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Resumen
La  hemimegalencefalia  es  un  trastorno  de  la
proliferación  neuronal  que  produce  un  excesivo
crecimiento  de  todo  o  parte  de  un  hemisferio
cerebral.  Su  patogenia  aún  se  desconoce.  Se
presenta  el  caso  de  un  paciente  adulto,  con
antecedentes  de  epilepsia  desde  la  infancia
temprana,  rebelde  a  tratamiento  farmacológico,
asociada  a  retraso  mental  moderado,  el  cual  fue
ingresado  para  control  de  crisis  epilépticas.  La
resonancia  magnética  nuclear  de  cráneo  mostró
asimetría  de  hemisferios  cerebrales  con  corteza
derecha ensanchada y escasa diferenciación de la
sustancia  gris  y  blanca.  Es  objetivo  de  esta
presentación  exponer  una  causa  infrecuente  de
epilepsia, cuyo diagnóstico por lo general se hace en
la  infancia.  La  hemimegalencefal ia  debe
sospecharse en epilepsias de inicio precoz y difícil
manejo,  sobre  todo  cuando  se  asoc ian  a
macrocefalia y retardo del desarrollo psicomotor. La
indicación  oportuna  de  la  neuroimagen  permite
establecer el  diagnóstico y brindar otras opciones
terapéuticas.
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Abstract
Hemimegalencephaly  is  a  disorder  of  neuronal
proliferation that causes an overgrowth of all or part
of  a cerebral  hemisphere.  Its  pathogenesis  is  still
unknown. We present the case of an adult patient
with a history of childhood-onset epilepsy, which was
refractory to medical treatment and associated with
moderate mental  retardation. He was admitted to
the hospital for seizure control. Magnetic resonance
imaging  showed  hemispheric  asymmetry  with
enlarged  right  cerebral  hemisphere  and  poor
gray-white  matter  differentiation.  The objective of
this paper is to present a rare cause of epilepsy that
i s  usua l ly  d iagnosed  dur ing  ch i ldhood.
Hemimegalencephaly should be suspected in cases
of  early  onset  of  difficult-to-control  epilepsy,
especially when associated with macrocephaly and
delayed  psychomotor  development.  Timely
indication for neuroimaging allows establishing the
diagnosis and providing other treatment options.
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INTRODUCCIÓN

La hemimegalencefalia, descrita por Sims en 1835,
es un trastorno de la proliferación neuronal que
produce un excesivo crecimiento de todo o parte
de un hemisferio cerebral.1 Se considera una rara
malformación de causa aún desconocida, aunque
se postula que obedece a trastornos durante el
segundo trimestre de la gestación.2

En el proceso de formación de la corteza cerebral
se dan tres fases embriológicas fundamentales:

Fase de proliferación celular de las zonas1.
germinales: fase en la que nacen las
células nerviosas (a partir del 3-4 mes de
gestación).
Fase de la migración neuronal: Las2.
neuronas se dirigen a su lugar definitivo.
Fase de organización horizontal y vertical3.
de las neuronas: se produce una
diferenciación y consecuente
organización de las neuronas que han
migrado para el desarrollo cortical
normal.

La  hemimegalencefalia  es  una  alteración  de  la
primera fase, como resultado de un incremento de
la  proliferación  o  disminución  de  la  apoptosis
neuronal.3,4

Se caracteriza por un crecimiento hamartomatoso
de  parte  o  todo  el  hemisferio  cerebral,  y  el
hemisferio  afecto,  puede  tener  defectos  de
migración  focales  o  difusos.  Puede  presentarse
aislado o asociado a síndromes neurocutáneos.5

Dentro de los estudios que se han realizado sobre
todos  los  tipos  de  malformación  de  la  corteza
cerebral, se encuentra el de Pascual-Castroviejo y
colaboradores,4  en España, en el 2003, con 144
casos y el estudio de Zafer Koc y colaboradores,
en  e l  2007, 6  con  26  pac ientes ,  pero  no
encontramos en la literatura estudios que reflejen
la incidencia específica de la hemimegalencefalia.

Dados  los  avances  en  la  tecnología,  las
malformaciones corticales se están reconociendo
cada  vez  con  más  frecuencia,  sin  embargo,  en
países en desarrollo, el acceso a neuroimágenes
de alta resolución aún es insuficiente, por lo que
no se tiene con certeza una incidencia mundial.

El trastorno puede manifestarse desde el primer

año de vida por crisis focales o generalizadas de
muy difícil  control  –muy frecuentemente  con  el
síndrome  conocido  como  epilepsia  mioclónica
maligna de la infancia–, hemiparesia o hemiplejía,
y retraso del desarrollo psicomotor severo o de los
niveles cognitivos normales.7

La  epilepsia  constituye  la  manifestación  clínica
más frecuente, y en muchos casos, es resistente a
los fármacos antiepilépticos, por lo que se hace
necesario  plantear  en  etapas  tempranas  de  la
enfermedad,  la  posibil idad  de  un  manejo
quirúrgico.8

El objetivo de este informe, a propósito de un caso
de hemimegalencefalia,  es  presentar  una causa
infrecuente de epilepsia, cuyo diagnóstico por lo
general se hace en la infancia.

PRESENTACIÓN DEL CASO

Se presenta un paciente de 37 años, blanco, de
procedencia  urbana,  hijo  único,  con  historia
personal de epilepsia desde la infancia temprana,
t ratada  con  pol i terapia  farmacológica
anticonvulsivante, sin lograr un adecuado control
de  las  crisis  (incluidos  estatus  convulsivos).
Presentó  además  retraso  mental  moderado
asociado.  Acudió al  Hospital  Gustavo Aldereguía
Lima, por presentar crisis repetidas, sin lograr un
adecuado control con el tratamiento que llevaba.

Al examen físico

Se  observó  manualidad  diestra,  aumento  de  la
circunferencia  cefálica,  hemiparesia  izquierda
discreta  e  hiperreflexia  osteotendinosa  en
extremidades  izquierdas.  Fue  ingresado  en  el
servicio  de  Neurología  para  control  de  crisis
epilépticas frecuentes.

Exámenes complementarios

Hemoquímica: Dentro de los parámetros normales.

Estudio por imágenes

Electroencefalograma (EEG): Estudio en vigilia que
mostró patrón de ondas lentas con paroxismos en
regiones  parietotemporales  derechas,  que  se
generalizan  durante  la  hiperventilación.

Resonancia magnética nuclear (RMN) de cráneo:
Hemisferio derecho aumentado de tamaño, con un
córtex cerebral  más ancho y menos surcos,  así
como escasa interdigitación de la sustancia blanca
en la sustancia gris. Se observó además discreta
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asimetría  ventricular  (ventrículo  lateral  derecho más pequeño). (Figura 1 y figura 2)
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Estos  hallazgos  en  el  estudio  por  imágenes,
pe rm i t i e ron  l l ega r  a l  d i agnós t i co  de
hemimegalencefal ia.

Se  rea l i zó  rea juste  farmacológ ico  con
carbamazepina 1200 mg diarios y clobazam 20 mg
diarios, con lo cual se logró controlar parcialmente
las  crisis,  que  llegaron  a  tener  una  frecuencia
aproximada de un episodio al mes.

El  paciente  fue remitido  a  centro  terciario  para
valorar tratamiento quirúrgico, pero no fue dado el
consentimiento familiar para la cirugía.

DISCUSIÓN

G e n e r a l m e n t e ,  s e  c o n s i d e r a  q u e  l a
hemimegalencefal ia  es  una  rara  y  grave
encefalopatía,  pero  puede  darse  en  formas
menores.  Se  describen  cuadros  con  signos
neurológicos  mínimos,  o  con  epilepsia  de  fácil
control terapéutico, sin afectar la inteligencia. Los
hallazgos de neuroimagen, al igual que el cuadro
clínico y patológico, son muy variables.9

No tiene predominio de sexo, ni se relaciona con
alteraciones  cromosómicas.  El  insulto  al  SNC
puede ocurrir muy temprano, incluso en la tercera
semana de gestación.10

Se  describen  tres  tipos  de  hemimegalencefalia:
aislada,  sindrómica y  total.  La forma aislada se
produce  como  un  trastorno  esporádico  sin
hipertrofia  hemicorporal  o  afectación  cutánea  o
sistémica. La forma sindrómica se asocia con otras
e n f e r m e d a d e s  y  p u e d e  o c u r r i r  c o m o
hemihipertrofia  de  todo  o  parte  del  cuerpo
ipsilateral.  Ha  sido  descrita  en  pacientes  con
síndrome  del  nevo  epidérmico,  síndrome  de
Proteus ,  l a  neuro f ib romatos i s  t ipo  1 ,
h i p e r m e l a n o s i s  d e  I t o ,  s í n d r o m e  d e
Klippel-Weber-Trenaunay,  y  esclerosis  tuberosa.
Esta forma parece seguir un patrón de herencia
mendeliana. La tercera y menos frecuente es la
hemimegalencefalia total, en la que hay también
ampliación  ipsilateral  de  la  mitad  del  tronco
encefálico y el cerebelo.11,12 El paciente presentado
representó  uno  de  los  pocos  casos  de
hemimegalencefalia  aislada,  diagnosticados  en
etapa  adulta,  que  figuran  en  la  literatura.

La  epilepsia  constituye  la  manifestación
neurológica más frecuente (90 % casos), seguida
de  hemiplejia  progresiva  contralateral  y  retardo
del desarrollo psicomotor. La macrocefalia es un

hallazgo común, sin embargo, signos clínicos de
hipertensión intracraneal (separación de suturas,
fontanelas  abombadas)  por  lo  general,  están
ausentes.6,7,9

La  existencia  de  formas  menores  de  estos
trastornos  puede  aclarar  pequeñas  alteraciones
clínicas  o  de  los  exámenes  complementarios,
frecuentemente considerados como “variantes de
la normalidad”,  concepto poco definido que con
frecuencia  utilizamos  cuando  desconocemos  el
significado de dichas alteraciones.9

Diversos signos guía pueden orientar hacia formas
menores  de  hemimegalencefalia:  zurdería,
asimetrías craneofaciales o corporales (tanto por
hipertrofia  hamartomatosa  como  por  hipotrofia
parética),  macrocefalia,  hamartomas  cutáneos,
asimetrías  electroencefalográficas  persistentes  y
asimetrías en la neuroimagen con mayor tamaño
del ventrículo y del hemisferio cerebral del mismo
lado.  La  existencia  de  alguno  de  ellos  debe
estimular a la búsqueda de los otros.9,11,12

Para su diagnóstico pueden emplearse la ecografía
craneal prenatal y postnatal, que puede revelar la
asimetría  ventricular  y  la  dilatación  ventricular
unilateral;  la  tomografía  axial  computarizada de
cráneo,  que puede evidenciar  una asimetría del
cráneo con ampliación de la totalidad o de parte
de un hemisferio cerebral y el ventrículo ipsilateral,
además,  la  sustancia  blanca  puede  tener  baja
atenuación que representa heterotopía y displasia
de  las  neuronas;  y  la  RMN  como  método
diagnóstico  de  elección.  El  hemisferio  está
moderada o marcadamente aumentado de tamaño.
La corteza se halla  difusamente engrosada,  con
grandes surcos y ausencia de organización laminar.
En  la  sustancia  blanca  son  frecuentes  las
heterotopías  y  gliosis,  visualizadas  como
h ipo in tens idades  en  secuenc ias  T1  e
hiperintensidades  en  secuencias  T2. 1 2 - 1 4

En  el  EEG  las  alteraciones  pueden  mostrarse
bilaterales, pero habitualmente predominan en el
hemisferio  hipertrofiado,  con  ondas  agudas  y
ondas lentas que aumentan con la hiperventilación
y el sueño.11,13

El  tratamiento  estará  encaminado  a  tratar  la
epilepsia.  El  principal  objetivo  es  conseguir  un
adecuado control  de las crisis,  mejorando así  la
calidad de vida de estos pacientes y evitando el
deterioro y la exclusión asociados a la presencia
de crisis epilépticas frecuentes y mantenidas a lo
largo  de  años.  La  primera  aproximación
terapéutica  será  la  utilización  de  fármacos
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antiepilépticos. En el caso de epilepsia resistente,
la  hemisferectomía/hemiferotomía  resulta  el
tratamiento  más  efectivo  y  provee  buenos
resultados  al  desarrollo  psicomotor  cuando  se
realiza tempranamente.7,15

Si  el  lado  afectado  del  cerebro  se  extirpa
quirúrgicamente, la parte sana del cerebro puede
asumir gradualmente las funciones cuyo control se
ha perdido. A esta posibilidad de que un área del
cerebro pueda hacerse cargo de la función de las
partes ausentes, se le conoce como plasticidad.11,15

Sin embargo, es un proceder que implica riesgo de
complicaciones y muerte.

La hemimegalencefalia es un trastorno que debe
sospecharse en epilepsias de inicio precoz y difícil
manejo,  sobre todo cuando se asocian a déficit
motor,  macrocefalia  y  retardo  del  desarrollo
psicomotor.  La  indicación  oportuna  de  la
neuroimagen permite establecer su diagnóstico y
brindar otras opciones terapéuticas.
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