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Reporte de caso/Report case

Interrupcion del tallo hipofisario como causa poco frecuente
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RESUMEN

El sindrome de interrupcidén del tallo hipofisario es una anomalia congénita de
probable origen genético causante de hipopituitarismo, que radiolégicamente se
caracteriza por hipoplasia de la adenohipdfisis, neurohipofisis ectdpica e interrupcién
del tallo hipofisario. Suele presentarse con baja estatura y deficiencia de hormonas
adenohipofisarias. El retraso en el diagndstico se relaciona con alta morbimortalidad.
Se reporta el caso de una mujer de 24 afios que consulta por amenorrea primaria.
Presentaba talla baja y ausencia de caracteres sexuales secundarios, con genitales
infantiles. Los examenes paraclinicos mostraron compromiso de dos ejes hipofisarios.
Una resonancia magnética nuclear mostro hallazgos consistentes con sindrome de
interrupcion de tallo hipofisario.
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Pituitary stalk disruption as a rare cause of primary
amenorrhea

ABSTRACT

Pituitary stalk disruption syndrome is a congenital abnormality of probable genetic
origin that causes hypopituitarism, which is radiologically characterized by
adenohypophysis hypoplasia, ectopic neurohypophysis, and pituitary stalk disruption.
It usually presents with short stature and adenohypophyseal hormone deficiency. The
delay in diagnosis is related to high morbidity and mortality. The case of a 24-year-
old woman who consulted for primary amenorrhea is reported. She had short stature
and no secondary sexual characteristics, with infantile genitalia. Paraclinical
examinations showed involvement of two pituitary axes. An MRI scan showed findings
consistent with pituitary stalk disruption syndrome.

Keywords: amenorrhea; congenital anomalies; hypopituitarism
INTRODUCCION

El sindrome de interrupcion del tallo hipofisario es una alteracion congénita rara
de la glandula hipodfisis, que se asocia a deficiencia aislada de la hormona del
crecimiento u otras hormonas secretadas en la hipofisis anterior!. La prevalencia
exacta es incierta, un informe del afio 2013 reporté 0.5 casos por cada millén de
nacimientos?. Radiolégicamente, el sindrome de interrupcién del tallo hipofisario se
caracteriza por la triada clasica de: tallo hipofisario interrumpido o ausente, hip&fisis
posterior ectopica e hipoplasia o aplasia de la hipéfisis anterior3. La manifestacion
clinica del sindrome depende de la edad al momento de establecer el diagndstico. En
los recién nacidos aparece como hipoglucemia, ictericia, criptorquidia y micropene.
En los adolescentes y adultos se caracteriza, principalmente, por talla baja, retardo
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en los caracteres sexuales, epilepsia, retraso intelectual o ambos*. La causa del
sindrome de interrupcion del tallo hipofisario ain se desconoce, pero se han
propuesto 2 teorias: la primera son lesiones perinatales y la segunda una
organogénesis defectuosa, provocadas por factores genéticos o ambientales durante
el embarazo®. Un diagnostico tardio de la enfermedad determina una significativa
morbimortalidad, lo que demuestra la importancia de identificar signos y sintomas
clinicos presentes en etapas tempranas de la vida, especialmente en el periodo
neonatal. La instauracién de un tratamiento adecuado permitiria evitar el deterioro
de la funcidn cognitiva, los efectos deletéreos derivados de las multiples deficiencias
de hormonas hipofisarias y el abordaje apropiado de los defectos congénitos
asociados®. A continuacion presentamos el caso de una paciente con interrupcion de
tallo hipofisario diagnosticado en la edad adulta.

REPORTE DE UN CASO

Paciente de sexo femenino, 24 anos de edad, acude al consultorio de
Endocrinologia por amenorrea. Como antecedentes personales de valor, fue nacida
por parto eutdcico, no traumatico, a las 38 semanas de gestacién, con talla al nacer
de 48cm; tuvo adecuado desarrollo psicomotor hasta la actualidad. Como dato de
valos, la talla diana familiar es de 168 £ 5 cm.

Al interrogatorio refiere antecedente de terapia de reemplazo hormonal con
valerato de estradiol y norgestrel, ademas de hormona de crecimiento desde los 15
hasta los 19 afios, que luego abandona, sin saber detallar el motivo y tampoco cuenta
con expediente clinico. Niega trastornos alimentarios, consumo de medicacién o
actividad fisica extenuante.

Al examen fisico se constatan caracteres sexuales secundarios poco desarrollados,
talla baja e indice de masa corporal normal.

Se solicita perfil hormonal (Tabla 1) donde se constata hipogonadismo
hipogonadotroéfico y deficiencia de hormona de crecimiento. Se solicita ecografia
ginecoldogica donde se observa Utero y ovarios de tamafo disminuidos, con
ecoestructura homogénea.

Tabla 1. Perfil hormonal

Parametro Valor

LH 0,5 IU/L (0,7-5,6)
FSH 2,2 IU/L (2,5-10)
Estradiol 16,3 pg/ml (19,5-144,2)
IGF-1 35 ng/ml (109-284)
PRL 2,5 ng/ml
Testosterona 13,4

TSH 2,2 mIU/L

FT4 10,7 pg/ml

Cortisol 14 ug/dl

HCG 0,05

Densidad urinaria 1,014

En el contexto de estudio del hipogonadismo se solicita cariotipo, el cual retorna
46,XX.

La resonancia magnética de hipodfisis (Figura 1) informa anomalia hipofisaria
congénita en relacion a ectopia hipofisaria posterior, adenohipoplasia con tallo
hipofisario fino en hilo, solo identificada tras la administracion de contraste y un
I6bulo posterior con brillo caracteristico ubicado fuera de la localizacion habitual,
inmediatamente superior al diafragma selar, hallazgos compatibles con Sindrome de
Interrupcién del Tallo Hipofisario.
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Posterior al diagndstico se reinicia sustitucion de los ejes hormonales afectados.

[ - ,
Figura 1. Resonancia Magnética nuclear de hipdfisis

DISCUSION

El Sindrome de interrupcion de tallo hipofisario es causa poco frecuente de
hipopituitarismo?. Debido al numero limitado de casos notificados, Ilas
manifestaciones clinicas de esta enfermedad son complejas y diversas. La ictericia
neonatal prolongada, hipoglucemia, criptorquidia y micropene son comunes en las
presentaciones de recién nacidos. Por otro lado, el retraso del crecimiento es la
presentacién mas comun en nifios mayores y adultos*. La mayoria de los pacientes
carecen de desarrollo sexual. Nuestra paciente habia llegado a la edad adulta con
baja estatura y falta de desarrollo de los caracteres sexuales. El Sindrome de
interrupcion de tallo hipofisario es una enfermedad predominantemente masculina,
sin embargo, en este caso se tratdé de una mujer.

Se ha relacionado con formas severas de hipopituitarismo congénito, asociado a
multiples deficiencias de hormonas pituitarias, por lo que el diagndstico generalmente
se realiza en la infancia?, siendo infrecuente a edades tardias, como ocurrié en este
caso.

El seguimiento estrecho de estos pacientes para el seguimiento de otras
deficiencias hormonales es esencial si inicialmente se presentan con déficit de
hormona de crecimiento aislado. En la literatura se reporta déficit de HGH en el 100%
de los casos, FSH/LH en el 95,8%, ACTH en el 81,1% y TSH en el 76,3%”’. En el caso
presentado soélo se encontraron déficit de 2 ejes hipofisarios, el gonadotrofo y el
somatotrofo.

Hallazgos como déficit en el crecimiento y pubertad retardada deben orientar a la
realizacion oportuna de estudios de funcion hormonal y, de acuerdo con estos,
valoraciéon anatémica de la hipdfisis en busca de la etiologia.
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