias. El tratamiento de eleccion del insuli-
noma es la cirugia®, que habitualmente resulta curativa.
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Sindrome de distiquiasis
y linfedema
Sr. Editor:

El sindrome de distiquiasis (fila doble de pestanas) y linfede-
ma es un trastorno hereditario poco frecuente. Se transmite de
forma autosomica dominante, con gran penetrancia y variable
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grado de expresividad. También se han encontrado casos por
mutacion genética espontanea. En las Gltimas revisiones se ha
confirmado que la mutacion del gen FOXC?2 estd intimamente li-
gada a la etiopatogenia de esta entidad!2,

Se presenta desde el nacimiento con distiquiasis (fig. 1) que
afecta tanto a parpados superiores como inferiores, y linfedema
de extremidades inferiores (fig. 2), que aparece en la mayoria de
los casos en la segunda década de la vida, localizado, fundamen-
talmente, por debajo de las rodillas, unilateral o bilateral. El ede-
ma de una pierna puede preceder en muchos anos al de la otra.

Es mas frecuente y precoz en varones, y el edema puede afectar
en éstos a la bolsa escrotal. La aparicion temprana del linfedema
aumenta el riesgo de complicaciones. Su fenotipo es variable3; se
han descrito casos de mutacion en algunas familias estudiadas, que
solo cursan con distiquiasis*y otras con linfedema®. Otras malfor-
maciones asociadas a este sindrome son: venas varicosas de apari-
cién precoz, defectos cardiacos, ptosis palpebral unilateral o bilate-
ral, ectropion en parpado inferior, fisura palatina, Plerigium colli,
avula bifida y ensanchamiento del canal raquideo con quistes arac-
noideos y extradurales asociados a alteraciones neurologicas®’,

Se trata de una nina de 3 anos que, durante un ingreso hospitala-
rio para una intervencion quirdrgica de adenoides, consultd por tener
una forma peculiar de mirar. Era la séptima hija de un matrimonio no
consanguineo. Los padres y 6 hermanos eran fenotipicamente nor-

Figura 1. Distiquiasis (fila extra de pestanas) que afecta
a parpados superiores e inferiores.

Figura 2. Linfedema de extremidad inferior derecha que
abarca desde la rodilla al tobillo con fovea positiva.
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