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Figura 1

Resonancia magnética cerebral en secuencia T1: corte sagital (A) y coronal (B). Hipoplasia moderada de adenohipofisis,

neurohipdfisis ectdpica en la eminencia media y agenesia completa del tallo hipofisario.
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Sindrome de Haberland. Clinica
y neuroimagen como base para
el diagnostico

@ CrossMark

Haberland syndrome: Clinical and
neuroimaging findings leading to diagnosis

Sr. Editor.

El sindrome de Haberland, también conocido como lipo-
matosis encefalocraneocutanea, es una enfermedad muy
infrecuente caracterizada por la existencia de malformacio-
nes neurocutaneas de predominio unilateral que ya se ponen
de manifiesto durante las etapas intrauterinas’. Haberland y

Pert descubrieron por primera vez esta entidad patologica
en el afo 1970 en hallazgos clinicos y de necropsia de un
hombre de 51 afos con epilepsia y retraso mental®. La mayo-
ria de estas lesiones tienen una localizacion hemicraneal y
se asocian generalmente a otras anomalias, como alopecia,
quistes aracnoideos, quistes porencefalicos, calcificacio-
nes intracraneales, lipomas intracraneales y de la médula
espinal cervical, atrofia cerebral, granulomatosis leptome-
ningea, hibrocefalia, polimicrogiria, defectos de laminacion
cerebral, tumores desmoides en cara y cuero cabelludo,
asi como anomalias periorbitarias®. La lipomatosis cardiaca
también se ha descrito en pacientes con esta enfermedad®.
Entre las caracteristicas clinicas mas frecuentes que la
suelen acompanar estan las crisis epilépticas parciales, la
hemiplejia y el retraso mental no progresivo, todas ellas en
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grados muy variables dependiendo de cada caso en parti-
cular. Las crisis epilépticas suelen mostrar un amplio rango
de patrones clinicos, estando presentes desde la infancia y
afectando a pacientes con grados variables de retraso psico-
motor y disfuncién motora. En algunas ocasiones los cuadros
epilépticos no forman parte de este sindrome, tratandose
de casos en los que tampoco existe retraso mental. Otras
manifestaciones neurolégicas descritas incluyen la espastici-
dad, la hemiplejiay la paresia facial®>°. Incluso el desarrollo
de hemorragias subaracnoideas debidas a malformaciones
vasculares han sido referidas por algunos autores®’. Esta
amplia variedad de manifestaciones neuroldgicas puede difi-
cultar el diagnéstico teniendo en cuenta solo la clinica de
los pacientes.

Un paciente varéon de 15 anos es remitido a nuestro
hospital por presentar crisis epilépticas repetidas desde su
infancia, alopecia y lesiones de tipo facomatoso en la cara
y el cuero cabelludo. Naci6 en 2001 y su madre presento
un episodio de tipo catarral o seudogripal de relativa enti-
dad durante las etapas finales de gestacion, cuya etiologia
no llegd a ser confirmada. En su historia clinica se refiere
también que el parto transcurrié con algunas complicacio-
nes, incluyendo probable distrés fetal durante el mismo. A
lo largo de la infancia nuestro paciente presentd numerosas
crisis epilépticas, la mayoria de tipo tonico-clonico gene-
ralizado y afectando esencialmente al lado derecho de su
cuerpo. Casi todas ellas estaban precedidas por un cuadro
inflamatorio nasofaringeo y fiebre, por lo que en un pri-
mer momento fueron catalogadas como convulsiones de tipo
febril. Sin embargo, en otras ocasiones, los informes neuro-
logicos hacen referencia a crisis focales motoras izquierdas
con desviacion de la cabeza hacia el mismo lado y en algu-
nas ocasiones se recogen episodios compatibles con cuadros
epilépticos de tipo atonico caracterizados por hipotonicidad
muscular generalizada, somnolencia y relajacion de esfinte-
res.

Otras alteraciones neurologicas que han persistido hasta
el momento actual son la paralisis cerebral, la macrocefalia
leve, el retraso del desarrollo psicomotor, el piramidalismo
izquierdo y la marcha ataxica central agravada por escoliosis
lumbar y dismetria de miembros inferiores.

Dentro de las alteraciones cutaneas destaca la alopecia
frontal bilateral y temporal del lado izquierdo, la implanta-
cion baja del cabello, asi como numerosos nddulos cutaneos
polipoideos diagnosticados de fibrolipomas y distribuidos de
manera irregular en la cara y el cuero cabelludo.

También consideramos oportuno destacar que nuestro
paciente presenta una clinodactilia bilateral que afecta al
quinto dedo de ambas manos, retraso de la edad osea,
estrabismo en el ojo derecho y episodios recurrentes de
faringoamigdalitis practicamente desde el nacimiento hasta
el dia de hoy.

Durante sus primeros anos de vida se le hicieron nume-
rosos estudios de imagen, entre los que destacan una TC
craneal al ano de edad en la que ya se evidenciaba la atro-
fia cortical cerebral afectando primordialmente a los lobulos
frontales y otra TC craneal a los 5 anos en la que se observo la
presencia de calcificaciones corticales bilaterales adyacen-
tes a la porcion superior y medial de los lébulos parietales,
aparte de la atrofia encefalica ya conocida.

Entre los 10 y los 15 anos, los ingresos hospitalarios
del paciente disminuyeron drasticamente coincidiendo con
la dispensacion de tratamiento antiepiléptico asociando
fenobarbital y carbamazepina. Tras este periodo, las crisis
epilépticas tdnico-clonicas aumentaron de nuevo en fre-
cuencia y severidad, lo que condujo a realizar numerosos
estudios electroencefalograficos en los que no se encontra-
ron hallazgos especificos de ninguna patologia en concreto.
Finalmente, coincidiendo con un nuevo empeoramiento del
paciente en relacion con los episodios convulsivos, este fue
remitido al Servicio de Radiodiagndstico de nuestro hospi-
tal para llevar a cabo una resonancia magnética encefalica.

Figura 1

Secciones de RM del caso. A) Imagen axial craneal de RM pT2 con supresion de la seial del liquido cefalorraquideo en la

que se evidencia atrofia en el lobulo temporal derecho (flecha pequeia) y una lesion quistica hiperintensa bien delimitada situada
en la fosa media que corresponde con un quiste aracnoideo (flecha grande). B) Imagen sagital craneal de RM pT1 con hallazgos muy
indicativos de sindrome de Haberland. Extensa area hiperintensa localizada adyacente a la convexidad craneal superior y en linea
media interhemisférica que representa la lipomatosis intracraneal (flecha grande). Calcificaciones corticales con baja intensidad
de sefial situada justo bajo la zona de lipomatosis (flechas pequefas). Tumoraciones subcutaneas diversas en el cuero cabelludo
(asterisco). C) Imagen axial craneal de RM pT1 a la altura de los centros semiovales donde el material lipomatoso es claramente
visible en la region posterior de la linea media (flecha grande). También se aprecia un tumor benigno de partes blandas sobre el
lado derecho de la escama del temporal (flecha pequena).
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Dicha prueba puso de manifiesto numerosos hallazgos que
en su conjunto nos condujeron a establecer el diagndstico
definitivo. Por una parte, se aprecia la atrofia cerebral ya
conocida y se confirma que la imagen liquida situada en la
porcion derecha de la fosa craneal media se corresponde
con un quiste aracnoideo. Esta ultima lesion se presenta
como un area homogénea, bien delimitada, hipointensa
en las secuencias pT1 y moderadamente hiperintensa en
las secuencias pT2 (fig. 1). Por otro lado, las calcificacio-
nes cerebrales no son aqui tan evidentes como en la TC,
apreciandose como areas hipodensas parcheadas tanto en
secuencias pT1 como pT2, situadas sobre todo en la linea
media, bajo la convexidad superior de la calota y afectando
a la cortical de ambos ldbulos parietales (fig. 1). Aparte de
todo esto, el hallazgo mas importante que nos lleva a reali-
zar el diagndstico final es la acumulacion de grasa extraaxial,
también localizada esencialmente en la linea media, bajo la
convexidad craneal superior, junto a las calcificaciones antes
mencionadas y sobre la corteza de los lobulos parietales y
occipitales (fig. 1). Dicha grasa muestra alta intensidad de
sefal tanto en pT1 como en pT2 y también parece confor-
mar el componente fundamental de las lesiones cutaneas
pedunculadas de la cara y del cuero cabelludo.

Como conclusion fundamental destacamos que el sin-
drome de Haberland, a pesar de ser una enfermedad muy
poco comun, tiene unas caracteristicas clinicas y radiolo-
gicas que dentro de su variabilidad son bastante tipicas.
De ahi que tanto los neurdlogos como los radiologos deban
hacer una valoracion global e integrada de las mismas para
establecer su diagndstico de forma temprana y certera.
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Distrofia muscular de
Emery-Dreifuss tipo 2: nueva
mutacion de novo en el gen la
lamina A/C

@ CrossMark

Emery-Dreifuss muscular dystrophy type 2:
New de novo mutation in the lamin A/C gene

Sr. Editor:

La distrofia muscular de Emery-Dreifuss (EDMD) se caracte-
riza por la triada clinica: contracturas misculo-tendinosas
inicialmente en aquileos, cuello, codos y comienzo gene-
ralmente en la ninez, debilidad muscular de comienzo
himero-peroneal, con posterior extension a musculos de la
cintura pélvica/escapular y cardiopatia (palpitaciones, sin-
cope, insuficiencia cardiaca, arritmias supra/ventriculares,
trastornos de la conduccion cardiaca, miocardiopatia
dilatada/hipertrofica y muerte subita) de aparicion gene-
ralmente a partir de la segunda década de la vida' .
La prevalencia estimada es de 0,13-0,2/100.000%. Se han

identificado hasta la fecha 3 genes responsables de la enfer-
medad: el EMD (codifica emerina), el FHL1 (codifica FHL1)
para la EDMD ligada al cromosoma X'>~7 y la LMNA (codifica
la lamina A y C) para las formas autosomica dominante (AD)
y autosdmica recesiva (AR)"%2. Se presenta el caso de un
paciente afecto de EDMD, forma AD, que presenta la muta-
cion en heterocigosis ¢.1588C>T en el gen LMNA, no descrita
previamente en la literatura.

Varén que consulta por distrofia muscular de inicio
durante el periodo de lactante, no refiere antecedentes
familiares de interés. Durante el primer aio de vida presenta
dificultad para el control cefalico debido a la tendencia
a la hiperextension cervical asociado a una marcha «de
puntillas» con caidas frecuentes y maniobra de Gowers posi-
tiva. A los 2 afhos se realiza enzimas musculares (CPK) que
resultan normales y EMG que muestra un patroén interferen-
cial con potenciales de breve duracion, amplitud reducida
y en ocasiones polifasicos, ademas en reposo se registra
alguna fibrilacion. Con 4 ahos presenta una hiperlordosis
lumbar con ambos pies en equino varo irreductible, tras
la primera década de la vida camina con dificultad pre-
cisando silla de ruedas debido a las retracciones y a la
debilidad muscular a nivel de cintura escapular y pélvica con
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