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Resumen

Objetivos: La asociacion entre polineuropatia axonal distal y la presencia de lesiones en la sustancia
blanca cerebral observadas mediante resonancia magnética (RM) constituye un patrén clinico-
radioldgico inespecifico que puede corresponder a multiples etiologias. Entre estas, se incluye la
enfermedad de poliglucosanos del adulto (ECPA), patologia que debe considerarse dentro del
diagnostico diferencial.

Material y métodos: Vardn de 69 afos, que 9 afios antes inicia con incontinencia urinaria,
inestabilidad de la marcha progresiva y sintomas sensitivos distales. Estudios iniciales mostraron
una polineuropatia axonal sensitivo-motora leve y lesiones progresivas en sustancia blanca cerebral.
A los 7 ainos del inicio, desarrolld clinica bulbar con disfonia y disfagia. Tras un extenso estudio
etioldgico, se repitié la RM con hallazgos sugestivos de leucodistrofia. Se realizé un estudio genético
mediante secuenciacion del exoma, identificAndose una mutacion en el gen GBE1, compatible con el
diagndstico de ECPA.

Resultados: Las leucodistrofias son enfermedades genéticas que afectan predominantemente a la
sustancia blanca del sistema nervioso central. Presentan un espectro clinico amplio afectando
también al sistema nervioso periférico, con algunas formas de inicio en la edad adulta. Se clasifican
en hipomielinizantes y desmielinizantes, incluyendo en este tltimo grupo la ECPA. Es fundamental
realizar un adecuado diagndstico diferencial con otras leucodistrofias, como la adrenoleucodistrofia
ligada al cromosoma X, entre otras. Ante la coexistencia de afectacion de sustancia blanca y
polineuropatia, también deben considerarse otras etiologias como la enfermedad de Fabry y el
MELAS.

Conclusion: La presencia conjunta de alteraciones en la sustancia blanca, polineuropatia y
disfuncion vesical debe hacer sospechar una leucodistrofia dentro del diagndstico diferencial.
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