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Objetivos Docentes

Realizar un repaso de las enfermedades pediatricas mas frecuentes que cursan con imagenes
hiperintensas en ganglios de la base y tadlamo en las secuencias de resonancia magnética (RM)
potenciadas en T2 y Flair (TR largo).

Establecer un diagnostico diferencial entre ellas de acuerdo con el resto de hallazgos radiologicos para
realizar una aproximacion diagndstica.

Revision del tema

Los ganglios basales (GB) son grandes estructuras neuronales subcorticales que forman un circuito de
nucleos interconectados entre si cuya funcion es la iniciacion e integracion del movimiento.

Reciben informacion de la corteza cerebral y del tronco del encéfalo, la procesan y proyectan de nuevo ¢
la corteza, al tronco y a la médula espinal para contribuir asi a la coordinacion del movimiento.

Los ganglios basales estan compuestos por los siguientes nucleos: 1) caudado, 2) lenticular (formado por
el putamen y el globo palido externo e interno, 3) y la amigdala.

El tdlamo estd compuesto por una serie de complejos nucleares ovoides. Es la estacion de relevo para le
mayoria de las vias sensoriales. Se origina en el diencéfalo siendo la estructura mas voluminosa de este
zona. Se extiende desde el foramen de Monro a la placa cuadrigémina.

Las lesiones hiperintensas bilaterales en los ganglios basales y talamos en secuencias de TR largo pueder
estar presentes en muchas enfermedades pediatricas, de ahi a la necesidad de establecer un buer
diagnostico diferencial.

1. ENFERMEDADES MITOCONDRIALES
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Las enfermedades mitocondriales son un grupo heterogéneo de trastornos causados por defectos en le
produccion de energia intracelular. Se han descrito sintomas relacionados con la afectacion de todos los
organos pero los tejidos que requieren mayor produccion de energia son los mas vulnerables, como sor
el cerebro y musculo.

1.1 Encefalopatia necrosante subaguda (enfermedad de Leigh).

Es un trastorno neurometabdlico poco frecuente que forma parte del grupo de las encefalopatias
mitocondriales. Presenta un patron de transmision variable: autosémica recesiva, ligada al cromosoma X
o herencia materna que produce un mal funcionamiento de la funcién mitocondrial, concretamente ur
déficit del complejo piruvato deshidrogenasa y/o de los complejos I-IV de la cadena respiratoric
mitocondrial.

Los sintomas mas comunes son consecuencia de una disfuncion progresiva de los ganglios de la base y
sustancia blanca, encontrando; retraso en el desarrollo psicomotor, hipotonia, convulsiones e inclusc
fallo respiratorio en fases avanzadas de la enfermedad.

Los hallazgos radilogicos son bastante especificos: aumento de intensidad sefial en secuencias de TR
largo (T2W y Flair) de forma bilateral y simétrica en los GB y talamo.

La afectacion del putamen es la lesion mas comun dentro de la afectacion de los ganglios basales; de
talamo, el nucleo dorsomedial es el més afectado. Figura 1 y figura 2.

En las secuencias de difusion, durante la fase aguda, puede mostrar restriccion aunque a veces lo que s¢
observa es un aumento de la sefial en la secuencias IPD (figura 3) sin clara caida en el mapa del ADC
(figura 4).

Una ayuda para establecer el diagnostico diferencial con otras entidades que cursan con aumento de le
intensidad de sefial en los ganglios basales es la realizacion de espectroscopia por RM en la que
observaremos un aumento del pico de lactato en los GB. Figura 5.

1.2 Acidosis glutarica tipo I (AGT1)

Es un trastorno autosémico recesivo del metabolismo producido por una deficiencia congénita d¢
glutaril-CoA deshidrogenasa, enzima mitocondrial que participa en el metabolismo de la lisina
hidroxilisina y triptéfano. El déficit de esta enzima produce una acumulacioén de los &cidos glutdmico
3-hidroxiglutérico y déficit secundario de carnitina.

El exceso de acido glutarico tiene un efecto citotoxico que causa atrofia-dafo cerebral y produce crisis
distonicas en nifios de corta edad. Se acumula a nivel del cortex frontal y en los ganglios de la base y
puede generar distonia progresiva, hipotonia, incoordinacion motora, alteraciones del lenguaje, crisis
epilépticas e incluso la muerte.

Dentro de los hallazgos radiologicos, el mas importante seria el aumento de la intensidad de sefial en
ganglios basales y talamo en secuencias TR largo. Figura 6.

En fases agudas, al igual que la enfermedad de Leigh, estas lesiones pueden mostrar restriccion a le
difusion.

La severidad de los sintomas va a depender de la afectacion de los ganglios basales y constituye le
manifestacion neurorradioldgica mas importante, aunque no la mas

frecuente, de la AGT]1.

Otros hallazgos asociados serian: hiperintensidad de sefial de la sustancia blanca subcortical secuencias
de TR largo, ensanchamiento de las cisuras de silvio “alas de murciélago” (se considera el hallazgos
radioldgico mas frecuente) y atrofia o hipoplasia frontotemporal. Figura 7.

El tratamiento de esta entidad es dietético v farmacologico (dieta baia en proteinas v suplementos de
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carnitina) por lo que realizar un diagndstico precoz es fundamental para iniciar el tratamiento cuantc
antes y asi, mejorar el prondstico.

1.3 Myvtochondrial mvyopathy, Encephalopathy, Lactic Acidosis and Stroke (MELAYS)

Se trata de una enfermedad mitocondrial de muy mal prondstico que consiste en encefalomiopatia
episodios ictales y acidosis lactica. Al igual que la mayoria de las enfermedades mitocondriales, s¢
caracteriza por fallo en la produccion de ATP en las células afectadas.

Los pacientes con sindrome de MELAS suelen parecer sanos al nacimiento con un desarrollo tempranc
normal. Mas adelante empiezan a desarrollar sintomas como crecimiento retardado, vomitos episodicos
debilidad muscular, crisis comiciales, encefalopatia y episodios de ictus-like.

La RM muestra multiples lesiones ictus-like hiperintensas en T2W y Flair corticales y subcorticales
que cruzan limites vasculares (a diferencia de los infartos tromboembdlicos que suelen afectar a un tinicc
territorio vascular) junto con diversos grados de atrofia generalizada cerebral y del cerebelo. Los 16bulos
parietal, occipital y los ganglios basales estan frecuentemente involucrados. Figura 8.

Se han descrito casos en los que en controles posteriores desaparecen o se atenuan estas lesiones, por Ic
que sugiere la presencia de componenete vasogénico.

1.4 Sindrome de Kearns-Sayre (KSS)

Es un trastorno multisistémico mitocondrial raro que afecta a los musculos, al sistema nervioso central y
a drganos endocrinos.

La clinica de sindrome de Kearns-Sayre es muy variable en cuanto a edad de presentacion, suele
presentarse antes de los 20 afios con cuadro de oftalmoplejia externa, degeneracion pigmentaria atipice
de la retina acompafiado de defectos de conduccion cardiaca, aumento de proteinas en LCR y sindrome
cerebeloso entre otros.

La histopatologia en el sindrome de Kearns-Sayre muestra alteracion espongiforme, con vacuolizaciér
del tejido nervioso. Se evidencia alteracion en la sustancia blanca y gris, sobre todo sustancia blanca er
el cerebro, cerebelo y ganglios de la base y con frecuencia puede verse depdsito de calcio en los ganglios
basales. En el la biopsia muscular muestra fibras rojas rasgadas y aproximadamente el 80 % de los casos
presentan delecion del ADN mitocondrial de forma esporadica.

Al igual que en el resto de enfermedades mitocondriales, los hallazgos neurorradioldgicos no sor
especificos de ninguno de los tipos de enfermedad mitocondrial, aunque pueden ayudar junto con le
clinica a aproximarnos al diagnéstico.

La atrofia cerebral y cerebelosa son los hallazgos méas comunes observados en RM en el sindrome d¢
Kearns-Sayre, aunque también se suele ver alteraciones en la sustancia blanca y nucleos de la base
Figura 9 y figura 10.

2. ENCEFALOPATIA HIPOXICO ISQUEMICA.

Las lesiones por hipoxia-isquemia van a tener distinta forma de presentacion dependiendo de dos

factores fundamentalmente, si el paciente es un recién nacido a término (RNAT) o pretérmino (RNPT) y
teniendo en cuenta la severidad del insulto.
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Un dafio leve-moderado en los RNPT se va a manifestar en forma de lesiones en la sustancia blance
periventricular (LPV) (figura 11) o en forma de hemorragia de la matriz germinal.

En los RNAT, un insulto leve-moderado producira afectacion de regiones vasculares limitrofes; entre las
arterias cerebral anterior-media y entre media-posterior, a nivel de la cortical y sustancic
blanca subcortical ya que las estructuras vitales centrales se van a proteger gracias a un mecanismo de¢
redistribucion vascular.

Tanto en RNPT como en RNAT, una hipoperfusion severa va a afectar a regiones metadlicamente mas
activas como son los ganglios basales, talamos incluso tronco del encéfalo y cerebelo.

Estas lesiones las vamos a visualizar como lesiones hiperintensas en TIW con sefial variable en T2W
(hipointensidad en las dos primeras semanas, hiperintensidad en fase cronica por gliosis).

Las secuencias de difusidon muestran marcada restriccion con baja sefial en el mapa del ADC. Figura 12.

3. SINDROMES NEUROCUTANEOS.

3.1 Neurofibromatosis tipo .

Se trata de la facomatosis pediatrica mas comun también conocida como enfermedad de Vor
Recklinhausen.

Es una enfermedad autondmica dominante que afecta a la piel, al SNC y SNP.

Para su diagnostico, son necesarios dos de los siguientes criterios: historia familiar de la enfermedad, dos
o mas neurofibromas de cualquier tipo, o un neurofibroma plexiforme,

6 o mas manchas en café con leche, signo de Crowe (pecas axilares), presencia de dos o mas nddulos d¢
Lisch (nddulos pigmentados en el iris), glioma del nervio Optico, una lesion dsea como la displasic
esfenoidea o un estrechamiento del cortex de los huesos largos con o sin pseudoartrosis

En el SNC se han descrito alteraciones como focos de hipersefial en secuencias potenciadas en T2 y
Flair sobre todo afectando a los ganglios basales, tialamos, tronco del encéfalo y cerebelo. Sc
desconoce la naturaleza exacta de estas lesiones pero se cree que son areas de vacuolizacion mielinica vs
pequefios hamartomas. Es importante reconocer estas lesiones ya que se observan en el 70-90% de los
pacientes con NFI. Aparecen a los 3 afos aproximadamente, aumentan en nfilumero y tamafio durante le
adolescencia y luego regresan incluso desaparecen. Se caracterizan porque no producen efecto de masa
no presentan edema perilesional y no realzan tras la administracion de contraste. Figura 13 y 14.

En estos pacientes existe mayor incidencia de astrocitomas respecto a la poblacion general perc
presentan un mejor prondstico ya que suelen ser de bajo grado. Tienen predileccion por el troncoencéfalc
y cerebelo. Figura 15.

Los neurofibromas son tumores benignos quese originan de la vaina de los nervios y se suelen localizai
en region paraespinal, cutanea,subcutanea, visceral y a lo largo de los nervios. Hasa un 10% presentar
transformacion maligna.

4. ENFERMEDADES POR ACUMULO DE SUSTANCIAS.
4.1. Enfermedad de Wilson.

La enfermedad de Wilson es un trastorno hereditario, autosémico recesivo, en el que se detecta ur
déficit en sangre de Ceruloplasmina, la proteina que transporta el cobre orgédnico a través del torrente
sanguineo.

Se suele manifestar en la adolescencia con la presencia de trastornos hepaticos (hepatitis y cirrosis)
neurologicos (disartria, distonia, tremor, ataxia, parkinsonismos y problemas psiquiatricos )
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El prondstico es mejor cuanto mas temprano se diagnostica pues existe tratamiento farmacoldgico pare
disminuir la tasa de cobre en la sangre.

La enfermedad causa una degeneracion progresiva de las neuronas de los nucleos grises
centroencefalicos y del tronco del encéfalo. Las lesiones que se producen en el sistema nervioso sor
consecuencia de una intoxicaciéon de dichas neuronas por los depdsitos andomalos de cobre que sc
acumulan en los nucleos grises (putamen, palido, caudado, tdlamo y tronco del encéfalo)
Macroscopicamente la muerte neuronal produce lesiones en los nucleos, gliosis y degeneracior
walleriana de los haces nerviosos.

En RM los hallazgos caracteristicos incluyen atrofia y lesiones hiperintensas T2W en putidmenes
(figura 16). La afectacion talamica esta tipicamente confinada en la porcidon ventrolateral, sin embargo.
se pueden afectar otras areas del encéfalo y tronco cerebral como la sustancia nigra, sustancia gris
periacueductal y tegementum.

5. TUMORES TALAMICOS.

Los tumores taldmicos son muy raros, constituyen el 1-1.5% de los tumores cerebrales.

Se suelen presentar de forma unilateral y la histologia mas frecuente son los astrocitomas. El gliome
talamico bilateral es un astrocitoma de bajo grado, a pesar de ello, debido a su localizacion profunda
tienen muy mal prondstico.

Los sintomas se asocian al aumento de la presion intracraneal por la hidrocefalia que provocan: cefaleas
vomitos, asi como deterioro mental, apatia incluso demencia.

Como hallazgos radiologicos en RM, la tumoraciéon se muestra hiperintensa en secuencias T2 ¢
isointensa en las secuencias potenciadas en T1. Tras la administracion de contraste estos tumores nc
realzan de forma caracteristica.

Expongo un caso cedido por la Dra. Maria I Martinez Leon. Seccion de Radiologia Pediatrica de
Hospital Regional de Mélaga.

Nifia de 11 afios con cefalea opresiva frontal que le despierta por la noche y no cede con analgésicos
Algln vomito aislado. Dos semanas de evolucion.

El TC de craneo sin contraste intravenoso mostrd lesion supratentorial bilateral en linea media que
producia hidrocefalia de ventriculos laterales y tercer ventriculo, acompanada de hipodensidac
periventricular en relaciéon con migracion transependimaria de LCR. Figura 17

La RM craneal muestra en secuencias T2 lesiones hiperintensas en ambos talamos, con efecto de mas:
sobre el III ventriculo y con hidrocefalia obstructiva secundaria. Figura 18 y figura 19.

6. PATOLOGIA INFECCIOSA.

Tanto los GB como los tadlamos pueden afectarse en el transcurso de enfermedades infecciosas bien see
por virus, infecciones oportunistas por hongos o incluso por la presencia de abscesos.

La encefalomielitis aguda diseminada se trata de la forma més comln de encefalitis postifecciosa. Suele
aparecer tras una infeccion virica o de forma mas infrecuente, postvacunal.

La clinica inicial es variable, puede presentarse con sintomas infecciosos inespecificos o como un cuadrc
de disfuncién neuroldgica aguda o subaguda. Su curso es caracteristicamente monofasico con une
evolucion inicial variable pero con tendencia hacia la resolucion clinica total con el tratamientc
esteroideo.
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La localizaciéon mas frecuente de las lesiones es la sustancia blanca subcortical frontal o parietal, le
afectacion de los ganglios basales se ha descrito hasta en la mitad de los nifios con encefalomielitis agude
diseminada.

Imagenes en esta seccion:

Fig. 1: Var6n de 14 meses de edad que presenta alteracion de la movilidad del miembro superior derechc
con temblor en la mano derecha y dificultad para la prension en dicha mano. Corte axial a nivel de los
GB (flair) Aumento de la intensidad de sefial en niicleo putdmen (flechas blancas) y tdlamos (flechas
rojas) de forma bilateral y simétrica.
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Fig. 2: Mismo paciente, corte coronal (T2W). Afectacion de ambos putamenes (flechas blancas).
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Fig. 3: IPD. Aumento de la sefial en GB.
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Fig. 4: No se observa restriccion significativa en el mapa del ADC.
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Fig. 5: Espectroscopia RM. Aumento del pico de Lactato.
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Fig. 6: Nifio de 9 meses con sindrome distonico cronico y diagnosticado de paralisis cerebral. Corte axial
T2W. Aumento de la intensidad de sefial en cabeza de caudado y putdmen de forma bilateral y simétrica
(flechas azules)
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Fig. 7: Corte axial T2W. Ensanchamiento de las cisuras de Silvio " alas de muerciélago".
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Fig. 8: Nina de 11 afios con convulsiones tonico-clonicas generalizadas, espasmos musculares y ataxia.
Lesion hiperintensa en talamo bilateral y putamen en T2W y Flair. Engrosamiento del cortex cerebral
que se muestra hiperintenso en el 16bulo occipital izquierdo.

Fig. 9: TC de craneo sin contraste. Marcada hipodensidad de ntcleos lenticulares bilateral y simétrica, y
disminucién menor de la densidad en ambos talamos.
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Fig. 10: Mismo paciente que el anterior. Plano axial secuencia potenciada en T2. Hiperintensidad
simétrica de nucleos putamen y palido y aumento de sefial en ambos talamos.

Fig. 11: RNPT. Lesion de sustancia blanca periventricular.
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Fig. 12: Imagen de difusion y mapa ADC. Marcada restriccion de las lesiones talamicas bilaterales.

Fig. 13: Plano axial. Flair. Areas de vacuolizacion de mielia en ambos nucleos talamicos posteriores.
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Fig. 14: Mismo paciente que el anterior. Plano axial. Secuencia potenciada en T2. Lesiones hiperintensas
en nucleos tdlamicos de forma bilateral.

Fig. 15: Plano axial. Tumor del troncoencéfalo. Astrocitoma de bajo grado
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Fig. 16: Plano axial. Flair. Lesiones hiperintensas en putamen bilateral.

Fig. 17: Corte axial TC craneo sin contraste IV. Hidrocefalia supratentorial activa con hipodensidad
periventricular en relacion con migracion transependimaria de LCR. Hipodensidad mal definida
profunda en nucleos de la base derechos, parece que tiene efecto masa desplazando parte del III.

&

Fig. 18: Mismo paciente que el anterior. Secuencia potenciada T2. Lesiones hiperintensas en ambos
talamos.
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Fig. 19: Mismo paciente que el anterior. Plano coronal secuencia potenciada en T2.

Conclusiones

Las lesiones hiperintensas en ganglios basales y tdlamos en Pediatria incluyen un amplio diagnostico
diferencial.

Ademas de conocer las enfermedades que cursan con estos hallazgos, es importante conocer el resto de
hallazgos radiologicos asociados.

Con ello estableceremos un diagnostico precoz y se podra instaurar un tratamiento adecuado que
mejorara el pronostico.
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