¥/ .. £ 4 - (- g & L ok e 72 - N ik Ay i
/isesarias y Jutorias para la Jovestigacian Usenlifrca en la Coucacion Jlrg-Oalabarria O.U
i o . ' ~ ~ o ~
E Ry L s, n, AN " n __'f [ RSB e Ly G / . WL . TOBIRO R LT
,,,4&!1' Jlaria S ino Oudrez 400-2 esg a Lerdo de A—;.,(/u Jotuea, Clado de Miéaro. 7223898475

RFC: ATTI20618V12

~
e

Revista Dilemas Contemporaneos: Educacion, Politica y Valores.
http://www.dilemascontemporaneoseducacionpoliticayvalores.com/
Afo: VII Numero: Edicion Especial Articulo no.:43 Periodo: Abril, 2020

TITULO: Diagndstico imagenoldgico de Lhermitte Duclo.
AUTORES:

1. Lic. Natasha Michelle Delgado Fortty.

2. Master. Victor Modesto Chavez Guerra.

3. Master. Ana Maris Llovet Miniet.

4. Dra. Aleyma de Lourdes Vazquez Medina.

RESUMEN: La Enfermedad de Lhermitte Duclos (ELD) o gangliocitoma displasico del cerebelo es
una patologia rara. Se presenta como un tumor de la corteza cerebelosa de crecimiento muy lento,
que produce un efecto de masa en la fosa posterior, causando sintomas de disfuncién cerebelosa,
hidrocefalia no comunicante y disfuncion de nervios craneales. El objetivo de esta investigacion es
demostrar la importancia que tiene la Radiologia e Imagenologia en el diagndstico de la Enfermedad
de Lhermitte Duclos, y el impacto de la resonancia magnética como medio diagnostico, abordad

desde una metodologia cualitativa.
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ABSTRACT: Lhermitte Duclos disease (ELD) or dysplastic glycomy of the cerebellum is a rare
pathology. It presents as a very slow-growing cerebellar cortex tumor, which produces a mass effect
on the posterior pit, causing symptoms of cerebellar dysfunction, uncommunicative hydrocephalus,
and cranial nerve dysfunction. The objective of this research is to demonstrate the importance of
Radiology and Imaging in the diagnosis of Lhermitte Duclos Disease, and the impact of MRI as a

diagnostic medium, approached from a qualitative method.
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INTRODUCCION.

La enfermedad de Lhermitte-Duclos (ELD) o gangliocitoma displasico cerebeloso es una entidad rara
que se presenta como un proceso expansivo de la fosa posterior, de lento crecimiento y patogenia
desconocida. Puede estar asociada a otras anomalias congénitas (D’ Angelo, M. Camacho, P. Peralta,
et al, 2013).

La ELD se presenta con crecimiento lento de un tumor en el cerebelo con aumento de la presién
intracraneal, a veces también considerado un hamartoma. Se caracteriza por una hipertrofia difusa
del estrato granuloso del cerebelo. A menudo suele asociarse con sindrome de Cowden (Delgado N.,

2018).


https://es.wikipedia.org/wiki/Tumor
https://es.wikipedia.org/wiki/Cerebelo
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https://es.wikipedia.org/w/index.php?title=Estrato_granuloso&action=edit&redlink=1
https://es.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_de_Cowden
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La sintomatologia depende del tamafio y el grado de afectacion de la lesion manifestando cefalea,
nauseas, disfuncion cerebelosa, hidrocefalia oclusiva, ataxia, alteraciones visuales y otras paralisis de
pares craneales. Puede haber diversas anomalias asociadas (macrocefalia, microgiria, hidromielia,
polidactilia, gigantismo parcial, macroglosia). La etiologia es incierta, en algunos pacientes con ELD
se han identificado mutaciones de la linea germinal en el gen supresor de tumores PTEN (Rath A,
Mateo M. & Corrochano V. 2020).
En 1920, Lhermitte y Duclos describieron el primer caso de esta entidad como una anormalidad
congénita inusual del cerebelo, caracterizada por folias engrosadas que contenian células
ganglionares anormales (Klisch J, Juengling F, Spreer J, Koch D, Thiel T, Buchert M, et al. 2001).
Algunos autores incluyen a la ELD dentro del espectro de las facomatosis (Lavin Castejon et al. 2007)
Se conocen muy pocos casos registrados de la enfermedad de Lhermitte-Duclos; existen informes de
aproximadamente 221 casos de ELD en la literatura medica. Es mas habitual durante la tercera y
cuarta etapa de vida. La prevalencia se ha cuantificado sobre los 221 casos a nivel mundial, siendo la
prevalencia de <1/1000 000. (Rath A, Mateo M. & Corrochano V. 2020).
Aunque este tipo de gangliocitoma se presenta en lo habitual entre los 20-40 afios de edad,
actualmente se ha reportado casos de nifios y adolescentes sin predileccion por un género, y la
sintomatologia depende del grado de malformacion cerebelosa (Prabhu SS, Aldape KD, Bruner JM,
Weinberg J.S, 2004).
En cuanto a su patogenia, esta continta siendo un motivo de debate, ya que todavia no se ha definido
si corresponde a una lesidon neoplésica verdadera, malformativa o hamartomatosa (Klisch, et al.,
2001); no obstante, las evidencias clinicas y su estrecha vinculacion con la enfermedad de Cowden
(EC) (complejo hamartoma-neoplasia maltiple) hablan a favor de un origen hamartomatoso (Lara-

Torres, et al., 2006).
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Las personas con sindrome de tumor hamartoma corren mas riesgo de desarrollar cAncer de mama,
de tiroides, de rifidn, de Gtero, colorrectal y de piel. EI sindrome de tumor hamartoma es hereditario
(St. Jude Children's Research Hospital, 2018).
El sindrome de Cowden (CS) es el sindrome prototipico, que se caracteriza por lesiones
mucocutaneas, hamartomas benignos, macrocefalia y una mayor predisposicién a los carcinomas de
mama, tiroides y endometrio. Lhermitte-Duclos (LD), una variante de CS, se caracteriza por
gangliocitomas displasicos del cerebelo (Blumenthal, 2008).
El objetivo de esta investigacion es demostrar la importancia que tiene la Radiologia e Imagenologia
en el diagnostico de la Enfermedad de Lhermitte Duclos, y el impacto de la resonancia magnética
como medio diagndstico, abordado desde una metodologia cualitativa.
El andlisis parte del estudio de un paciente femenino de 57 afios con antecedentes de hipotiroidismo
compensado con tratamiento, la paciente refiere hundimiento en la region fronto-parietal, dolor
intenso en region cervical posterior y pérdida de la agudeza visual. Es valorada por Neurologia y se

decide realizar una resonancia magnética de cerebro.

DESARROLLO.

Informe Imagenoldgico.

Hallazgos.

Cerebelo: a nivel de hemisferio cerebeloso izquierdo, se observa area cortical engrosada, de aspecto
tigrado, que mide 43 por 23 por 23 mm de didmetro anteroposterior transverso y vertical, que se
abomba al espacio extraaxial, ligeramente hiperintenso en T2 y FLAIR e isointenso en T1. Ligera

restriccion en la difusion por efecto T2.



Senos paranasales y celdas aéreas mastoideas: asimetria de senos maxilares con hipoplasia derecha y
de senos frontales.

Silla turca: aumentada de tamafio mide 13.5 por 12.4 en su didmetro antero posterior y vertical con
aracnoidocele grado IV y abombamientos de la silla. El resto de las estructuras son visualizadas dentro
de parametros normales.

Impresion diagnostica: lesion ocupativa de espacio a nivel de hemisferio cerebeloso izquierdo de
aspecto displasico compatible con Enfermedad de Lhermite Douclos Aracnoidocele selar grado V.
Sindrome de silla turca vacia: asimetria de senos maxilares con hipoplasia derecha y de senos

frontales. Se decide tratamiento sintomatico y seguimiento.

Discusion.

Una vez realizado el diagnostico clinico, la confirmacion sera imagenoldgica, se debe hacer el
diagnostico diferencial con tumores embrionarios, ependimarios, neuronales/gliales mixtos,
hemangioblastoma, metastasis.

La resonancia magnética es actualmente la técnica mas sensible y especifica. Macroscopicamente se
describenuna masa mal limitada, con asimetria importante de los hemisferios cerebelosos, al corte la
capa molecular y granular estan engrosadas, mientras que la sustancia blanca esta adelgazada. El
aspecto microscopico es caracteristico, la capa granular y de células de Purkinje presentan sustitucion
de sus células por dos poblaciones de neuronas displasicas.

Los hallazgos por TC son inespecificos con margenes no definidos, efecto de masa, isohipodensidad
lesional, (hidrocefalia, compresion del 1V ventriculo y borramiento de la cisterna del angulo
pontocerebeloso) y en algunas ocasiones, areas de deposito célcico (Koeller KK, Henry JM. 2001).
La RM revela una masa cerebelosa, hipointensa en secuencias ponderadas en T1 e hiperintensa en

secuencias ponderadas en T2, con un patron estriado de lineas paralelas en su superficie (también



descripto como laminado, atigrado o rayas de tigre, que es signo caracteristico de la lesién),
compatible con engrosamientos foliares con estructuras venosas entre ellos, que no realza tras la
administracion de contraste. Las calcificaciones son infrecuentes.

La hipointensidad en T1 y la hiperintensidad en T2 se deberia al adelgazamiento de la sustancia
blanca, espesamiento de la capa de células granulares y a la porcion interna de la capa molecular
displésica.

El clasico aspecto en “rayas de tigre” se muestra mejor en la secuencia inversion-recuperacion (TIR).

Puede existir compresion 1V ventriculo con la consiguiente Hidrocefalia Obstructiva.

El diagnostico diferencial.

Meduloblastoma: Tumor neuroectodérmico primitivo cerebeloso maligno pediatrico, aunque también
puede presentarse en adultos entre la tercera y cuarta décadas. Radiol6gicamente, es un tumor del
cuarto ventriculo, o se localiza en hemisferios cerebelosos. En la resonancia magnética es
homogéneo, hipointenso en T1 y tiene sefial hipoisointensa en T2. El realce suele ser homogeéneo,
realce escaso o heterogéneo tras la administracion de contraste (Trevifio et al., 2017).

Ependimoma: Representan el 3-5 % de neoplasias intracraneales. Son tumores gliales que surgen de
las células ependimarias de la pared ventricular y del epéndimo medular. Mas comunes en jovenes.
Los de fosa posterior son méas frecuentes en nifios (6 afios de media). Con frecuencia muestran un
componente quistico y areas de calcificacion groseras. A veces pueden tener zonas de hemorragia
intratumoral; los que implican el IV ventriculo, tienden a llenar el ventriculo como un molde de yeso
y pueden extenderse a través del foramen de Luschka o de Magendie o el foramen magnum. Pueden
difundir por el liquido cefalorraquideo (LCR). En la RM, iso/hipointensa en secuencias T1,
iso/hiperintensa en secuencias T2 y realce heterogéneo en secuencias T1 con contraste con focos de

ausencia de sefial por calcificacion o hemorragia en secuencias de susceptibilidad (T2), el
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componente quistico tiende a tener una intensidad de sefial similar en T1y en T2, pero no puede ser
completamente suprimida en FLAIR debido al alto contenido proteico (Zabala, S. Llorente Galan, et
al., 2014).
Subependimoma: Representan el 0,2-0,7 % de las neoplasias intracraneales. Son neoplasias grado |
de la OMS muy diferenciados (mezcla de tipos de células ependimarias y astrocitos que se consideran
variantes del ependimoma) (Zabala, S. Llorente Galan, et al., 2014). En RM hipo/isointensas en
secuencias T1, hiperintensa en T2 sin edema del parénquima adyacente, focos de ausencia de sefial
por calcificacion o hemorragia en secuencias de susceptibilidad. En su mayoria tienen escaso o nulo
realce, y los distingue de los tumores subependimarios de células gigantes, que tienen una ubicacion
similar (Zabala, S. Llorente Galéan, et al., 2014).
Hemangioblastoma: Tumor intraparenquimatoso primario infratentorial méas frecuente en los adultos.
Se trata de un tumor benigno vascular (grado | OMS). Mas del 90% afectan al cerebelo (hemisferios
cerebelosos).
Como hallazgos tipicos (55-60%) nos encontramos una masa quistica con un nodulo mural sélido,
muy vascularizado y vacios de sefial serpenteantes producidos por los vasos nutricios. Se pueden
detectar también maltiples nodulos murales en un solo hemangioblastoma. En la RM se aprecia en
T1 una masa hipointensa (quiste) y nddulo isointenso con respecto al parénquima (Bandrés Carballo
B et al. 2013). Tras la administracion de contraste, se observa un realce intenso del nédulo mural con
vacios de sefial en su interior (vasos nutricios).
Meningiomas: Los meningiomas se distinguen de otros tumores intracraneanos por su localizacion
extraaxial con base de implantacion dural y su rica vascularizacion. En la RM se comportan de forma
variable; en T2 son generalmente hiperintensos o isointensos e isointenso o levemente hipointenso en
T1. El 95% de los casos muestra un realce intenso y homogéneo (Zabala, S. Llorente Galan, et al.,

2014). Un signo indicativo es la cola o coleta dural (Ivan Leyva-Pérez, 2013).



Cerebelitis: Es rara afeccion inflamatoria con curso clinico muy variable: habitualmente de proceso
limitado benigno hasta presentacion fulminante con riesgo vital por compresion de fosa posterior,
hidrocefalia aguda e hipertension endocraneal. En la RM potenciada en FLAIR o T2 puede mostrar
hiperintensidades bilaterales simétricas o asimétricas que afectan con mas frecuencia a la corteza
cerebelosa con engrosamiento de las folias o puede extenderse a la sustancia blanca de forma
parcheada o difusa (Demaerel P, et al. 2003). Realce de contraste en las folias cerebelosas de
predominio pial. El aumento de sefial en la sustancia gris cerebelosa en las secuencias potenciadas en
T2 se considera un indicador casi infalible del diagndstico de cerebelitis aguda (Delgado N. 2018).
Metéstasis: Neoplasias infratentoriales méas frecuentes en la edad adulta. Son lesiones redondeadas,
localizadas cerca de la union sustancia gris y blanca, claramente delimitadas, a veces con
bordes mal definidos, edema vasogénico y con un realce anular o nodular tras la administracion de
contraste.

Segun la resonancia presentan pared gruesa, masa necrotica central, cominmente multiples y con
edema marcado. Potenciacion en T1: Tipicamente iso a hipointensas. Si son hemorrégicas pueden
tener intrinsecamente alta sefial, Potenciacion en T2: FLAIR: Hiperintensas con edema peritumoral
hiperintenso DWI: Tipicamente negativa. Patron de realce puede ser uniforme o en anillo. ERM: Pico
de colina intratumoral, sin elevacion de colina en el edema peritumoral y descenso del NAA

(Salgado, et al. 2014).

CONCLUSIONES.
La Enfermedad de Lhermitte Duclos es una patologia rara en el mundo, afectando al cerebelo y si
esta no es diagnosticada a tiempo puede producir una severa compresion ventricular y aumento de la

presion intracraneal, lo que puede conllevar a varias patologias neuroldgicas con mal pronostico. El



proceso de crecimiento de la lesion es lento por lo que no causa sintomas iniciales, lo que conlleva a
un diagnostico tardio.

Dado a la baja frecuencia de casos reportados, existe una controversial informacién en la literatura
médica y es dificil la distribucion de edad de aparicion de la ELD.

En Ecuador, se cuenta con un solo caso reportado en la provincia de Chimborazo con imégenes
confusas; esto se convierte en un problema, ya que no existen estadisticas ni reportes oficiales que
sirvan como guia para la paciente, familiares e incluso para el personal médico. No se cuenta con una
base de datos de enfermedades raras, ni investigaciones en el pais.

Dado que incluye un potencial desarrollo de neoplasias supratentoriales, se destaca la importancia de
un estricto control y seguimiento del paciente.

Es de suma importancia una valoracion imagenoldgica completa, ya que la reseccién quirargicasi lo
amerita depende de esta.

Los sindromes con una predisposicién al cancer son poco comunes y las neoplasias que nacen en este
contexto; sin embargo, existe aln un gran vacio de interés en el subgrupo de sindromes genéticos
polimalformativos que presentan una mayor tendencia a desarrollar cancer.

Es necesario ofrecer a los profesionales biosanitarios una investigacién actualizada sobre los aspectos
clinicos y moleculares de este tipo de sindromes y de sus neoplasias asociadas, de manera que sirva
como concerniente para prevencion, diagnostico y seguimiento de pacientes y familiares, asi como

en términos de docencia e investigacion.
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