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Cartas al Editor

En este caso existía plaquetopenia, que puede explicarse
como secundaria a un secuestro o a un aumento de la destruc-
ción de las plaquetas dentro del hamartoma mesenquimatoso, lo
que fundamenta que se acompañó de síndrome de Kasabach-
Merrith, al igual que otros casos descritos por otros autores1,6.

Los hamartomas hepáticos tienen hallazgos característicos en
la ecografía y en la TC. Suele aparecer como una lesión quística
grande con septos internos7,8. Por este motivo, dentro de los
diagnósticos diferenciales debe incluirse el quiste de colédoco
y el quiste de mesenterio.

Los hamartomas mesenquimatosos del hígado están com-
puestos por la proliferación de estructuras epiteliales originadas
a partir de las placas hepáticas que desarrollan conductos y se
acompañan de la proliferación de un estroma laxo mesenqui-
matoso y son de naturaleza benigna. Esta proliferación ductal
puede dar origen a quistes de tamaños variables unidos por es-
troma. La mayoría se presenta niños menores de un año. Son le-
siones de tamaños variables con peso promedio entre 1.300 y
1.900 g. Se localizan en el lóbulo derecho en el 75% de los ca-
sos. La lesión aún no está definida como entidad (tumor o mal-
formación), ya que hay evidencia por citometría de anomalías
cromosómicas (translocaciones q13.4 del cromosoma 19 y q12 o
q15 del cromosoma 11), lo que los convertiría en lesiones ver-
daderamente neoplásicas)9,10.
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Dificultad diagnóstica 
del insulinoma en una
paciente con epilepsia
mioclónica juvenil

Sr. Editor:
El insulinoma es un tumor neuroendocrino poco frecuente en

la edad pediátrica1,2. A menudo, los pacientes se catalogan
como enfermos neurológicos y/o psiquiátricos3. Presentamos el
caso de una adolescente con epilepsia mioclónica juvenil que
fue diagnosticada de insulinoma 3,5 años después de la prime-
ra sospecha clínica.

Se trata de una mujer que a los 13,5 años presentó una crisis tó-
nico-clónica generalizada, con remisión espontánea y coincidente
con una glucemia capilar de 25 mg/dl. Tres meses después volvió a
presentar breves mioclonías proximales en los miembros superiores.
La tomografía computarizada (TC) craneal fue normal y el electro-
encefalograma (EEG) mostró descargas fotoparoxísticas de comple-
jos parietooccipitales irregulares, acompañadas de leves sacudidas
de cabeza. Se diagnosticó una epilepsia mioclónica juvenil y se ini-
ció tratamiento con valproato. Las glucemias venosas basales du-
rante el seguimiento oscilaron entre 51 y 62 mg/dl. A la edad de
17 años se objetivó un glucemia venosa basal de 38 mg/dl con in-
sulinemia de 17 �U/ml (índice insulina/glucosa 0,447; normal: infe-
rior a 0,3), sin clínica asociada. No se detectaron sulfonilureas en ori-
na y la TC helicoidal y RM abdominales no mostraron hallazgos
sugestivos de insulinoma. Entonces se remitió la paciente a nuestro
servicio para completar el estudio. La exploración física fue anodina.
Se realizó 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 �g/dl. La
ecografía abdominal mostró un nódulo pancreático. La TC objetivó
una imagen hipodensa en la región inferior pancreática de 2 × 1 cm,
sin adenopatías retroperitoneales, y la ecografía endoscópica con-
firmó una tumoración hipoecogénica adyacente al conducto pan-
creático principal, de 19 × 12 mm. Se diagnosticó como hipogluce-
mia hipocetósica con hiperinsulinemia por insulinoma pancreático y
se indicó cirugía. La ecografía intraoperatoria confirmó los hallaz-
gos previos. El estudio histológico evidenció un insulinoma bien di-
ferenciado, sólido, con positividad para insulina y cromogranina A
(fig. 1). Las funciones paratiroidea e hipofisaria eran normales, sin
datos sugestivos de neoplasia endocrina múltiple (tabla 1). Además,
el estudio genético del MEN-1 fue negativo. Desde la intervención
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permanece asintomática, sin episodios sugestivos de hipoglucemia.
Continúa en tratamiento con valproato y no ha presentado nuevas
crisis comiciales.

El insulinoma es el tumor de islotes pancreáticos más fre-
cuente1, pero sólo el 10% de los casos ocurren en menores de

20 años2, por lo que existen pocas series pediátricas4. De los
224 insulinomas presentados por Service et al1 entre 1927 y
1986, sólo 13 (5,8%) correspondían a menores de 20 años. Dada
la infrecuencia de esta patología en la edad pediátrica, conside-
ramos de interés la presentación de este caso, que además ilus-
tra las dificultades del diagnóstico. La clínica más frecuente
corresponde a síntomas de neuroglucopenia, lo cual puede con-
fundir el diagnóstico inicial con epilepsia, alteraciones cogniti-
vas, accidentes isquémicos transitorios, demencia, etc. Dizon et
al5 señalan en su serie de 58 pacientes con insulinoma que el
64% habían sido catalogados como patología neurológica, el 8%
como enfermos psiquiátricos y otro 8% como alcohólicos. Estos
errores diagnósticos posponen la filiación correcta una media de
2 años1,6. El interés de nuestro caso reside en que la existencia
de epilepsia mioclónica juvenil dificultó el establecimiento del
diagnóstico de insulinoma durante 3,5 años. Por otra parte, aun-
que se han descrito casos de insulinomas diagnosticados tras cri-
sis comiciales provocadas por hipoglucemias, no hemos encon-
trado ningún caso de epilepsia mioclónica juvenil en el que con
posterioridad se diagnostique un insulinoma coincidente, como
ocurrió en el caso que describimos. El diagnóstico de insulino-
ma requiere una insulinemia inapropiadamente elevada en pre-
sencia hipoglucemia7,8. La localización preoperatoria es difícil
porque el 90% son menores de 2 cm. La ecografía, la TC y la RM
abdominales identifican sólo el 17-26 % de los tumores9,10. La
ecografía endoscópica9 muestra una sensibilidad del 80-85% y
una especificidad del 95%, aunque necesita de personal espe-
cializado. La estimulación arterial selectiva con calcio (técnica no
exenta de complicaciones), la exploración quirúrgica manual y
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TABLA 1. Resultados de los diferentes parámetros 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 asociación 
con el síndrome MEN-1

Test ayuno Test leucina
(a las 10 h) (120 min)

Descartar MEN-1 Valores normales

Glucemia (mg/dl) 32 36 – 70-100

Insulina (�U/ml) 23,4 31,1 – 6-15

Péptido C (ng/ml) 3,5 3,1 – 1,1-5

Insulina/glucosa 0,73 0,86 – < 0,3

Betahidroxibutirato (mM) 0,4 – – 0-0,6

Amonio (�mol/l) 11 28,2 – < 50

Lactato (mM) 0,75 – – < 2

Triglicéridos (mg/dl) 94 – – < 100

Ácido úrico (mg/dl) 4,9 – – 2,6-6,9

Creatinfosfocinasa (U/l) 58 – – < 190––

Carnitina total (�mol/l) 28,5 – – 38 ± 11

Carnitina libre (�mol/l) 17,7 – – 30 ± 8

Calcio corregido (mg/dl) – – 9,4 8,8-10,4

Fósforo (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) – – 26,7 9-52

Cortisol (�g/dl) – – 13,3 12-23

Figura 1. En la tinción con hematoxilina-eosina puede
observarse tejido pancreático exocrino normal
y 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 inmunohistoquímica
con insulina destaca la existencia de un islote
de Langerhans normal, teñido con insulina y
separado por una seudocápsula, tejido tumo-
ral con grandes nidos celulares también teñidos
con insulina.

MEN: neoplasia endocrina múltiple; IGF: factor de crecimiento insulinoide.
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la ecografía intraoperatoria pueden identificar el 100% de los tu-
mores10. En este caso, las pruebas de imagen iniciales resultaron
negativas, pero la ecografía convencional, la TC y la ecografía
endoscópica realizadas en nuestro centro objetivaron un nódulo
pancreático, que se confirmó después mediante palpación y
ecografía intraoperatorias. El tratamiento de elección del insuli-
noma es la cirugía8, que habitualmente resulta curativa.
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Síndrome de distiquiasis 
y linfedema 
Sr. Editor:

El síndrome de distiquiasis (fila doble de pestañas) y linfede-
ma es un trastorno hereditario poco frecuente. Se transmite de
forma autosómica dominante, con gran penetrancia y variable

grado de expresividad. También se han encontrado casos por
mutación genética espontánea. En las últimas revisiones se ha
confirmado que la mutación del gen FOXC2 está íntimamente li-
gada a la etiopatogenia de esta entidad1,2.

Se presenta desde el nacimiento con distiquiasis (fig. 1) que
afecta tanto a párpados superiores como inferiores, y linfedema
de extremidades inferiores (fig. 2), que aparece en la mayoría 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 años al de la otra.

Es más frecuente y precoz en varones, y el edema puede afectar
en éstos a la bolsa escrotal. La aparición temprana del linfedema
aumenta el riesgo de complicaciones. Su fenotipo es variable3; se
han descrito casos de mutación en algunas familias estudiadas, que
sólo cursan con distiquiasis4 y otras con linfedema5. Otras malfor-
maciones asociadas a este síndrome son: venas varicosas de apari-
ción precoz, defectos cardíacos, ptosis palpebral unilateral o bilate-
ral, ectropión en párpado inferior, fisura palatina, Pterigium colli,
úvula bífida y ensanchamiento del canal raquídeo con quistes arac-
noideos y extradurales asociados a alteraciones neurológicas6,7.

Se trata de una niña de 3 años que, durante un ingreso hospitala-
rio para una intervención quirúrgica de adenoides, consultó por tener
una forma peculiar de mirar. Era la séptima hija de un matrimonio no
consanguíneo. Los padres y 6 hermanos eran fenotípicamente nor-
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Figura 1. Distiquiasis (fila extra de pestañas) que afecta
a párpados superiores e inferiores.

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


