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RESUMEN

Introduccion: Los hamartomas hipotaldmicos son malformaciones originadas en el tuber cinereum e
hipotalamo inferior. Tienen un amplio espectro en su presentacion clinica y electroencefalografica, por
lo que su diagndstico y tratamiento son todo un desafio.

Objetivo: Describir la evolucion clinica, los resultados de los exdmenes complementarios y la respuesta
al tratamiento en una paciente con evolucidn inusual del hamartoma hipotalamico.

Caso clinico: Paciente femenina de 43 afios de edad que debuta en la infancia temprana con crisis
gelasticas, sin alteraciones del neurodesarrollo ni endocrinolégicas. En la adolescencia, comienza con
crisis de desconexion y tdénico-clénicas bilaterales esporadicas, se diagnostica epilepsia del I6bulo
temporal. El aprendizaje, la conducta y la adaptacion social se mantenian normales. Continua sus estudios
universitarios con excelente rendimiento, a los 36 afios se realiza el diagndstico de hamartoma
hipotaldmico. Es actualmente una profesional exitosa, a pesar de no presentar control con la medicacion

anticrisis. Recibi6 una sesion de gamma knife sin cambios clinicos ni imagenoldgicos.
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Conclusiones: Se muestra un caso de hamartoma hipotalamico con evolucién inusual, presenta mal
control de crisis gelasticas que han evolucionado a status epilépticos, a pesar de lo cual tiene un
desempefio profesional exitoso.

Palabras clave: epilepsias parciales; epilepsia gelastica; hamartoma; neoplasias hipotaldmicas.

ABSTRACT

Introduction: Hypotalamic hamartomas are malformations originating in the tuber cibereum and inferior
hypothalamus. They have a wide spectrum in their clinical and electroencephalographic presentation, so
their diagnosis and treatment are a challenge.

Objective: Describe the clinical evolution, the results of complementary examination and the response
to treatment in a patient whit unusual evolution of hypothalamic hamartoma.

Clinical Case: 43-year-old female patient who presented in early childhood with gelastic seizures,
without neurodevelopmental or endocrinological problems. In adolescence, she begins with
disconnection seizures and sporadic bilateral tonic-clonic seizures; temporal lobe epilepsy is diagnosed.
Learning, behavior and social adaptation remained normal. She continued her university studies with
excellent performance, at the age of 36 she was diagnosed with hypothalamic hamartoma. She is
currently a successful professional, despite not being controlled with anti-seizure medication. She
received a gamma knife session without clinical or imaging changes.

Conclusions: A case of hypothalamic hamartoma with unusual evolution is shown, she presents poor
control of gelastic seizures that have evolved into status epilepticus, despite which it has a successful
professional performance.
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Recibido: 11/10/2024
Aceptado: 30/11/2024

http://scielo.sld.cu
https://revmedmilitar.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons [Elolele


http://scielo.sld.cu/
https://revmedmilitar.sld.cu/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/

Revista Cubana de Medicina Militar

2025;54(1):e025075878

INTRODUCCION

Los hamartomas hipotalamicos (HH) son malformaciones originadas en el tuber cinereum e hipotalamo
inferior, estan compuestos de neuronas ectopicas y tejido glial.!) Tienen una prevalencia estimada de 1
a 2 casos por 100 000 habitantes y representan una de las causas mas notables de epilepsia
farmacorresistente.®

La presentacion clinica clasica es una triada que incluye crisis gelasticas (CG), retraso en el
neurodesarrollo y pubertad precoz central.””) Sin embargo, los HH tienen un amplio espectro en su
presentacion clinica,®*® que va desde crisis epilépticas esporadicas con cognicién normal hasta una
encefalopatia epiléptica similar al sindrome de Lennox-Gastaut, con multiples tipos de crisis epilépticas,
trastornos cognitivos y conductuales, en mas del 50 % de los pacientes.>

Para el diagnoéstico, debe considerarse la tipica presentacion clinica de esta enfermedad, asi como la
evidencia de la lesion por neuroimagen. Sin embargo, esto constituye todo un desafio; muchos casos se
diagnostican err6nea y tardiamente porque es posible que algunos sintomas no se manifiesten y se piense
en otra etiologia de la epilepsia.®

Se realizd esta investigacion con el objetivo de describir la evolucion clinica, los resultados de los
examenes complementarios y la respuesta al tratamiento en una paciente con evolucién inusual del

hamartoma hipotalamico.

CASO CLINICO

Paciente femenina de 43 afios de edad, con antecedentes prenatales y perinatales normales. Menarquia a
los 11 afios, menstruaciones regulares. Desempefio escolar, conducta e integracion social adecuados.
Presentd desde la infancia temprana eventos de carcajadas espontaneas, en la adolescencia continud con
risas inmotivadas mas seguidas, precedidas de sensacidn epigastrica ascendente y rubicundez facial. A
los 23 afios tuvo 2 crisis ténico-clénicas bilaterales, se diagnosticd una epilepsia focal, se tratd con

fenitoina y se mantuvo sin control de las crisis.

http://scielo.sld.cu
https://revmedmilitar.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons [Elolele


http://scielo.sld.cu/
https://revmedmilitar.sld.cu/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/

Alrededor de 2 afios después empezé con crisis parciales complejas; se diagnostico epilepsia del 16bulo

temporal, se indic6 tratamiento con carbamazepina asociada a valproato y luego a lamotrigina, sin control
de crisis.

A los 36 afios luego de haber cumplido exitosamente misiones internacionalistas y varias
responsabilidades laborales, refiere disminucion de memoria verbal, de habilidades comunicativas y
llanto facil. Se ingresa en el Instituto de Neurologia y Neurocirugia (INN) donde se diagnostica una

epilepsia farmacorresistente secundaria a hamartoma hipotalamico (Fig. 1).

A B

Fig. 1 - A: Corte coronal de la resonancia magnética de craneo de la paciente en el cual se sefiala la lesién

(flecha azul). Hamartoma hipotalamico tipo 2 segun clasificacion topografica de Delalande-Fohlen® (B).

Ese afio se viabilizé por el Ministerio de Salud Publica el tratamiento con radiocirugia gamma knife en
los EE. UU., se administraron 17 GAY hasta la linea del 50 % isodosis para un volumen 0,3 mL. Se
reevalud cada 3 meses sin evidencias de mejoria clinica ni reduccién del hamartoma, segun resonancias

magnéticas (RM) de créneo (Fig. 2).
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Fig. 2 - Respuesta al tratamiento con gamma knife. Sin modificacion del tamafio de la lesion u otro signo

radioldgico. A: previo al tratamiento. B: 12 meses, C: 30 meses, posteriores al tratamiento. Con flecha roja se

sefiala el hamartoma hipotalamico en resonancia magnética de craneo, cortes axial y coronal.

http://scielo.sld.cu
https://revmedmilitar.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons [Elolele


http://scielo.sld.cu/
https://revmedmilitar.sld.cu/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/

A los 39 afios, presentd un status de CG vy dacristicas (Ilanto), se medicé con fenitoina intravenosa que
exacerbo las crisis. Solo se controlé con midazolam después de dos dias.

Actualmente, continGian las crisis resistentes a farmacos, caracterizadas por una sensacién epigastrica
ascendente, sabor a sangre, CG que pueden ser leves y en ocasiones prolongadas, asociadas a
desconexién y automatismos gestuales simples. En el posictal sabor metalico que puede durar hasta dos
dias.

Se reingreso en el 2024 en el INN. Al examen fisico se evidenci6 obesidad, deterioro cognitivo leve con
alteraciones de la memoria verbal, fluidez verbal fonoldgica disminuida y disfuncion ejecutiva que suple
por su alto rendimiento intelectual. Se realiz6 RM que mostré el hamartoma sin modificaciones. El video
electroencefalograma interictal mostré signos de disfuncién cortical focal de ligera intensidad y actividad
paroxistica fronto-temporal bilateral alternante.

La paciente esta pendiente de un segundo ciclo de gamma knife, lleva tratamiento con carbamazepina
(200 mg) 6 tabletas, levetiracetam (500 mg) 4 tabletas y clonazepam (1 mg) 3 tabletas, diarias. Se trabaja
con técnicas de rehabilitacion cognitiva, automotivacion y autocontrol. Con insercion en distintas
actividades del grupo, la evolucion es favorable. Ha sufrido incomprensiones por el desconocimiento de
su enfermedad en el medio en que se desempefia. Al acudir a urgencias no se reconocen los eventos como

crisis epilépticas, sino como trastornos psiquiatricos.

COMENTARIOS

El diagnostico de los HH representa todo un reto. No existe un factor Unico que defina la evolucion,
gravedad y presentacion clinica de los pacientes con un HH. se ha observado que existe una relacion
entre el tamafio, ubicacion y tipo de insercion de la lesion. "

Varios autores plantean>23 que los hamartomas que afectan la parte posterior del hipotalamo se asocian
a crisis epilépticas farmacorresistentes. que generalmente comienzan en la primera infancia y cursan con
deterioro cognitivo-conductual, por lo que la edad de inicio de las CG podria tener un papel predictor en
la evolucion de estos pacientes. En el caso que se presenta, el inicio de las CG desde la infancia con
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evolucion a forma de status epiléptico, no repercutieron en su desarrollo ni desempefio escolar, laboral o
integracién social.

Por otra parte, las CG pueden simular a las crisis originadas en el I6bulo temporal o frontal, el
electroencefalograma no es una prueba especifica, muestra gran variabilidad, factores que dificultan méas
el diagnostico.®

La medicacion anticrisis es inefectiva en las CG. La radiocirugia gamma knife es una opcion segura y
efectiva en el tratamiento del HH, incluso en nifios pequefios. 0%

El conocimiento de estos factores es de gran relevancia para el diagnostico y manejo integral de los
pacientes.

Se muestra un caso clinico de hamartoma hipotalamico con evolucién inusual, que segun Islas-Garcia
Dy otros® muchos neur6logos pueden encontrarse con sélo 1 0 2 de estos casos en su trayectoria, que a
pesar de la epilepsia farmacorresistente y la mala respuesta a todas las terapias utilizadas se mantiene a

los 43 afios con un desempefio profesional exitoso.

Etica y consentimiento

Los autores presentan el consentimiento informado del paciente para la publicacién del trabajo.
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