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INFORMACION DEL ARTiCcULO RESUMEN

Historia del articulo: La hemimegalencefalia es una rara y severa malformacién de un hemisferio cerebral, cuya
Recibido el 27 de febrero de 2022 presentacién clinica habitual es epilepsia resistente, retraso mental y hemiparesia.
Aceptado el 15 de octubre de 2022 Se describe el caso de una mujer de 51 afios con un desarrollo cognitivo normal, docente

de un colegio secundario, migranosa, la cual consulta por cambios en las caracteristicas de
su cefalea, posterior a una infeccién por COVID. En el estudio de la misma, por resonancia

Palabras clave: magnética nuclear de cerebro, se descubre la presencia de una hemimegalencefalia.
Hemimegalencefalia El objetivo de este trabajo es presentar una paciente asintomadtica, en la cual se hace un
diagnéstico incidental de una hemimegalencefalia.
© 2022 Sociedad Neuroldgica Argentina. Publicado por Elsevier Espafa, S.L.U. Todos los
derechos reservados.

Hemimegalencephaly as an incidental finding: Presentation of a case

ABSTRACT

Keywords: Hemimegalencephaly is a rare and severe malformation of a cerebral hemisphere whose
Hemimegalencephaly usual clinical presentation is refractory epilepsy, mental retardation and hemiparesis.
This work describes the case of a 51-year-old woman with normal cognitive development,
a secondary school teacher with migraines, who consults due to changes in the characte-
ristics of her headache, after a covid infection. In the study by nuclear magnetic resonance
(MRI) of the brain, the presence of a hemimegalencephaly is discovered.
The objective of this work is to present an asymptomatic patient, in whom an incidental
diagnosis of hemimegalencephaly is made.
© 2022 Sociedad Neuroldgica Argentina. Published by Elsevier Espaiia, S.L.U. All rights
reserved.

* Autor para correspondencia.
Correo electrénico: silvinarubiolo@gmail.com (S. Rubiolo).
https://doi.org/10.1016/j.neuarg.2022.10.001
1853-0028/© 2022 Sociedad Neuroldgica Argentina. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los derechos reservados.


https://doi.org/10.1016/j.neuarg.2022.10.001
http://www.elsevier.es/neurolarg
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.neuarg.2022.10.001&domain=pdf
mailto:silvinarubiolo@gmail.com
https://doi.org/10.1016/j.neuarg.2022.10.001

264 NEUROL ARG.2022;14(4):263-265

Introduccién

La hemimegalencefalia, descrita por Sims en 1835, es un
trastorno de la proliferacién neuronal que produce un exce-
sivo crecimiento de todo o parte de un hemisferio cerebral’.
Se considera una rara malformacién de causa aun descono-
cida, aunque se postula que obedece a trastornos durante el
segundo trimestre de la gestacién?.

La triada clésica consiste en epilepsia resistente, retraso
psicomotor severo y hemiparesia®, aunque pueden existir for-
mas con sintomas clinicos menores; estos Ultimos con muy
pocos reportes en la literatura®™.

Se presenta el caso de una paciente de 51 anos con un
desarrollo cognitivo normal, con crisis migranosas sin aura
ocasionales, la cual concurre a la consulta por cambios en las
caracteristicas de la cefalea posterior a la infeccién por COVID,
en la cual se hace el diagnéstico de una hemimegalencefalia
como hallazgo, sin relacién con su sintomatologia.

Caso clinico

Paciente de sexo femenino de 51 anos de edad, docente, sin
antecedentes de relevancia, salvo por la presencia, desde hace
maés de 6 anos, de cefaleas con caracteristicas migranosas sin
aura previa. La paciente realiza una consulta al servicio de
neurologia por empeoramiento de las mismas en los meses
posteriores a presentar infeccién por COVID, no requiriendo
internacién. La cefalea cambia de caracteristicas, empeora su
frecuencia e intensidad y es refractaria a la medicacién pre-
ventiva habitual (amitriptilina y topiramato). Como sintoma
adicional refiere haber comenzado con déficit de atencién y
dificultad para concentrarse.

El examen fisico neurolégico estaba dentro de los limites
normales. Se realizaron estudios complementarios: una eva-
luacién neurocognitiva, que no mostro alteraciones relevantes
y una resonancia magnética de cerebro, la cual informé de
aumento de tamano del hemisferio cerebral izquierdo, con
importante hipersefial en flair y T2 de la sustancia blanca del
centro oval y periventricular, no produciendo efecto de masa
significativo (figs. 1y 2). La espectroscopia por resonancia mag-
nética fue normal.

El examen de LCR mostré un resultado dentro de limites
normales y la presencia de bandas oligoclonales patrén 1.

Ante la persistencia de los sintomas y la particularidad
del hallazgo, se decide realizar una biopsia cerebral, la cual
informa un trastorno de la proliferacién neuronal compati-
ble con una lesién displésica tipo hemimegalencefalia, tincién
H-E de corteza cerebral con disminucién de la poblacién neu-
ronal, dismorfismo neuronal y alteracién de la arquitectura en
capas (fig. 3). Corteza cerebral, vaso sanguineo con lesién dege-
nerativa de la pared y leve infiltrado linfocitario perivascular
(fig. 4), el cual impresiona ser un hallazgo.

La paciente evoluciona favorablemente con un nuevo tra-
tamiento preventivo, mejorando su migrana y retomando sus
actividades habituales.
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Figura 1
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Figura 4

Discusién

La hemimegalencefalia es una rara condicién donde gene-
ralmente los pacientes se presentan con la triada clasica de
epilepsia resistente, retraso mental y hemiparesia. Si bien,
aunque son escasos, hay descritos cuadros con signos neuro-
légicos minimos y sin epilepsia, o con epilepsia de facil control
terapéutico, sin afectar el perfil cognitivo®”.

Los hallazgos de neuroimagen, al igual que el cuadro clinico
y patolégico, son muy variables. El hemisferio y el ventriculo
afectados estdn moderada o marcadamente aumentados de
tamafio. El cértex es ancho con grandes surcos y hay escasa
interdigitacién de la sustancia blanca en la sustancia gris. Son
frecuentes las heterotopias y las gliosis®.

Se describen 3 tipos de hemimegalencefalia: aislada,
sindrémica y total. La forma aislada se produce como un tras-
torno esporddico, sin hipertrofia hemicorporal o afectacién
cutdnea o sistémica. La forma sindrémica se asocia con otras
enfermedades y ha sido descrita en pacientes con sindrome
del nevo epidérmico, sindrome de Proteus, neurofibromatosis
tipo 1, hipermelanosis, sindrome de Klippel-Weber-Trenaunay
y esclerosis tuberosa. La tercera y menos frecuente es la
hemimegalencefalia total, en la que hay también ampliacién
ipsilateral de la mitad del tronco encefélico y el cerebelo?.

Las malformaciones del desarrollo cortical comprenden un
grupo heterogéneo de lesiones, caracterizadas por una desor-
ganizacién de la arquitectura normal de la corteza cerebral
que puede incluir cambios microscépicos sutiles a extensas
lesiones que pueden comprometer un hemisferio entero. Pue-
den ser dificiles de distinguir de un tumor, ganglioglioma o
tumor neuroepitelial disembrioplasico.

Los hallazgos pueden ser tanto alteraciones de la arquitec-
tura como de la composicién celular de la corteza, con pérdida

de laminacién, con neuronas grandes o de aspecto dismor-
fico. En una gran proporcién se acompanan de células grandes,
balonizadas, con citoplasma amplio, similares a las observa-
das en pacientes con esclerosis tuberosa. Se ha sugerido un rol
del gen TSC1 en el desarrollo de la displasia cortical focal y de
la esclerosis tuberosa. Evidencias recientes relacionan la pato-
génesis de las malformaciones del desarrollo con alteraciones
en la senalizacion celular a través de la via mTOR, exhibiendo
una hiperactividad de la senal.

Se ha sugerido que los tiberes, la displasia cortical focal
y la hemimegalencefalia esporddica podrian ser parte de un
espectro de enfermedades relacionadas con la sefalizacién
por mTOR denominadas TORpatias®.

En nuestro caso la paciente presenta una forma aislada,
silente, con ausencia de sintomas, constituyendo un hallazgo
incidental, y destacdndose que llegé a la vida adulta con un
desarrollo normal.

Hasta lo que sabemos es la primera descripcién de una
paciente con hemimegalencefalia con un perfil cognitivo nor-
mal y asintomatico.
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