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     RESUMEN 

 
Introducción: Se describe el primer caso de sarcoma fusocelular / pleomórfico pediátrico asociado al síndrome de Haberland 
o lipomatosis encefalocraneocutánea, una disgenesia ectomesodérmica poco frecuente definida por la tríada que incluye 
afectación ocular, cutánea y del sistema nervioso central, que suele ser unilateral. Este trastorno se atribuye a una mutación 
postcigótica responsable de la disgenesia del tubo y la cresta neurales 
Caso Clínico: Presentamos el caso de un niño de 10 años, que evoluciona con retraso de desarrollo, déficit motor, déficit 
intelectual y epilepsia, asociado a Sarcoma fusocelular/pleomórfico. Describimos su evolución clínica, electroencefalografía y 
neuroimagen. 
Conclusión: La hipótesis de que el síndrome de Haberland se asocia con un mayor riesgo de desarrollo tumoral es intrigante, 
aunque la rareza de la enfermedad nos impide en la actualidad sacar conclusiones definitivas sobre este posible vínculo entre 
las dos entidades. 
 
     Palabras Clave: Lipomatosis Encefalocraneocutánea, Sarcoma, Epilepsia, Sistema Nervioso Central. (Fuente: DeCS Bireme) 
 

     ABSTRACT 
 
Introduction: The first case of pediatric spindle cell / pleomorphic sarcoma associated with Haberland syndrome or 
Encephalocraniocutaneous Lipomatosis, a rare ectomesodermal dysgenesis defined by the triad that includes ocular, skin, and 
central nervous system involvement, which is usually unilateral, is described. This disorder is attributed to a postzygotic mutation 
responsible for dysgenesis of the neural tube and crest. 
Clinical Case: We present the case of a 10-year-old boy, who evolves with developmental delay, motor deficit, intellectual 
deficit, and epilepsy, associated with spindle cell / pleomorphic sarcoma. We describe his clinical evolution, 
electroencephalography, and neuroimaging of him. 
Conclusion: The hypothesis that Haberland syndrome is associated with an increased risk of tumor development is intriguing, 
although the rarity of the disease currently prevents us from drawing definitive conclusions about this possible link between the 
two entities. 
 
     Keywords: Encephalocraniocutaneous lipomatosis, Sarcoma, Epilepsy, Central Nervous System. (Source: MeSH NLM) 
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La lipomatosis encefalocraneocutánea o síndrome de 

Haberland es una forma muy poco frecuente de síndrome 
neurocutáneo. Clínicamente se caracteriza por hamartomas 
lipomatosos en cara y cuero cabelludo, afectación ocular y 
malformaciones del sistema nervioso central ipsilaterales.  
 
 
 

 
 
Descrito por primera vez por Haberland y Perou,1 en 1970, 
existen hasta la fecha unos 40 casos descritos. Debe 
considerar diagnóstico diferencial con otros mosaicismos 
neurocutáneos como los síndromes de Delleman, Goltz, 
Goldenhar o Proteus.  
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Presentamos el caso de un niño de 10 años con síndrome de 
Haberland con afectación tumoral cerebral, describimos su 
evolución clínica y neuroimágenes 
 
 
 

CASO CLÍNICO 
 
 
Historia y examen: Paciente varón de 10 años con 
diagnóstico de síndrome de Haberland en la infancia que 
presentó signos clínicos de macrocefalia, lipomas faciales 
(operado en el 2012), tumor dental (operado en el 2018), 
alopecia de cuero cabelludo, dermatolipomas en escleras y 
queratoconjuntivitis crónica en ojo izquierdo. Presentó 
hemiparesia derecha, desde los 4 meses de edad, inició la 
marcha al año y 4 meses con claudicación de lado derecho. 
En un inicio, su desarrollo del leguaje fue adecuado, 
emitiendo primeras palabras al año, y frase de dos palabras a 
los dos años. 
 
En el primer día de vida, presentó su primera crisis epiléptica 
motora en hemicuerpo izquierdo. A los 6 meses presentó una 
breve crisis epiléptica motora focal con marcha jacksoniana, 
que inició con parpadeo ocular derecho y luego movimientos 
en miembro superior ipsilateral. A partir de los 9 meses de 
edad las crisis sucedieron cada año y se extienden también en 
miembro inferior derecho, sin pérdida de la conciencia. A los 
7 años, empiezan frecuentes crisis generalizadas (10 veces / 
día), de breve duración, con postura tónica en extensión de 
extremidades asociado a flexión cervical, resistente a diversos 
fármacos anticrisis, 3-4 crisis de forma interdiaria. El niño 
mostraba adecuado rendimiento escolar hasta los 7 años, en 
que las crisis epilépticas fueron más frecuentes y 
generalizadas presentando desde entonces deterioro escolar.  
 
A los 10 años, estando con medicación anticrisis de 
Topiramato, Clobazam y Levetiracetam, y en evaluación para 
cirugía de epilepsia, presentó evento agudo de 4 días de 
evolución asociado a cefalea, vómitos y fiebre. El estudio de 
líquido cefalorraquídeo fue de aspecto sanguinolento, con 
pleocitosis (50% de Polimorfonucleares), iniciando 
tratamiento antibiótico por probable meningoencefalitis.  
 
 

 
 
La TEM cerebral sin contraste durante este evento agudo 
mostró leve neumoencéfalo extraxial frontal izquierdo y 
coagulo de sangre en tálamo, parte posterior del cuerpo 
estriado izquierdo, y en cuerno posterior del ventrículo lateral 
ipsilateral (Fig 1), 3 días después el paciente presenta 
deterioro de su sensorio, paciente soporoso, y se evidencia 
hemoventrículo. 
 
Resonancia magnética cerebral (RMN) mostró hallazgos 
compatibles con el diagnóstico de síndrome de Haberland 
según los criterios de Hunter modificados por Moog. Se 
evidenció además una lesión neoproliferativa a nivel de 
tálamo izquierdo, con extensión parcial al núcleo lenticular y 
a la sustancia blanca subependimaria frontal del mismo lado. 
(Fig 2) También, se encontró sangrado intraventricular y 
siderosis superficial. La lesión ejercía un efecto de masa 
significativo en las estructuras circundantes, con 
desplazamiento de la línea media hacia el lado derecho, 
hernia transtentorial inicial y subluxación del mesencéfalo. 
(Fig 3) 
 
Tratamiento: El niño fue sometido a una extirpación 
quirúrgica de la lesión neoproliferativa a nivel de tálamo 
izquierdo, con extensión parcial al núcleo lenticular y a la 
sustancia blanca subependimaria frontal ipsilateral; la 
resección fue total macroscópicamente. El análisis 
histológico reveló múltiples fragmentos de tejido irregular, de 
diferentes formas y tamaño, de color pardo amarillento con 
áreas hemorrágicas.  
 
El estudio histopatológico concluyo neoplasia maligna de 
alto grado, compatible con sarcoma fusocelular/ 
pleomórfico. El marcaje con Ki-67 fue de 95% de todas las 
células en el área tumoral resecada. El perfil inmunológico-
histoquímico B21-1131 de la neoplasia mostró Vimentina: 
positivo, P53: positivo, Miogenina: focal positivo, PGAF: 
negativo, OLIG2: negativo, EMA: negativo, S100: negativo, 
ACTINA: negativo: SINA: positivo. 
   
Evolución clínica: Al mes de la cirugía el paciente 
evolucionó con lenta mejoría clínica neurológica, despierto 
perceptivo de su entorno, con lenguaje menos claro y fluido 
que antes de la cirugía, cuadriparesia a predominio 
hemicuerpo izquierdo. Presentó crisis epiléptica que fueron 
controladas con topiramato. 
 

Fig 1. Tomografía (TEM) cerebral sin contraste que muestra hemorragia en tálamo y núcleo basal izquierdo, así como también en cuerno posterior de 
ventrículo lateral izquierdo el cual se aprecia marcadamente dilatado. 
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DISCUSIÓN 
 

Los casos pediátricos notificados anteriormente incluían 
tumores cerebrales benignos. Hasta donde sabemos, este es 
el primer reporte en el Perú de un Sarcoma, tumor cerebral 
maligno asociado a lipomatosis encefalocraneocutánea. La 
hipótesis de que el síndrome de Haberland se asocia con un 
mayor riesgo de desarrollo tumoral es intrigante, aunque 
debido a la rareza de la enfermedad se necesitan más estudios 
para establecer la relación real entre la lipomatosis 
encefalocraneocutánea y el riesgo de tumores cerebrales. 

Los tumores cerebrales son extremadamente raros en el 
síndrome de Haberland; que sepamos, hasta la fecha solo se 
han informado unos 40 casos. Hasta un 10% de los pacientes 
pediátricos que desarrollan un tumor cerebral se asocia 
síndrome genético subyacente que contribuye a un aumento 
del riesgo neoplásico. 2-5 

Esto se ha observado especialmente en neurofibromatosis, 
esclerosis tuberosa, síndrome de Gorlin y síndrome de 
Turcott. Por tanto, es posible plantear la hipótesis de que el 
síndrome de Haberland, al igual que la mayoría de los 
síndromes neurocutáneos, está asociado con una 
predisposición al desarrollo de cáncer. Además de los típicos 
lipomas intracraneales o espinales benignos no progresivos, 
se han documentado otras neoplasias que incluyen fibromas 
osificantes, odontomas y osteomas. 6-9  

Con relación a nuestro paciente, Brassesco et al. Realizaron 
la primera descripción, sobre un paciente masculino de 3 

años con un astrocitoma pilocítico localizado en la región 
supraselar y que se extiende por todo el hipotálamo y el tercer 
ventrículo.10 Posteriormente, Phi et al. Publicaron el caso de 
una niña de 7 años con un tumor glioneuronal papilar 
localizado en el piso del tercer ventrículo.11 Valera et al. 
Describieron a una niña de 3 años con un astrocitoma 
pilocítico adyacente a la cápsula interna izquierda y al 
hipotálamo. Además, plantearon la idea de que el síndrome 
de Haberland, al igual que otros trastornos genéticos 
propensos al cáncer, podría estar asociado con un mayor 
riesgo de desarrollar gliomas de bajo grado.12 El caso de una 
mujer de 32 años con un glioblastoma del lóbulo temporal 
derecho fue informado por Fukaya et al. 13 

Presentamos el primer caso de Sarcoma Fusocelular/ 
Pleomórfico asociado a Síndrome de Haberland. Los casos 
pediátricos notificados anteriormente incluían tumores 
cerebrales benignos. 

Hasta donde sabemos, este es el primer caso de tumor 
cerebral asociado a lipomatosis encefalocraneocutánea en 
nuestro Instituto Nacional de Salud del Niño - Breña. 

  

CONCLUSIÓN 

 
La hipótesis de que el síndrome de Haberland se asocia con 
un mayor riesgo de desarrollo tumoral es intrigante, aunque 
la rareza de la enfermedad nos impide en la actualidad sacar 
conclusiones definitivas sobre este posible vínculo entre las 
dos entidades. Se necesitan más estudios para establecer la  

Fig 2. RMN cerebral con contraste en vista (A) axial, (B) coronal y (C) sagital que muestra una lesión neoproliferativa a nivel de tálamo izquierdo, con 
extensión parcial al núcleo lenticular y a la sustancia blanca subependimaria frontal ipsilateral. RMN en secuencias (D)T2 axial, (E) T2 coronal y (F) FLAIR 
que muestra infiltración talámica, que asocia sangrado intraventricular y siderosis superficial. 
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relación real entre la lipomatosis encefalocraneocutánea y el 
riesgo de tumores cerebrales. 
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Fig 3. Plaqueta ósea y tejido de resección tumoral intraoperatorio, esta última fue enviada para revisión de estudio en anatomía patológica. 
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