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Resumen. Objetivo: Determinar mediante RM la presenciao
ausencia de hipersefid fisiol6gica en el 16bulo posterior de la hipdfisis,
en cuatro pacientes diagnosticados de diabetesinsipida familiar central.
Métodos: Se estudian mediante RM cuatro pacientes (Un adulto y tres
nifios) diagnosticados de diabetes insipida familiar central. Resultados:
En ninguno de los cuatro pacientes se detect6 la sefia hiperintensa
fisiol6gica en la neurohipéfisis. Conclusiones: La sefial hiperintensa que
se obtiene en la hipofisis posterior puede hallarse relacionada con la
actividad funcional asu nivel, y su ausencia es frecuente en casos de
diabetes insipida familiar central.
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MAGNETIC RESONANCE IMAGING IN FAMILIAL CENTRAL
DIABETESINSIPIDUS; STUDY OF A FAMILY

Abstract. Objective: To evaluate through MR the presence or
absence of the normal hyper-intense signal of the posterior pituitary lobe
in four patients diagnosed of familial central diabetesinsipidus. Patients
and methods: The posterior pituitary lobe was studied by magnetic
resonance imaging in four patients, three children and one adullt,
diagnosed of familiar central diabetesinsipidus. Results: In none of the
four patients could the normal posterior bright signal be detected.
Conclusion: The normal hyper-intense MR image of the
neurohypophysisis suggested to reflect its function and its absence is
frequent in patients diagnosed of familial central diabetesinsipidus.
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Introduccién

La diabetes insipida familiar central es una enfermedad ra-
ra, que viene a suponer el 1-3% de | os casos total es de diabetes
insipida®.

Se transmite con un rasgo autosdmico dominante, através
de un gen precursor anormal del gen vasopresina-neurofisinalo-
calizado en el cromosoma 20, habiéndose también establecido
la posibilidad de heterozigotos. La ateracion consiste en una
translocacion de G a A en @ nucledtido 279 del exon 1, que da
lugar a unainadecuada secrecion de hormona antidiuréticaen
grados variables®9),

En comparacién con otros casos de diabetes insipida centrd,
y en particular con |os casos secundarios a neoplasias, procesos
inflamatorios o traumatismos, que afectan ala neurohipdfisis,
los casos de diabetes insipida familiar central no han ofrecido
hallazgos en |as exploraciones complementarias del sistemaner-
vioso central, hastalallegada delaRM.

LaRM en secuencias ponderadas en Tl de sujetos sanos,
muestra, habitualmente, una sefial hiperintensaanivel delaneu-
rohipdfisis cuyo origen ha sido discutido. En general, se admi-
te que corresponde afosfolipidosintracelularesanivel delas cé-
lulas gliales pituitarias del 16bulo posterior, que corresponden a
granul os neurosecretorios que contienen vasopresina, en conse-
cuencia, el volumen de esta sefial indicaria el estado funcional
hormonal de laneurohipdfisis, que pudieraverse dterado en los
diversos tipos de diabetes insipida central ¢,

En el presente trabajo se estudian mediante RM cuatro pa-
cientes de una misma familia, afectos de diabetes insipida fa-
miliar central.

Pacientes y métodos

Seincluyen en el presente trabajo cuatro pacientes de una
mismafamilia, diagnosticados de diabetes insipidafamiliar cen-
tral. Entodos ellos se confirmd la enfermedad mediante las prue-
bas de restriccion hidricay de la pitresina, habiéndose realiza
do asi mismo controles de vasopresina por radioinmunoandlisis.
Exploraciones previas con TAC craneal no gportaron ninguin da
to de significacion, y resultaron normales.

La secuenciafamiliar de los pacientes pertenecientes al es-
tudio, se detallaen € arbol genealdgico de lafigural, einclu-
ye a un adulto de la generacién previa, y tres nifios de la Ulti-
ma generacion, con edades respectivas de 43, 12, 9, y 6 afios.
Desde que fue realizado €l diagndstico, todos los pacientes si-
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Figura 1. Arbol genealégico de los pacientesincluidos en € estudio.

Figura 2. Ausencia de hipersefial en |6bulo posterior hipofisario en pa-
ciente afecto de diabetes insipida familiar central.

guen tratamiento sustitutivo con desmopresina acetato intrana
sal en dosis variables, en funcion de sus necesidadesindividua-
les, con lo que permanecen libres de sintomas.

Los cuatro pacientes, son explorados en una unidad de RM
de 1 Tesla mediante secuencias sagitales potenciadas en Tl
(TR:450, TE:15) con un grosor de corte de 3 mm, sin interva
lo entre ellosy sin gadolinio intravenoso, en plano sagital.

Resultados

En los cuatro pacientes, tanto en e adulto como en los tres
nifios afectos de diabetes insipida familiar central, no se detec-
talasefial fisiol6gica hiperintensa (Fig. 2), que se halla pre-
sente en el 16bulo posterior hipofisario de |os sujetos sanos
(Fig. 3).
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Figura 3. Sujeto sano. AH=L6bulo anterior hipofisario. NH=L 6bulo pos-
terior hipofisiario. Presencia de sefid hiperintensaa nivel de lébulo pos
terior.

Discusion

LaRM ha permitido una valoracién mas detallada de | os pa-
cientes aquejados de diabetes insipida en general, en estudios
comparativos con controles sanos.

El 90% de | os controles sanos val orados mediante RM pre-
sentan una hipersefial fisioldgica en la neurohipdfisis que pu-
dieraidentificarse o relacionarse con la actividad funcional asu
nivel, y mas concretamente con la secrecion de hormona anti-
diurética®19, |o cual ha sugerido a algunos autores que la au-
senciade dicha sefia pudierainducir |a sospecha de diabetesin-
sipida central en contraste con polidipsias primariasity.

Esta hipersefial en la hipdfisis posterior, se halla frecuente-
mente ausente en |os casos de diabetes insipida secundarios a
tumoraciones, traumatismos o procesos inflamatorios anivel en-
cefélico, también en algunos casos de diabetes insipida nefro-
génica, y en casi todos los casos de diabetes insipidaidiopética
central 214, En consecuencia, laausencia de hiperintensidad en
Tl de la neurohipdfisis impone, entre otros, |os diagnosticos
diferenciales de tumor germinal, craneofaringioma o histiocito-
sis, que producen otros hallazgos asociados en laRM, como por
g/emplo masa hipotaldmica o engrosamiento del tallo hipofisa-
rio. Asi mismo la ausencia de hiperintensidad es posible en es-
tados de deshidratacion que pueden acompafiar alaanorexia ner-
viosa, en laque puede observarse dicha ausencia de formatran-
sitoria.

Las series de diabetes insipida familiar central, estudiadas
mediante RM son necesariamente cortas. En concreto, un tra-
bajo previo realizado en una serie de cinco pacientes concluia
resultados diversos, con tres pacientes ausentes de sefial hipe-
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rintensa en [dbulo posterior de la hipdfisis, y presencia de esta
sefial en los otros dos®. Otro trabajo sobre dos casos, hallaba
presente |a hipersefial en ambos®®).

Laausenciade sefid hiperintensa en los cuatro casos de nues-

traserie, parece abundar en laidea de que estasefid sehallaes
trechamente relacionada con la actividad funcional anivel del
I8bulo posterior de la hipdfisis, como se ha sugerido en trabajos
previos, con un porcentgje significativo de diabetesinsipidas fa-
miliares centrales en los que esta sefial se halla ausente.
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