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tigfactoria en cuanto a su estado psiquico se re-
fiere.

Sin embargo, a pesar del tratamiento soste-
nido, en algunos casos el amoniaco mas tarde
vuelve a elevarse *', posiblemente a partir de
fuentes extraintestinales (disminucion de la fun-
cion hepatica o renal, disminucion de la toma de
amoniaco por el misculo, ete.).

El tratamiento con dcido glutamico, con argi-
nina, con acido lipoico—que empleamos en los
primeros momentos—, tiene una utilidad dificil
de valorar en ¢l momento presente y ocupan un
papel secundario en comparacion con la dismi-
nucion de las proteinas de la dieta, los antibioti-
cos e incluso los enemas °.
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veé—isinmiocinnia's. es decir, las repentinas, bre-
it ‘nwtlllmmi'ms contracciones de un miisculo
Signif‘i;;- le miseulos, tienen en ocasiones poca

acion clinica, pudiendo ser inducidas por
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el cansancio fisico, fiebre trivial, ete. Por otro
lado, las sacudidas mioclénicas son comunes en
pacientes afectos de epilepsia esencial, pudien-
do aumentar unos dias antes de la gran crisis,
a manera de aura de la misma, llegando a ser
afirmado por algin autor que la mioclonia siem-
pre es un fenomeno epiléptico. Las mioclonias
pueden constituir el exelusivo signo epiléptico
en un enfermo, pudiendo presentarse en forma
unilateral o bilateral, o bien afectando a una
sola region de organismo (“epilepsia mioclénica
regional”), pudiendo o no presentar una inci-
dencia familiar, Cuando la manifestacion mio-
clénica adquiere un relieve preponderante en la
clinica del enfermo epiléptico, podemos hablar
de “epilepsia mioclénica, incluible dentro de las
epilepsias centroencefalicas, o como variedad del
“petit mal”, eon caracteres clinicos y electroen-
cefalograficos propios.

UNVERRICHT (1855), y posteriormente LUND-
BORG (1803), describieron un sindrome familiar
progresivo de epilepsia mioclonica, caracteriza-
do, en su forma enteramente desarrollada, por
demencia progresiva, paralisis seudobulbar, ri-
gidez y, en los estadios finales, cuadriplejia en
flexion, tras una historia de crisis convulsivas,
aparicién progresiva de mioclonias y sintomas
extrapiramidales, cuadro que conduce a la muer-
te despues de cinco a quince anos de evolucion.

[LUNDBORG deseribic asimismo cuadros simi-
lares a los anteriores esporadicos, no familiares,
de menor progresion y de curso mas estacio-
nario.

SoLE SEGARRA “ defiende el nombre de “epilep-
sia mioclénica degenerativa o maligna” para los
cuadros similares a los de la epilepsia de UNVE-
RRICH 0 LUNDBORG, en contraposicion a aquellos
otros cuadros en que la mioclonia es un sintoma
mas dentro del curso de una epilepsia esencial
y sin preponderancia clinica.

Recientemente, PALLIS y SPILLANE " recogen
tres casos, por ellos calificados de “encefalopa-
tia progresiva subaguda con mutismo, rigidez y
mioclonias"”, no hereditarios, que pueden englo-
barse dentro de estos mismos cuadros de epilep-
sias mioclénicas de evolucion maligna, ya que
sus alteraciones eléctricas y hallazgos histopa-
tologicos son similares.

Desde las descripeiones de LAFORA y GLUECK
(1911), se ha tenido como la lesién mas impor-
tante de las epilepsias mioclonicas la presencia
de cuerpos amiloideos intracelulares en ciertas
regiones encefalicas, fundamentalmente en las
olivas bulbares y cerebelosas. Segun MORSE’,
los hallazgos histopatologicos han sido muy di-
versos, no estando atn clara la relacion entre es-
tas lesiones y el cuadro clinico; se ha encontra-
do participacién del nicleo dentado, inclusiones
intracelulares, depdsitos de hierro (sobre todo
en palido, sustancia negra y nucleo dentado),
degeneracion de la sustancia gris cerebral, et-
cétera; para el mismo autor son sorprendentes
la semejanza de estas lesiones con las que se en-
cuentran después de la exposicién durante va-
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rios dias a intensa anoxia, como ha podido ser
demostrado experimentalmente. Segin WESLEY
y DENNY-BROWN °, el hallazgo de los cuerpos
amiloideos de LAFORA en las epilepsias mioclo-
nicas es extremadamente raro, siendo mas fre-
cuentes las inclusiones lipoideas semejantes a
las encontradas en la “idiocia familiar amauré-
tica juvenil”, proceso que, por otra parte, pue-
de presentar un cuadro de crisis epilépticas con
rigidez progresiva de caracter extrapiramidal
semejante al de las epilepsias mioclénicas; para
estos autores, las alteraciones histopatologicas
finales son difusas, con destruccion de las célu-
las nerviosas, siendo los cambios en la sustancia
blanca secundarios a la degeneracién de la sus-
tancia gris, cuya degeneracion puede ser difusa
o localizada. WESLEY y DENNY-BROWN exponen
la similaridad de lesiones que se han encontra-
do con las encefalitis con cuerpos de inclusion,
de tal manera gue piensan que la epilepsia mio-
clénica es el hecho aparente o caracteristico de
una serie de encefalopatias degenerativas que
se extienden desde la encefalitis subaguda a tra-
vés de la idiocia juvenil amaurética y otros ti-
pos de lipidosis, hasta cuadros mioclonicos mas
benignos, siendo el hecho comun a todos ellos la
degeneracion primaria difusa de las células ner-
viosas.

Desde el punto de vista electroencefalografi-
co * es caracteristico, en los momentos de sacu-
dida, de un trazado de punta-onda con caracte-
res atipicos que permiten diferenciarle de otras
crisis de petit mal; las descargas no presentan
una perfecta sucesién de puntas y ondas, sino
que pueden entremezclarse los complejos punta-
onda con complejos poli-punta-onda; las ondas
lentas tienen, ademas, un caracter aserrado e
irregular, siendo las descargas muy breves.
Ararte de las manifestaciones accesionales, el
epiléptico mioclonico suele presentar un traza-
do basico alterado, con una lentificacion mas o
menos marcada e intensa, pudiendo llegar inclu-
so a trazados intercriticos profundamente anor-
males en los que el ritmo de base sea de tipo
theta.

Terapéuticamente, es caracteristica de estas
epilersias mioclonicas, que podemos llamar ma-
lignas, su irreversibilidad, curso progresivo y
registencia a la mayor parte de los farmacos an-
tiepilépticos. KELLY y LAWRENCE * exponen sus
resultados en cinco casos de epilepsias miocl6-
nicas utilizando mephenesin intravenoso a gran-
des dosis, logrando, en tres de los casos, bastan-
tes buenos resultados en lo que respecta a la
desaparicién de las mioclonias, siempre de una
manera pasajera y mientras se sostenia el tra-
tamiento, reapareciendo el cuadro en cuanto la
terapéutica se abandonaba.

El haber estudiado dos miembros de una fa-
milia (casos 1 y 2), afectos de epilepsia mioclo-
nica, y otro enfermo (caso 3) sin antecedentes
hereditarios, es lo que nos ha movido a los an-
teriores comentarios.

Caso 1 Carlos M. L., de
edad, casado, de profesion taxista,
ol dia 16 de febrero de 1954, contandonos la siguiente

cuarenta v ocho anog do

fué visto por nosotygs

historia
Hace unos veinte anos, estando previamente hien, yp

dia, conduciendo, tuvo una contraccion brusca de am.
bos miembros superiores, que se le guedaron como agg.
rrotados ]\;qﬁ',‘]i!lin en un instante. Hasta hace diecisiets
anos no volvid a tener mias fenomenos, aundgue notaby
que cuando cargaba pesos no le sostenian bien las piey.
nas. Desde hace diecisiete anos comenzo a notar cliertos

movimientos en brazos y plernas, en lorma de bruscas
sacudidas, que le impedian la marcha, teniendo que aga.
rrarse y pararse para no caer, v que pasaban en un ing.

tante: estas sacudidas fueron en aumento de frecuencig
e intensidad, apareciendo en cualquier momento, por ly
que hace unos siete anos tuvo que abandonar su profe
gion; fué tratado con il parecer Lenis
Wassermann positivo en falorraquideo), cor
lo que mejoro baslante, le poder reanu
dar su trabajo habity apareciéndole las crisis de mo-
vimientos mias de tarde en tarde ) enor intensi
dad. Asi estuvo hasta hace unos cuatro anos, en que de
nuevo empezd a padecer idénticd fenomenos con mds
CHend i ensia i 1-_
mente gu Pl gion has | H;
8 afos tuy sis 1 3
18 DrusSCads sa I« Ond
miento b
DUSO 16Lic |
mitos sin relajacion d q
como atontado, sin L[ i
no recordando nada E y
ha repetido posteriormente en siels wsiones, si bier
con una duracidon de diez a treinta
dice que él sabe 1 d
sabe por que 15 I 1
."‘n:l.r" .;" nan Al
tad

ideacion con dificultad para expresar sus ideas, escribir
una carta, ete.

Los antecedentes personales no tienen intereés.

Madre, murié a los treinta y nueve afios, no sabe de
gué. Padre, vive sano. Han sido siete hermanos; otros
dos padecen fenémenos similares a los suyos (uno dé
ollos es el caso 2); una hermana, sana; el resto
hermanos murieron de pequefios. Un hermano de su ima-
dre v tres de los hijos de éste padecen lo mismo, 18
como lo padecia el abuelo materno. Esposa, sana; cuatro
hijos, sanos; su esposa ha tenido un aborto de tres me
ses (ver Arbol geneal6gico, fig. 1)
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La exploracién fisica demuestra un enfermo bien cons:
tituido ¥ nutrido con buena coloracién de piel ¥ mlur.‘n'
sas. La exploracion de corazon y pulmoén es normal, Ten:
sion arterial, 100/60. La palpacion abdominal es normal
Presenta una actitud cataténica con pupilas isocoricas ,‘_
normorreactivas. No tiene nistagmus, Reflejos corneal ¥
faringeo, muy débiles. Reflejos tendinosos muy vivos

Con la percusién se despiertan contracciones muﬁt‘lli“‘_
res repetidas en zonas alejadas de la misma. No h“-‘_
reflejos patolégicos v los reflejos abdominales son i}
débiles.
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El hemograma es normal. Velocidad de sedimentacién
de 2,5 de indice de Katz. i'ln_t-I ;m:'tlj.SJHI de orina, con una
densidad de 1.020, existen ligeros indicios de albiimina,
v en el sedimento hay cilindros hialinos (1 por 2 cam-
n0S), hialino-granulosos (1 por 40 campos) y granulo-
;“S (1 por/6 campos). Wassermann, Meinicke y Kahn,
negativos. La exploracion oftalmolégica es normal. El

electroencefalograma (fig. 2) muestra un trazado bisi-
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t0 lentificado formado por ritmos theta y abundantes
uescargas bilulerales sincronas generalizadas de ritmos
complejos punta-onda alipicos de caracter mioclénico
jué se activan notablemente con la fotoestimulacion
que deben su origen a una disfuncién de estructuras cen-
wroencefdlicas.

‘aso 2. Julio M. L., hermano del anterior, de ¢uaren-
ta anos de edad, casado. empleado, fué visto el dia 22 de
enero de 1954 con la signiente historia:

.H:q\-g- diez anos, al ir a saltar un charco, no pudo, ho
dandole importancia, pero a los siete meses de este pri-
iI'.i‘]'-;u'L'il‘.n'I‘th' noté que le era imposible dominar ciertos
Movimientos de brazos v piernas que le impedian la mar-
tha y le obligaban a descansar, notando con el reposo
Eran alivio y desaparicién de los movimientos, Estas ori-
sis il':' duraban unos minutos para presentarse cada quin-
- d."“f' aproximadamente. Después de estas crisis de
movimientos queda como si hubiese hecho un ejercicio
;I:r[‘lf:lir:-.lﬁn,‘.ﬂ lranscurso de su proceso ha tenido seis o
‘lvsp“"‘"‘l‘ :ii”‘; *l‘” Ilf!.-‘-‘ que ha perdido el conocimiento poco
ol (’Sliti{.lu ll ‘\r} Jl".i. se lm:‘lz_-n{h; las qun\’nIH}rlrno& durdndole
los =‘H'll“(1‘ jm t.lilﬂt.'lt‘!h'm unos cinco minutos, durante
""'ﬂil!i(;r'r "lH convulsiones son mas intensas con gran
¢omo ,”'”'“(, Uidmin despierta de las crisis se encuenira
F')hs-::ni:; ¥ [E“-‘.i” f'.’ﬂﬂ sahe .1I'I('I1|.:II1'.‘-?V ni recuerda lo que ha
cada -‘*L:i." '_'] [‘).'L': ataques :.'.1_‘]10‘1'{1||zmha.‘=. los ha m'vs(‘?‘ll:lrl.u
T"“iﬂltwn“ual ‘;llfh n‘w.'-:r.‘.‘*. swmph‘-_:iv pie, _Lul.‘-':i,‘l(lt) mas ri-
atague :“"1‘;1- acostarse; hace diez o doce :']I‘Ils le di6 el
Nido dos g, "'i‘f- v desde entonces hasta la fecha ha te-
¥ caida “'I ::Il.l]LH en la calle con convulsiones violentas
”"“linm-mp'".l.(' {1‘1, I'fn estos 1|!lmmf¢ quince :1I—ns. AProxi-
fag "'”llﬂt'll}m-:[‘ '1 ('“lll'" l'nmul.lns. tiene pequenas sacudi-

Apendicects .o brazos y piernas.
hia i|1gu|n:’;i't:1;”:" '1 _I‘Hj‘ veintitn un(m.. Operado t"h* .h%'r-
oy q““ﬂt‘uc} f‘i’]‘ ‘.'”'l_tlL"III:fl.I'U, Pleuresia a los veinticin-

08 Afitecedentss doiccimete, -

edentes familiares son similares a los de su

NOTAS CLINICAS 170

hermano (caso 1). Tiene dos hijos; la nifia, de once anos,
parece que inicia una sintomatologia similar a la de su
padre (arbol geneolégico, fig. 1).

La exploracién fisica demuestra un enfermo de rons-
Litueidén robusta, con buen color de piel v mucosas, y que
psiquicamente parece normal. La exploracion cardiopul-
monar es normal. Tension arterial, 125/75. La palpacién
abdominal es normal, Hipertonia muscular, que cede fa-
cilmente; hiperestesia. Reflejos, normales. No hay refle-
jos patolégicos, Pupilas isocdricas v normorreactivas.
Existe fijacién cataténica de los miembros. La explora-
cién es frecuentemente interrumpida por sacudidas mus-
culares hruscas involuntarias.

Los andlisis de sangre y orina son normales. Veloci-
dad de sedimentacién de 6 de indice de Katz. La explo-
‘acion oftalmologica es normal. El electroencefalogra-
ma (fig. 3) es superponible al de su hermano.

Tenemos trazados electro efalograficos del tercer
hermano, al parecer también afecto de un proceso simi-
lar, y de los dos hijos del ultimo de los enfermos, una
nifia también con sacudidas mioclénicas vy un nifio sano.
Los tres electroencefalogramas son totalmente normales
en el momento de ser vistos por nosotros.
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Fig. 3

Caso 3. Rodolfo V. B., de veintidds anos de edad, sin
relacion de parentesco alguno con los dos hermanos an-
teriores, ingresa en la Clinica el dia 26 de marzo de 1955
¢on la siguiente historia:

Naci6é de parto normal, sin férceps, desarrollandose
normalmente hasta los doce afios, en gque presenciando
un partido de fitbol, sin causa externa a gué atribuirlo,
perdié bruscamente el conocimiento, sin llegar a caer al
suelo por sujetarle su padre, con algunas contracciones
en los brazos, permaneciendo durante una hora sin sen-
tido, despertandose con sensacion nauseosa que desapa-
recié después de un vémito alimenticio; no se mordié la
lengua ni echdé espuma por la boca; no tuvo trastornos
de esfinteres ni visuales; después del atagque quedé com-
pletamente bien. Al mes siguiente volvié a tener otro
ataque, precedido de aura visual en forma de fosfenos
en el que también perdié el conodimiento con contraccio-
nes ténicas y convulsiones generalizadas, desviando la
cabeza hacia el lado derecho y la mirada hacia arriba:
la pérdida de conocimiento durd unos minutos, v cuando
lo recuperé se encontraba mejor que antes del atague.
Durante los tres anos siguientes los ataques aparecian
aproximadamente cada mes. A partir de los quince
anos los ataques se repetian cada ocho dias, v en algu-
nas ocasiones se presentaban dos o tres veces en ¢l mis-
mo dia, pero nunca con trastornos de esfinteres. A par-
tir de los quince afios también comenzd a presentar mo-
vimientos desordenados fuera de los ataques, que son
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bruscos e intensos aun en reposo, ¥ que le han hecho a
veces perder el equilibrio y caer; al principio eran poca
frecuentes, pero poco a poco han ido aumentando, y en
¢l momento actual son continuos, desapareciendo duran-
te el suefio, e incrementindose cuando intenta hacel
algo. Desde hace unos tres anos, Lodos los trastornos

han aumentado de frecuencia y le es muy dificil hablar
Desde hace dos afios, cuando toma liguidos, se le van
por la nariz. La marcha ha ido progresivamente em

peorando, y ahora le es imposible andar por caerse al
intentarlo.

Los antecedentes personales no tienen interes

No tiene ninglin antecedente familiar de interes

Se trata de un enfermo que psiquic
ra: contesta exclusivamente cuando se insi

mente no colabo-

y muceho

L5
las preguntas, con disartria, pocas palabras e inintehigl
bles la mayor parte. Frecuentes movim n forma
de sacudidas en ie los mie mas i
dentes cuando nota gque observa. Aumento de tono
en extremidades inferiores y normal en & superiores
Reflejos tendinosos, normales. Retlejos yddominale
abolidos. No tiene itoldgicos, NIs
tdneo. Marcha a pas m bas L
cion am v la 1

105
alscret =4 i
de 1.02. R i '

a, n dad de sedin

e indice. El ané S wormal. Colemia. ot
mal. Las pruebas de fu patic I r, MacLa
gan v Kunkell son norn W 1

| |

mentarias, negativas. Curva de glucemia, norma
cromatograt le
eliminacidén exces:
nacién de glucocol:
exploracién de fond

troencefalogrifico (fig.
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efectuado en las condiciones habituales de reposo psico-
fisico y con los ojos cerrados, esta constituido por una
actividad bioeléctrica cerebral formada por potenciales
delta bilaterales sincronos y generalizados de mediano
y gran voltaje; sobre esta actividad aparecen algunas
descargas bilaterales sincronas de ritmos ¢ omplejos pun-
ta-onda atipicos de caracter mioclénico de 2 a 3 por se-
gundo y gran voltaje; practicada activacién con sueno
inducido se observa, ademds de los cambios eléctricos
propios de este estado fisiolégico, la activacion de los
complejos punta-onda antes deseritos gue se hicieron
més frecuentes, sobre todo al despertarse el paciente;
en conclusién, el registro es anormal por la existencia:
1.0 De un trazado basico muy lentificado; y 2. Por la
aparicion de descargas bilaterales sincronas de ritmos
complejos punta-onda atipicos de cardcter mioclénico,
debiendo su origen una y otra alteracién a una disfun-
¢ién de estructuras centroencefalicas.

COMENTARIOS.
Los casos 1 y 2 pertenecen a una familia en

la que conocemos que han existido o existen nue-
ve miembros afectos de un cuadro clinico simi-

lar. El caracter familiar hereditario del proce.
so, el gran predominio en la clinica de los movyi.
mientos mioclonicos, la presencia concomitante
de crisis de gran mal, el curso } rogresivo malig.
no, junto con la iniciacion en el caso 1 de alte.
raciones de caracter mental, nos permiten ep.
globar estos casos dentro de las ¢ pilepsias mip-
clénicas descritas por UNVERRICHT, diagnostieg
confirmado asimismo por las caracteristicas del
trazado eléctrico.

El caso 3 presenta un cuadro clinico semejan-
te a los anteriores, aunque su progresion ha sido

mas rapida y la demenciacion mas intensa, pre.

sentando ya alt raciones importantes en ¢l ha-
bla, marcha y deglucion, en el momento de ser
visto por nosolros, junto con las alteraciones

electroencefalogriaficas descritas. [La falta de

factores hereditarios nos impide inciuirio den.

iro de los cuadros de UNVERRICHT, sin diferen.
ciarlo, por lo demas, en nada de estos procesos
Qe trataria de un caso semejante a los descritos
por LUNDEORG, aunqu de un curso mas progre

: estacionario, que los de

givo y maligno, y nm
este autor. Teniendo en cuenta la semejanza d

estos cuadros de « plepsl mioclonicos con otros

neuroléeicos extrapiramidales en 10s cuales s
han demostrado alteraciones metabolicas dege-

neracion hepatelenticular), se investigo en est

enfermo ¢l estado de 8u 1uncion hepatica y de la
aliminacién de aminoacidos; el unico dato pose
tivo que de estos estudios obtuvimos fué la eli
minacion excesiva de serina, cuya 1nicrj reta

¢ion e iIH}'JU]"{.‘.'lHt_‘ia s€ Nnos escapan en el momei-
to actual, hasta no disponer de una mayor expe
riencia en ese sentido que nos permita adoptal
una opinion a tal respecto.

Desde el punto de vista electroencefalografl-
co. los tres casos muestran de comun, ademds de
la aparicion de descargas bilaterales sincronas
generalizadas de ritmos complejos punta-onda
atipicos de caracter mioclonico, la existencia de
un trazado basico intercritico con desaparicion
del ritmo alfa, que se ve sustituido por la exis
tencia en los dos primeros casos de un Titme
theta y en el ultimo por ondas delta practice
mente permanentes. listas lentificaciones intel
sas del trazado basico implican una disfuncion
permanente del sistema centroencefalico regv
lador del ritmo cerebral y entranan un mal pre
noéstico, siendo la regla el verlas en aquellos U
pos de epilepsia que tienen una marcha progt®
siva maligna, como es el caso de los pacienté
que han motivado estos comentarios.
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