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Resumen: La enfermedad de Lhermitte-Duclos
(ELD) es una lesién hamartomatosa rara de la cor-
teza cerebelosa, su patogénesis es incierta y se docu-
menté por primera vez como una entidad Gnica en
1920. De los aproximadamente 220 casos de ELD
reportados en la literatura médica, menos de 10
han sido descritos en infantes, en Colombia, éste
es el primer caso reportado en un lactante. Aqui
presentamos el caso de un paciente de 1 afo de
edad con la ELD completamente caracterizada por
técnicas de Imagen de resonancia magnética (RM)
y por histopatologia, con la realizacién de dos tiem-
pos quirdrgicos por recidiva tumoral, con adecuada
evolucién y sin déficit neuroldgico posterior.

Key words: Cerebellar dysplastic gangliocitoma,
Lhermitte-Duclos disease, Magnetic resonance
imaging, Neurosurgery.

Summary: Lhermitte-Duclos disease (LDD) is a
rare hamartomatous lesion of the cerebellar cortex,
its pathogenesis is uncertain and was first docu-
mented as a single entity in 1920. Of the approxi-
mately 220 cases of LDD reported in the medical
literature its have ben described in infants fewer Of
10 cases. In Colombia it is the first reported case in
an infant less than two years old. Here we present
a case of a 1-year-old patient with LDD comple-
tely characterized by magnetic resonance imaging
(MRI) and histopathology, with two surgical times
due to tumor recurrence, with adequate evolution
and no posterior neurological deficit.

INTRODUCCION

La ELD también conocida como gangliocitoma
displdsico del cerebelo, es un tumor grado I en la
clasificacién de la Organizacién Mundial de la Sa-
lud (OMS) descrito por primera vez por los neu-
r6logos franceses Jacques Lhermitte y P. Duclos en
1920 y nombrado en su honor'. La ELD es un tu-
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mor de crecimiento progresivo, benigno, que ocu-
rre regularmente aunque no de manera exclusiva en
un solo hemisferio cerebeloso. Por lo general se pre-
senta con efecto de masa progresiva en la fosa poste-
rior, lo que conduce a disfuncién cerebelosa, signos
o sintomas derivados de hidrocefalia obstructiva, y
signos de aumento de la presién intracraneal, los
cuales usualmente se manifiestan entre la 3° y 4°
década de la vida®. La extirpacién completa de la
lesién hipertrofiada es el tratamiento de eleccién,
ya que se ha reportado recidiva o transformacién
maligna después de la reseccién subtotal de la le-
sién. Sin embargo, la escisién completa no siempre
es posible dado que la lesién suele mezclarse con
tejido cerebeloso normal, por lo que la distincién
durante el acto quirdrgico no es sencilla’.

DESCRIPCION DEL CASO

Se trata de un nifio de 12 meses de edad, previamente
sano, de sexo masculino, que ingresa al Hospital In-
fantil Rafael Henao Toro, tras sufrir 20 minutos an-
tes un trauma craneoencefilico (TEC) debido a caida
desde una altura de 80 centimetros (cm) aproxima-
damente, segin refiere la madre sin alteracién de la
conciencia posterior, movimientos anormales, episo-
dios de emesis u otros hallazgos anormales.

Como tdnico antecedente patoldgico de importan-
cia, el paciente tiene una historia de TEC mode-
rado en calidad de ocupante de vehiculo durante

un accidente de trinsito a los 4 meses de edad, sin
consecuencias clinicas relevantes, con Tomografia
Computarizada (TC) de cridneo simple en ese mo-
mento sin alteraciones de importancia, por lo que
se dejo hospitalizado para seguimiento neurolégico
por 48 horas y se dio de alta.

Durante el examen fisico de ingreso, se encuentra
tranquilo, estable hemodindmicamente, afebril,
hidratado, con examen neurolédgico dentro de li-
mites normales, movilizando las cuatro extremida-
des, con movimientos oculares sin alteraciones apa-
rentes, marcha ligeramente atdxica, sin edema de
papilas pticas, tono muscular adecuado, reflejos
tendinosos profundos normales en las cuatro extre-
midades, ausencia de reflejos patoldgicos, sin otros
hallazgos al examen fisico de importancia.

Debido a la cinemadtica del trauma y al hecho de ser
un lactante, se decide realizar TC de crineo simple,
en la cual se evidencia una lesién ocupante de es-
pacio en el dngulo pontocerebeloso, isodenso con
la sustancia blanca, con un drea mds hipodensa en
su interior, de mdrgenes mal definidos, de aproxi-
madamente 28x25 milimetros (mm), ejerciendo
efecto de masa sobre el bulbo raquideo y parte de
la protuberancia, asociado a hipodensidad en la
sustancia blanca del hemisferio cerebeloso derecho,
adicionalmente se evidencia ligera ventriculome-
galia supratentorial sin otros hallazgos relevantes.
(Figura 1).

Figura 1. Tomografia computarizada de crdneo simple, corte transversal.
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Debido a estos hallazgos se solicit6 RM cerebral
que mostré una masa con una sefial heterogénea
en el hemisferio cerebeloso derecho que compro-
mete predominantemente 16bulos cuadrangular,
semilunar superior, la regién del ndcleo denta-
do y el pedinculo cerebeloso medio, protruyen-
do hacia el dngulo pontocerebeloso, asociada a
edema peri-lesional, que mide aproximadamente
33x26x22 mm (LxAPxT), ejerciendo efecto com-
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presivo sobre las estructuras (figuras 2 A y B),
tras la administracién de gadolinio el realce de
la lesién es minimo. (Figura 3). Adicional a estos
hallazgos se evidencia una formacién sacular en
la fosa craneal media izquierda con contenido de
sefial idéntica al liquido cefalorraquideo (LCR)
que mide 19x22x13 mm, correspondiente a un
quiste aracnoideo gallasi 1, sin otros hallazgos
importantes.

Figura 2 Ay B. A. Resonancia magnética cerebral potenciada en T2, corte sagital

B. Resonancia magnética cerebral potenciada en T2, corte coronal.

Figura 3. Resonancia magnética cerebral, potenciada en T1, corte sagital, con contraste.
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Dados los hallazgos el paciente fue llevado a cirugia
5 dias después. Con paciente en posicién prono,
por incisién suboccipital derecha se realizé una
craneotomia suboccipital de aproximadamente
6 cm de didmetro, identificando a 2 cm de pro-
fundidad una lesién tumoral de aspecto grisiceo
perlado mezclado con tejido cerebeloso normal,
continuando hasta el lecho tumoral, se encuentra
lesién de color parduzco correspondiente a un né-
dulo tumoral, completando la reseccién del tumor
intracerebeloso.

Luego de la cirugia requirié manejo en unidad de
cuidado intensivo pedidtrico (UCIP) por 14 dias,
presentando, primeramente tos, asociada a fiebre,
que progres6 a falla ventilatoria, sepsis y choque
séptico, con adecuada evolucién posterior ddndole
salida hospitalaria 7 dias después de estar en el ser-
vicio de hospitalizacién, dindose orden de control
por consulta externa con el reporte histopatolégi-
co de la lesién. El estudio de anatomia patoldgica
identifica en los cortes histoldgicos tejido cerebe-
loso sin evidencia de neoplasia, por lo que es man-
dada para segunda revisién por neuropatélogo con
reporte pendiente hasta ese momento.

3 meses después, el paciente vuelve a ingresar al
servicio de urgencias de nuestro hospital con un
cuadro clinico de 15 dias de evolucién consistente
en episodios repetitivos de mirada fija, sin movi-
mientos espontdneos, ni respuesta ante estimulos,
compromiso del estado de conciencia de aproxima-
damente 20 segundos de duracién, sin déficit neu-
rolégico o compromiso de la conciencia posterior,
sugestivos de crisis de ausencia, presentando en
total 3 episodios hasta entonces. El examen fisico
muestra marcha lateralizada a la derecha, sin hallaz-
gos adicionales relevantes, por lo que se hospitalizé
y se ordené RM cerebral que mostré recidiva con
aumento de la lesién tumoral de las mismas ca-
racteristicas descritas en la RM anterior (figura 4),
en esta ocasién se afiade las secuencias de difusién

(DWI), mostrando hiperintensidad de senal de la
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lesién e isointensidad en el mapa de coeficiente de
difusién aparente (ADC) (figura 5 y 6); por lo que
se realiza junta médica multidisciplinaria en con-
junto con Oncologia Pedidtrica, Neuroradiologia,
y Neurocirugia Pedidtrica, donde deciden que es
necesario un segundo tiempo quirdrgico, en el cual
se realiza un abordaje por la craneotomia previa,
con durotomia longitudinal de 5 cm, ingresando
por corticotomia al 16bulo cerebeloso derecho, lue-
go a 2 cm miés profundo se encuentra lesién tu-
moral de aspecto grisiceo parduzco, el cual se re-
seca completando lobectomia cerebelosa derecha,
tomando muestra para estudio histopatolégico de
corteza cerebelosa y tumor cerebeloso.

Posterior a esto el paciente ingresa a UCIP con
postoperatorio sin mayores complicaciones inicia-
les, requiriendo luego manejo de sepsis de origen
pulmonar por 5 dias, con 7 dias de hospitalizacién
posterior, dindose salida con evidencia clinica de
leve paresia de hemicuerpo derecho y disfagia para
s6lidos, sin otras alteraciones aparentes.

El examen histopatolégico de los cortes obtenidos
por el segundo tiempo quirdrgico demostré mul-
tiples ramificaciones de folias y atrofia focal de la
capa granular con acimulos de neuronas anorma-
les, grandes, de apariencia ganglionar, con cambios
displdsicos. El diagnéstico se acompané de tincio-
nes PFAG, S100 con p53 (-). Documentindose
como Gangliocitoma Displdsico Cerebeloso.

En la RM cerebral de control realizada a los 6 me-
ses no se evidencia recidiva tumoral ni otra altera-
cién relevante (figura 6), clinicamente el paciente
se encuentra con una disfagia leve para alimen-
tos sélidos, y con una marcha ligeramente atdxi-
ca para la edad sin generar mayores problemas,
a los 22 meses del segundo tiempo quirdrgico el
paciente cuenta con un Glasgow Outcome Scale
(GOS) de 5 puntos, presentando excelente recu-
peracién, siendo capaz de asumir los roles de su
edad en su entorno.
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Figura 5 Ay B. A. Resonancia magnética cerebral, secuencia de difusién (DWI), corte transversal
B. Resonancia magnética cerebral, secuencia de coeficiente de difusién aparente (ADC), corte transversal.

Figura 6. Resonancia magnética cerebral, potenciada en T2, corte coronal.
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DISCUSION

La ELD, también conocida como Gangliocitoma
Displésico del cerebelo, es un tumor grado I en la
clasificacién de la OMS, descrito por primera vez
por los neurdlogos franceses Jacques Lhermitte y
P. Duclos en 1920 y nombrado en su honor. Buls-
chowsky y Simon, también sostuvieron el origen
congénito de esta lesién y la llamaron hamartoma.
En 1933, Foerster y Gagel postularon que la causa
de esta neoplasia era la célula de Purkinje y una
década después, Duncan y Snodgrass establecieron
que la neoformacién provenia de la hipertrofia de
la capa granular. Debido a esta evolucién histérica,
la entidad puede ser conocida y hallada en la litera-
tura bajo diversas denominaciones, algunas de ellas
son gangliocitoma displdsico cerebeloso, hipertro-
fia de células granulares, hipertrofia difusa de la
corteza cerebelosa, Purkinjeoma, ganglioneuroma,
gangliomatosis, blastoma neuroquistico, hamarto-
moblastoma o hamartoma del cerebelo, entre otras.
En total, son alrededor de 220 casos de ELD los
que han sido descritos en la literatura médica®>*.

Hoy en dia la ELD o gangliocitoma displasico del
cerebelo sigue siendo una condicién muy inusual y
controvertida, mds atin en la poblacién pedidtrica®,
dado que clinicamente se presenta con mayor fre-
cuencia durante la tercera y cuarta décadas de vida.
De los aproximadamente 220 casos de Lhermitte-
Duclos reportados, menos de 10 han sido descritos
en infantes, siendo este el primer caso descrito de
un lactante con ELD en Colombia’.

La naturaleza fundamental de su entidad, su pato-
génesis, y las alteraciones genéticas exactas siguen
actualmente desconocidas. Aun no se ha definido
si la lesién tiene una patogenia hamartomatosa,
neopldsica, o malformativa congénita> * ' . La
evidencia clinica y la estrecha asociacién de la ELD
con el sindrome de Cowden (SC) o complejo de
hamartomas-neoplasias multiples ponen a favor un
origen hamartomatoso®.

La formacién de quistes que suele asociarse con tu-
mores, no es tipica de la ELD. La enfermedad se
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hereda de forma autosémica dominante y es causa-
da por una mutacién del gen de los homoélogos de
la fosfatasa y la tensina (PTEN) en el cromosoma
10q 23. Aproximadamente el 90% de los pacien-
tes con ELD tienen una mutacién en este gen o
sus promotores. El gen PTEN se identificé por
primera vez como un supresor de tumores en el
glioma, cuando se muta, resulta en crecimiento
excesivo del tejido. Los investigadores asociaron
posteriormente mutaciones somdticas de este gen
con el glioblastoma, melanoma, cdncer de endo-
metrio y préstata. Normalmente el gen codifica la
fosfatasa lipidica para la fosfatidilinositol 3-quina-
sa, inhibe la formacién de serina/treonina quina-
sa, alterando la ruta de la fosfatidilinositol 3-qui-
nasa y, por lo tanto, potencia la apoptosis. Sin
embargo, como fue mencionado anteriormente a
pesar de un gran nimero de estudios, la etiologia
exacta y la patogénesis de la ELD siguen siendo
desconocidas> >4,

Las alteraciones en el funcionamiento normal de la
via del fosfatidilinositol 3-quinasa no solo incluye
ala ELD y al SC, también incluye el sindrome de
Bannayan-Riley-Ruvalcaba y el sindrome de Pro-
teus. Desde 1991 y comenzando con Padberg et al,
multiples informes han demostrado la coexistencia
de la enfermedad de Lhermitte-Duclos y SC, Aun-
que la mitad de los casos de la ELD de inicio en el
adulto es esporddica, también se considera un crite-
rio mayor para el diagndstico del SC. Alrededor del
80% de las personas con SC tienen una mutacién
germinal patégena en el gen PTEN, como se men-
cioné anteriormente, las mutaciones germinales
PTEN también se han encontrado en el 60% del
sindrome de Bannayan- Riley-Ruvalcaba y hasta el
20% del sindrome de Proteus” .

Se considera que la aparicién de la ELD en adultos
es una variante fenotipica SC, en 2004 se reconocié
como un criterio patognoménico para SC por los
Criterios del Consorcio Internacional del sindrome
de Cowden para el diagnéstico de la enfermedad de
Cowden (EC), incluso puede ser el sintoma inicial

del SC.



La ELD Precede al diagnéstico en el 40-70% de los
casos, la literatura muestra que El SC se diagnostica
en aproximadamente el 40% de los casos de ELD;
Sin embargo la ELD también puede ocurrir como
una enfermedad aislada, denominada forma espo-
radica® ® 1,

El SC es un trastorno autosémico dominante con
un alto grado de penetrancia, caracterizado por
hamartomas multiples y neoplasias malignas de
origen ectodérmico, mesodérmico y endodérmi-
co'®. Siendo més frecuentes el cdncer de tiroides,
mama, colon, endometrio y glioblastoma multifor-
me entre otras’, El cdncer de mama se desarrolla en
alrededor del 30-50% de los casos, y el cdncer de
tiroides se desarrolla en el 10% de los casos, ademads
hay un 5 a 10% de riesgo de desarrollar cincer de
endometrio, el riesgo estimado de por vida de sufrir
cualquier cdncer en pacientes con mutacién del gen

PTEN se ha reportado de hasta el 89%> 711114,

Los Criterios del Consorcio Internacional del sin-
drome de Cowden para el diagnéstico de la enfer-
medad de Cowden (EC) se basan en dos criterios
mayores, Uno mayor y tres criterios menores o cua-
tro criterios menores. Los criterios mayores inclu-
yen la presencia de carcinoma de mama, carcinoma
de tiroides, macrocefalia, enfermedad de Lhermit-
te-Duclos o carcinoma endometrial. Los criterios
menores incluyen otras lesiones tiroideas, discapa-
cidad cognoscitiva, hamartomas gastrointestinales,
enfermedad fibroquistica de la mama, lipomas, fi-
bromas o tumores genitourinarios'.

La posibilidad de estados neoplésicos o preneoplé-
sicos en la ELD dada su posible asociacién con el
SC hace hincapié en la importancia de un criba-
do cuando se diagnostica la ELD. En este caso se
realiz6 una cuidadosa evaluacién clinica y examen
corporal total en nuestro paciente y no se encontré
un tumor o masa semejante a tumor. Por lo tanto,
concluimos que la ELD en el caso de nuestro pa-
ciente es probablemente esporddica, la vigilancia de
la ELD debe continuarse, si bien se sabe que estd
asociado con la enfermedad de Cowden y ambas
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condiciones estdn relacionadas con mutaciones de
linea germinal en el gen PTEN". También hay ca-
sos esporddicos que carecen de mutacién PTEN y
fenotipo de la EC, especialmente si el inicio es en
la infancial’.

Se han reportado asociaciones de la ELD con otras
alteraciones del desarrollo como por ejemplo,
megalencefalia, polidactilia, sindactilia, asimetria
facial, heterotopias, hemangiomas multiples, mi-
crogiria, hidromielia, macroglosia y leontiasis 6sea,
asi como también con algunos sindromes como la
neurofibromatosis tipo I y esclerosis tuberosa, entre
otros. De hecho, debido a su asociacién con la EC,
ante el diagndstico de una ELD debe efectuarse un
cribado para excluir criterios o marcadores relacio-
nados con este tipo de sindrome de naturaleza pre-
maligna®.

La ELD se clasifica como un tumor grado I en la
clasificacién de la OMS, pero tiene la tendencia a
progresar a malignidad o a que recurra después de
la cirugfa, La recurrencia después de la reseccion
quirdrgica puede soportar un origen neopldsico en
esta entidad. El gangliocitoma displdsico cerebelo-
so clinicamente se ve en jévenes y adultos de me-
diana edad, generalmente entre la 2°y 4° década de
la vida y no hay preferencias por el sexo®.

La literatura muestra que hay casos de agregacion
familiar, En 1969, Ambler describié el primer caso
de gangliocitoma displdsico cerebeloso familiar
observado en un varén de 32 afos que murié de
la enfermedad. La muerte de su madre no estuvo
asociada con la enfermedad de Lhermitte-Duclos;
sin embargo, la investigacién llevada a cabo revelé
que era portadora de la enfermedad asintomdtica,
y que se manifestaba s6lo en la macrocefalia. Al-
gunos miembros de su familia también tenfan una
gran circunferencia de la cabeza; todos ellos, como
destaca el autor, eran portadores asintomdticos del
tumor. La macrocefalia, como una de las anomalias
adicionales asociadas con la enfermedad de Lher-
mitte-Duclos, ocurre en aproximadamente el 50%

de los casos’.
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Clinicamente los pacientes pueden presentarse con
signos y sintomas de aumento de la presién intra-
craneal o pueden ser asintomdticos, puede ocurrir
la pardlisis de los nervios craneales, sintomas cere-
belosos o deterioro neuroldgico repentino como
consecuencia de hidrocefalia obstructiva. Algunos
pacientes presentan sintomas lentamente progresi-
vos sugestivos de la naturaleza de larga data de esta
enfermedad?.

La duracién de la manifestacion de los sintomas va-
rfa de unos pocos meses a muchos afos. La mayor
acumulacién de células anormales en la ELD se for-
ma generalmente entre la tercera a cuarta década de
vida, que es donde generalmente aparecen los sig-
nos y sintomas clinicos’. Si bien la edad reportada
oscila entre los recién nacidos hasta los 74 afios'¢,
habitualmente en adultos jévenes se manifiesta con
cefalea, alteraciones visuales, disfuncién cerebelosa,
vestibular, ataxia, parélisis de los nervios craneales.
Ocasionalmente, los pacientes pueden incluso te-
ner deterioro neuroldgico repentino debido a hi-
drocefalia aguda o crénica reagudizada, en las lesio-
nes que afectan al fléculo y el nédulo cerebeloso,
asi como las lesiones de la médula dorsolateral, se
observa nistagmo descendente® '» 131819,

Siempre debemos tener en cuenta la presencia de
lesiones dermatoldgicas, las cuales de estar presen-
tes deberfan plantear la preocupacién por la pre-
sencia del SC en un paciente con ELD. El SC ha
sido calificado como una de las facomatosis, que
son un espectro de sindromes con manifestaciones
cutdneas y neuroldgicas caracteristicas’.

La neuroimagen juega un papel vital en el diag-
néstico, asi como también es muy valiosa para la
planificacién preoperatoria, siendo una gran ayuda
para determinar la extensién de la reseccién qui-
rargica. La mejor herramienta de imagen es la RM.
La TC es de valor limitado debido a los artefactos
que son causados por el hueso penasco del tempo-
ral oscureciendo los detalles en la fosa posterior?,
mostrando generalmente una lesién hipodensa mal
definida sin realce del contraste como se aprecié en

62

este caso, también pueden aparecer calcificaciones
y adelgazamiento del hueso occipital™.

La RM generalmente revela una masa cerebelosa
intra-axial con un patrén estriado tipico, o un pa-
trén de rayas de tigre (patrén atigrado, laminado
o lamelar, caracteristico de la lesién), Estos se ven
como bandas hiper e isointensas con relacién a la
materia gris en las imdgenes ponderadas en T2, e
iso e hipointensas en las imdgenes ponderadas en
T1. Los hallazgos de calcificacién y captacién del
contraste sON poco comuNes COMO en NUESLro caso,
sin embargo, se ha informado de casos donde se
capta el contraste y es probablemente debido a la
presencia de venas andmalas. El efecto de masa es
comdn, con compresion del IV ventriculo y borra-
miento de la cisterna del dngulo pontocerebeloso,
causando hidrocefalia obstructiva. La Siringo-hi-
dromielia también puede ser secundaria al despla-
zamiento de las tonsilas® %7 1820,

Wolansky y colaboradores mencionaron que la apa-
riencia de “rayas de tigre- o atigrada” es tan distinti-
va que es poco probable que se confunda con otra
entidad. La no captacién de contraste no es una
regla como se mencioné anteriormente'®. Nues-
tro caso mostré una lesién cerebelosa derecha con
expansion hemisférica, obliteracién de la cisterna
pontocerebelosa de ese lado y compresién de tallo
cerebral, con un patrén estriado tipico o atigrado,
en la RM no se evidencia captacién del contraste
por la lesion.

La espectroscopia por RM revela reduccién de los
niveles de N-acetil aspartato, colina y mioinositol,
con niveles de lactato que pueden ser elevados® ',
Klisch et al. Demostraron que en las secuencias de
difusién (DWI) se evidencia hiperintensidad de
sefial en la lesién, e isointensidad en el mapa de
coeficiente de difusién aparente (ADC), como se
evidencié en nuestro paciente, estas caracteristicas
son ttiles para diferenciar y delimitar los margenes
quirdrgicos de reseccién. Ademds se encuentran
dreas de hipermetabolismo por tomografia com-
putada por emisién de positrones (PET/TC) con



fluorodesoxiglucosa (FDG), todos hallazgos que
aumentan la controversia que existe en torno a su
histopatologia, ya que simultdneamente retne ca-
racteristicas del glioma de bajo grado y otros rasgos
atipicos en tumores®.

Algunos diagnésticos diferenciales que deben te-
nerse en cuenta en las neuroimdgenes incluyen
infarto cerebeloso, cerebelitis aguda, patologia
leptomeningea, displasia cerebelosa, la esclerosis
tuberosa, astrocitoma cerebeloso, metdstasis cere-
belosa y en edades pedidtricas meduloblastoma®
7. Sin embargo, la naturaleza progresiva de los
sintomas en un paciente joven, con una masa en
fosa posterior, sélida, que no capta contraste, con
un tipico patrén foliar a rayas de tigre en la RM
nos ayudé a descartar estas posibilidades y apoyar
un diagndstico preoperatorio probable de ELD
en nuestro paciente.

En el examen macroscépico, las folias del cerebelo
son grandes y pdlidas, el cerebelo es hipertréfico'?,
en el examen histopatolégico se evidencian hallaz-
gos caracteristicos de la ELD, la capa granular y
de células de Purkinje presentan un reemplazo por
dos poblaciones de neuronas displdsicas, numero-
sas neuronas pequefias con nucleos hipercroma-
ticos y una menor cantidad de neuronas grandes
poligonales con niicleos excéntricos y nucléolo pro-
minente. A su vez, la capa molecular, también en-
grosada, presenta axones gruesos e irregularmente
mielinizados, derivados de las neuronas displasicas,
ademds muestra células ganglionares hipertréficas.
Los marcadores de proceso neoproliferativo (acti-
vidad mitdtica, necrosis y proliferacién endotelial)
estdn caracteristicamente ausentes, en la inmuno-
histoquimica estas células son positivas para sinap-

tofisina® 1% 12,

La preservacién relativa de la arquitectura cerebe-
losa parece ser el desafio mds importante para el
patdlogo. Aunque la anomalia histopatolégica mis
importante en la ELD es el reemplazo masivo y la
expansion de la capa granular interna por grandes
neuronas con ntcleos vesiculares, esta sustitucién
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no es uniforme y la severidad morfolégica varia en-
tre los pacientes y dentro de la misma lesién'’. Caso
que puede explicar el resultado histopatoldgico ne-
gativo para la ELD en la primera muestra tomada
a nuestro paciente, por tanto dado que la ELD es
un trastorno bastante raro, los datos de la literatura
provienen en gran medida de reportes de caso, y la
mayoria de estos informes se centra en las carac-
teristicas radioldgicas. Sin embargo, es sumamente
importante que el patdlogo tenga en cuenta las va-
riadas presentaciones clinicas e histopatolégicas de
una lesién tan rara, en particular para diferenciarla
de los tumores gliales y neuronales de bajo grado'’.

Un diagnéstico diferencial importante de la ELD
incluye el gangliocitoma, que estd compuesto de
células ganglionares, estos tumores se localizan
principalmente en el 16bulo temporal, se presen-
tan clinicamente con convulsiones e imdgenes que
muestran una lesién sélida o quistica. La histo-
patologfa muestra grupos irregulares de neuronas
multipolares. Los hallazgos clinicos y de imagen
ayudan a diferenciar estas dos entidades. El examen
histopatoldgico es confirmatorio®.

También en la literatura hay Informes de casos oca-
sionales donde un meduloblastoma imita a la ELD
en la RM, sin embargo esta lesién generalmente
muestra aumento de tamafo importante y exten-
sién en el cerebelo contralateral, en el examen histo-
patolégico se compone de hojas de células densa-
mente empaquetadas con nucleos hipercromadticos
redondeados u ovalados o en forma de zanahoria
de escaso citoplasma, con presencia importante de
figuras mitdticas. Las caracteristicas radioldgicas e
histopatoldgicas de esta enfermedad son distintas y
muy raramente confundidas con otros tumores, sin
embargo dada la rareza de la ELD se requiere un
alto grado de sospecha para diagnosticarla'®.

El tratamiento de la ELD implica un enfoque mul-
tidisciplinario, con la participacién de neurociru-
janos, ginecdlogos, oncdlogos y dermatdlogos. En
pacientes con mutaciones del gen PTEN, el riesgo
durante toda la vida de sufrir malignidades asocia-
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das aumenta, ya que se cree que las células que al-
bergan el alelo PTEN mutante estdn predispuestas
a transformacién maligna'. Algunos autores sugie-
ren un tratamiento conservador con seguimiento
del paciente, salvo en los casos sintomdticos, donde
se debe optar por la descompresion del sistema ven-
tricular con una vélvula de derivacién ventriculo
peritoneal, otros consideran que la reseccién com-
pleta de la lesién es la conducta de eleccién, aun-
que resulte dificil por la pobre diferenciacién de sus
madrgenes. De todos modos, si se elige realizar una
cirugia, la RM también es el método de eleccién
para la planificacién preoperatoria®.

Antes de los recientes avances en neuroimagen y
microneurocirugfa, los tumores de la enfermedad
de Lhermitte-Duclos se asociaron con muy mal
prondstico, y aproximadamente un tercio de los
pacientes murieron del efecto de masa resultante
de la propagacién del tumor dentro de la fosa pos-
terior®. En 1937, Christensen informé la primera
cirugia exitosa para un gangliocitoma displésico del
hemisferio cerebeloso derecho. La cirugfa se reali-
z6 en un hombre de 34 anos de edad que habia
sufrido la enfermedad desde la edad de 6 anos. El
paciente present aumentos de presion arterial, ce-
falea occipito-temporal, nduseas y vémito. Los ha-
llazgos al ingreso incluyeron papiledema bilateral,
trastorno del nervio trigémino izquierdo y parilisis
facial derecha. Durante la cirugfa, se encontré una
masa viscosa, mal demarcada, similar a glioma en
el hemisferio cerebeloso derecho’. Posteriormente,
la enfermedad de Lhermitte-Duclos se ha conver-
tido en una condicién quirtrgicamente tratable e
incluso curable®.

En algunos casos, los pacientes con enfermedad de
Lhermitte-Duclos han sido sometidos a radiotera-
pia, pero el efecto de la irradiacién de la fosa pos-
terior ha sido reportado de forma variada, ya sea
que resulte en varios afios sin sintomas o deterioro
neuroldgico progresivo, por el contrario la cirugfa
descompresiva mediante la reduccién quirtrgica
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del tamafo del tumor, para pacientes sintomdticos
ha tenido éxito tanto en aliviar los sintomas como
en mejorar la supervivencia a largo plazo de 2,5 a
11 anos®.

En general, la escisién quirtrgica es el pilar del
tratamiento, la extirpacién completa de la lesion
hipertrofiada es el tratamiento de eleccién ya que
se ha reportado recidiva o transformacién maligna
después de la reseccién subtotal de la lesién. Mu-
chos autores han recomendado la extraccién total
en adultos jévenes, incluso en ausencia de sinto-
mas. Sin embargo, la escisién completa no siempre
es posible debido a que la lesién suele mezclarse
con el tejido cerebelar normal y, por lo tanto es difi-
cil la distincién. Ademds, los riesgos de la reseccién
extensa incluyen déficits neuroldgicos tales como el
mutismo cerebelar®?!.

En cuanto a pronéstico de la ELD se trata de una
lesién de lento crecimiento, con infrecuentes recu-
rrencias luego de la cirugia; dado que incluye un
potencial desarrollo de neoplasias supratentoriales,
se destaca la importancia de un estricto control y
seguimiento del paciente®.

CONCLUSIONES

El gangliocitoma displdsico del cerebelo es un tu-
mor inusual y controvertido, mds atn en la pobla-
cién pedidtrica, dado que clinicamente se presenta
con mayor frecuencia durante la tercera y cuarta
década de vida, por lo que cada caso reportado con-
tribuye a una mayor comprension de su tratamien-
to y prondstico.

Generalmente se manifiesta con cefalea, alteracio-
nes visuales disfuncién cerebelosa, vestibular, ataxia
y pardlisis de los nervios craneales. La extirpacién
completa de la lesién hipertrofiada es el tratamien-
to de eleccién ya que se ha reportado recidiva o
transformacién maligna después de la reseccion
subtotal de la lesién.
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