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células son mas probablemente productoras que
almacenadoras de la kerasina.

En este punto permanecen hoy nuestros cono-
cimientos sobre esta apasionante enfermedad,
cuajada aun de misterios, Quiza la arribada de
los isétopos radiactivos, y con ellos la posibili-
dad de un estudio metabolico mas fino por me-
dio de productos ‘“marcados’, pueda colakorar
a despejar pronto muchas de estas incognitas.
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DOS CASOS DE ATROFIA CEREBELOSA

NO FAMILIAR CON LAS CARACTERISTI-

CAS CLINICAS DE LA ENFERMEDAD DE
FRIEDREICH

A. GIMENO ALAVA v E. MARTINEZ PASTOR.

Gran Hospital de la Beneficencia General del Estado

Madrid
Servicio de Neurocirugia

(Doctor 8. ORgabor)

Nos referimos en esta comunicaciéon a dos ca-
sos de atrofia cerebelosa, de curso lento y pro-
gresivo, clinicamente muy semejantes.

Prescindiendo de las atrofias cerebelosas con-
secutivas a lesiones vasculares, infecciosas o a
una esclerosis en placas, podemos dividir las de-
generaciones mas o menos sistematizadas que
afectan al cerebelo en dos grandes capitulos.

El primero, corresponde a las atrofias cerebe-
losas que acompafian al amplio grupo de las en-
fermedades heredo-degenerativas, sindromes de
FRIEDREICH, P. MARIE, STRUMPELL-LORRAIN ¥y
Roussy-LEVY, cuyo parentesco y asociacion con
otros sindromes degenerativos (enfermedad de
CHARCOT, DEJERINE-SOTTAS y CHARCOT-MARIE-
ToorH) han sido extensamente estudiadas en
1948 por VAN BOGAERT, VAN LEEUVEN, FRAN-
CESCHETTI y KLEIN, y entre nosotros por BARRA-
QUER BORDAS en 1955. En este mismo grupo cabe
introducir la disinergia cerebelosa mioclonica de
Ramsay-HUNT, cuyas formas transmisibles con
herencia dominante han sido estudiadas por
FRANCESCHETTI y cols. en 1954.

En general todos estos sindromes, y refirién-
donos especialmente al de FREIDREICH, se ma-
nifiestan en edad mas bien temprana, con ca-
racteres variables de herencia familiar, malfor-
maciones congénitas de las extremidades y afec-
tacién de los 6rganos éptico, auditivo y car-
diaco.

En el segundo capitulo se incluyen las atro-
fias cerebelosas puras, cuyas primeras observa-
ciones estan descritas por A. THOMAS en el afio
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80 by 1y
1900, y cuya asociacién a otrag degenepgo;
del tronco cerebral fué completada Hop iCIUrles

bajos d_t‘* DEJERINE, LEJONNE, “HERMITT(;S Fra.
HoOLMES, asi como por P. MARIE, Fory y iG_
JOUANINE, que en el afo 19292 describiey L4
atrofias de predominio vermiano oM Jag

Este tipo (‘1(.'_att,'0_fia.~; puede Presentarse +
como formas idiopaticas, ya como (*Onse{:ﬁeng‘a
d(_e procesos de senescencia, ya relacionagag L;:
diversos procesos que detallaremog mis age.
lante.

En general son cuadros cuya época de
zo suele rondar las cercanias de log Cuarent
anos, ‘dv evolueion I(I'Hl:l?lh'ﬂtt‘ progresiva y si
remisiones, con zl@:ixm mas intensa en el trong,
y miembros inferiores que en los superiores, F|
nistagmus y las alteraciones de la palabrs 8on
poco fro_('uvnlvs. y anatomopatolégicamente g
caracterizan por una atrofia del vermis y de Jos
hemisferios, con una selectiva afectacion de Jas
celulas de PURKINJE.

Estas atrofias pueden ser la concecuencia de
lesiones similares en el hemisferio cerebral cop.
tralateral, como es frecuente comprobar en las
encefalopatias infantiles.

Existe una atrofia senil, que puede traducir-
se en una sintomatologia clinica cerebelosa, o
transcurrir absolutamente asintomatica. Este
hecho, ya citado por Birp en 1907, fué compro.
bado por HILLER (1941) en una paciente falle
cida a los ciento tres anos.

PARKER y KERNOHAM (1933), ademas de &
etiologia virasica, admiten que la atrofia cere-
belosa del adulto puede guardar cierta relacion
con el alecoholismo, si bien observan la despro-
porcién entre el nimero de alcohélicos cronicos
y la relativa rareza de aparicion de las atrofias
cerebelosas, hecho que CoOURVILLE y FRIEDMAN
han vuelto a poner de manifiesto en 1940.

SKILLIKORN y ROMANO, MICHAEL y MERRIT
(1940), asi como CHOporr, AurH y TOUPN
(1956), vuelven a invocar el papel del alcoholis
mo, que para MYERS y COURVILLE (1954) origin#
ria lesiones cerebelosas muy semejantes a lag
producidas experimentalmente por anoxia _e?‘t'
pecialmente cuando existe asociado un déficl
nutritivo. e

VICTOR y ADAMS, por su parte, mimmiz i
importancia etiolégica del alcoholismo € I 3
can el factor hereditario en estas afecciﬂni‘”\:
factor sobre el que ya insistieron RICHTER:
AKFELAITIS en 1938. _ "

GREENFIELD, en 1954, admite nu’,ﬂtl'ple-.sa'chiii35
sas que pueden ser relacionadas con las at‘r ol
cerebelosas: Carcinomatosis extrac‘ranealtksl.oﬁs_
teritis cronicas, sifilis, tuberculosis, alco

: ; iones, tr&¥
mo, traumatismos craneales, insolacion® =
} 1 aporte

Comiep.

an la

I
taminico e intoxicaciones por el plomo ¥ m
curio. _

Las atrofias consecutivas a carcl N
extracraneales, descritas por DOWNIE, R. ateste
WILKINSON, BERTRAND, GODET-GUILLAIN: (5 .
ra, pueden ser originadas por carcin®

nm’ﬂawSIS




ic08 pronquiales 0O de cualquier otra localiza-
r;gn 'y son de curso subagudo. GRUNTAL ha des-
cion, ¥ °

erito @

o et. .
dBII;Uf,TER y RUSSELL (1954) han demostrado

ue las atrofias (.'(:t‘obvlosas ‘pucd'en aparecer
muchos anos después de una intoxicacion mer-
cuﬁimu,\mm:z y cols. (1957) han demostrado
dog casos de at mfi_a (‘('r'nt{olosa progresiva aso-
ciada a la existencia de nf_Jdulosf pulmonares no
sarasitarios, neoplasicos nl leucémicos, con eosi-
nofilia, y que segun los a_utot'cs tal vez se debe-
rlan a una colagenosis diseminada eosinofilica.

ya G. HoLMmES hablo, a proposito de la enfer-
medad de Hodgkin, sobre la posibilidad de una
relacion entre eosinofilia y trastornos cerebelo-
«s. Posteriormente, R. BRAIN y D. BROWN han
hecho la observacion de que parece existir una
relacion entre la eosinofilia en los canceres y las
atrofias cerebelosas.

Van BoGAERT v COLLE (19355) han demostra-
do un caso de atrofia cerebelosa en la fase tar-
dia de una epilepsia esencial, recordando que
SPIELMAYER (1624 y 1926), al describir la escle-
rosis del asta de AMMON, ya refirié las lesiones
atroficas del cerebelo.

Basado en la inespecificidad de las lesiones en
todos estos procesos, ZULCH opina que la dege-
neracion de las células de PURKINJE no basta
para pensar en una afeccién sistematizada.

Vemos, pues, que en ciertos casos es induda-
ble el caracter hereditario del proceso como lo
¢s en otros la etiologia exégena. Pero diferen-
tes autores han insitido sobre la etiologia mix-
ta de muchos casos particulares, en los que un
traumatismo de indole exOgena pondria de ma-
nifiesto una predisposicion endégena latente. En
este subgrupo hemos incluido los dos casos que
a continuacion resumimos:

gimismo Ccasos similares en la enfermedad

Caso num. 1. F. G. G., enfermo de treinta ¥ ocho
afios, soltero. Entre sus antecedentes familiares no he-
mos descubierto ningiin trastorno neurolégico ni oftal-
moldgico. ¥

: -"U}I‘B(‘.edentos personales.——Nacié de parto normal, sin
}1:;;:13.;(1“1‘{,1(1'”:;} ¥ lengusie, normales, sin ninguna de-
hico m;leﬂ;(;m..mlm-l. Fumador y bebedor moderado; no

- ‘ecedentes venéreos.

ua{:‘i;”{?ﬁf‘:i:l;’!'t;q .:_n“m:-: sufre un traumatismo craneal por
Sa Iﬂm[-n- 'lll‘i’ llf lf'loll.n. golpvamd_nso en el macizo facial.
cer n.mm”;&n("li‘m:‘w‘ piezas rl{lm.m'ms-l:. pero no ]1:}.\' al pare-
comienza g ilfls-:t._r-ut-m-m' conmocional. Un afio despues
ehriosa r’;sn ? ‘L“_mﬁ“:_ll_l‘ld;u] en la marcha, que se hace
S“Stt‘mlav.ir’m ‘f\f” opulsién y separacion del poligono de
tuvo sensacio 0 .h:{b'l{l. ;mlcrn‘m retropulsién, Nunca
tairando (dé( (i \f‘l‘llgmnsas. Este trastorno se va ins-
despugs in}?.‘:o‘t:,-tm“la AGIEY ATR I PEOFTORVEY SO B900
Ocasion, g nh;;‘l,tn_t‘l servicio militar, donde en cierta
Qe estd horr: D‘II‘“” sus trastornos en la marcha, creen
un ehrig 1o (‘]]‘1'(_"“)- y al f'ﬂ}ﬂpl'nh_:l)' que no se trata de
Sidera iI\flfil-i'(!llvllln al Hospital Militar, r_lnnlde ge le cln_n-
tito pg d*‘-stinﬁdd : I)ur:ml.r-‘ su c»m"ra estancia en el ejer-
¢i6n de que g 0 como chofer, teniendo a veces la sensa-
Poder f‘\'ilm‘inl ;;um(‘m hm_‘p "es?s" por la _<‘eu-rel&'m sin
Perdida ge viqi( ‘,n o8 misma €poca comienza a n_ﬂt:n'
PO que mlmp.t.,I por el ojo izquierdo, ¥ al mismo tiem-
tambign dif"n an sus trastornos de la marcha aparecen
i icultades para la coordinacién de movimien-

nos de 1: "
¢ las manos y trastornos de la deglucién con

NOTAS CLINICAS 141

!'t:e[_"‘ll‘l‘gilll(tiél‘l nasal ocasional. Acompafiando a toda esta
sintomatologia aparece un trastorno progresivo del len-
guaje, que en la actualidad es escandido y con un evi-
rleiuo componente nasal. La potencia sexual estd tam-
bién disminuida desde hace unos meses.
Exploracion.—Encontramos un enfermo en buen esta-
do grnm‘al. La marcha es imposible, y utiliza desde hace
varios anos una silla con ruedas para su desplazamiento.
En el examen de los pares craneales el ojo derecho es
normal y en el izquierdo existe un foco de antigua co-
riorretinitis que se extiende desde la papila hasta la ma-
cula. Los medios refringentes son normales y la agude-
za visiual en O, D. es normal y en O. L conserva tinica-
mente 1/10. En el III, IV ¥ VI pares presenta unas sa-
cudidas nistagmiformes en la mirada lateral extrema

IR A TR TR 3
_ sHiMintl i HHEIR it l L
\RDIOVAR 80>-B-80-C
PAHTS -
RIS 13 ~REiHUE E

Fig. 1,
-

con un predominio en el lado derecho. Las pupilas son
normales v la motilidad ocular es normal. VIII par: Des-
viacién hacia arriba y afuera del indice izquierdo en la
prueba de brazos extendidos. El resto de los pares cra-
neales, bien. Miembros superiores: Fuerza muscular, sen-
sibilidad tdctil, dolorosa, y sentido de la posicion, conser-
vados. La sensibilidad vibratoria estd conservada, si bien
queda la duda de una ligera hipoestesia. Arreflexia bi-
cubital, tricipital ¥ estilorradial. No Hoffmann. La prue-
ba de Stewart-Holmes es discretamente positiva en am-
bos lados. Dismetria en las pruebas dedo-nariz en ambos
brazos e imposibilidad de reunir ambos indices. Miem-
bros inferiores: No hay deformacién congénita de pies,
pero existe una tendencia a la flexién dorsal de ambos
pulgares que recuerdan el dedo en martillo. El enfermo
nos cuenta que esta retraccién se ha ido instaurando en
el transcurso de su enfermedad. Tendencia a la triple
flexion en los estimulos dolorosos. Fuerza muscular bien
conservada; maniobra de Barré, negativa. Sensibilidad
tactil, dolorosa, ¥ sentido de la posicion, conservados.
Sensibilidad vibratoria abolida. Arreflexia patelar, con-
servandose ambos aquileos. No clonus. A la estimulacion
plantar hay una respuesta en flexion dorsal de ambos pul-
gares que es de interpretacion dudosa, puesto que hay
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una imposibilidad para la flexién plantar del pulgar. In-
tensa hipermetria en las pruebas talén-rodilla. En la de
incorporacion de Babinski con los brazos cruzados, hay
una intensa asinergia. La marcha es imposible e inten-
samente atixica. El tono muscular es, en términos ge-
nerales, normal. Auscultacién, normal.

orina, serolo
liquido cefalorra-

gia en el mismo

Los analisis clinicos de rutina: s:
gia, etc., son normales. El estudio d
quideo es también normal y la se
negativa.

El EEG, practicado en las condiciones habituales de
reposo, muestra un trazado permanentemente desincro-
nizado, rapido y de bajo voltaje, sin ponerse de mani-
fiesto potenciales patolégicos focales ni centroencefa-
licos.

En el electrocardiograma se descubrieron alteraciones
caracteristicas del corazén del Friedreich con una afec-
tacion preferente del ventriculo izquierdo. En este enfer-

Fig. 3

mo la onda T estda invertida en las derivaciones precor-
diales izquierdas V, y V,) (fig. 1), que se transmite a
aVL y DI, DII con S-T elevado en las precordiales dere-
chas (V).

abril 163

Se le hizo una encefalografia previ
slalla, V1A Inveepcis
30 c. c. de aire por via lumbar, que Y £Ceion ge

circuléd sin

dificultad por el sistema cisternal ¥ ventricylay gmlﬂll‘.a
cia un aumento de la cisterna pontina, I11lo:-],|'.,('heam"3'
v quiasmatica, normales., Enorme ~CUnCular

: replecién de
toda la fosa cerebelosa, acumulindose
da como en los surcos cerebelosos, «

aire o
> tanto bajo 15 tien.

‘Uyo perfil se apreci
Fartame 3 1 o yre f b JIE‘L‘IH
perfectamente, demostrando una intensa atrofis

o AL a gl‘-)ha1

del cerebelo (figs. 2 ¥ 3). El tamafio y situacion de] gig
tema ventricular es normal. No se visualiza el I.\.' ‘1"
triculo. Existe ademas cierto grado de atrofia (‘“I‘h:n{
demostrable por el acuimulo de aire en log surcos d ;a
circunvoluciones, gl

Caso ntim. 2. J. G. F., enfermo de veintiocho afiog
soltero. En sus antecedentes personales v familis )
hav ningin dato de interés. La historia
cuenta comienza a los dieciocho afins d

res no
que el enfermg
¢ edad, con opa.
al con conmocién de un
cuarto de hora. No parece existir historia anterior de
encefalopatia infantil. Por entonces comienza con alte.
raciones en la marcha, primero insidiosas, que despuga
1

gion de un traumatismo crane

rresan hi

1 bilateral

a alcanzar cierto grado de

: alaxia v vaei-
afio después, cefaleas og clpitales con

' 1 I ] : s
S T ), G, W s

..-::-u F\\_'F_ﬁ A"F-_ﬂ- -~ : ,.___.....r.\b,f--—-ulﬁ f-—l—!’ - rw
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Fig. 4.
. L W o . el se he di-
irradiacion a hemicrdaneo izquierdo, que no se ha ’?w,i
ficado hasta nltimamente, que acusa una ligera mejol ;
Tiene ademas sensaciones parestésicas por todo el ¢l

po desde el comienzo de su enfermedad, asi como dif

b ; 14 actualidad

cultad progresiva para el lenguaje, que en la actualid

es escandido. tado
Eaxploraciéon.—Presenta este enfermo un buen estatt

general con voz monétoma, palabra algo vacilante ¥ €
candida. En los pares craneales, el fondo de 0j0 & ndof:s
mal. IIT, IV y VI pares: Nistagmus fino en las mira
extremas con buena motilidad ocular extrinseca e intrit
seca. V: Sensitivo, normal; corneales y rama mUl_O::.'
bien. El resto de los pares craneales son Iu:n'ln_ﬂl"’" ‘\gl'e\_ﬂ
bros superiores e inferiores con hipotonia e Iupm"re{ Ti‘es‘-
generalizada. La fuerza estd bien conservada v € gQen-
arrollo muscular es normal. No hay fasciculaciones “-nu
sibilidades tdctil y dolorosa. No se PIW‘“PFL“‘I“i“f]{”d,.
alteraci6n en miembros superiores ni inferiores: 2 rie-
posicional, conservado; palestesia, abolida. En }35 ]?”.1.”.
bas cerebelosas hay una dismetria ]]j]{ltf.‘l'?ll: m;}‘s i;(ilail'-“
da en los miembros izquierdos. I_:!i:u’f1i:ll’ll'JCUf’”1(_331'1t r an-
ral. Dismetrdaa dedo-nariz e imposibilidad de JUT_‘I ?1(::1 8
bos indices. Marcha vacilante con taloneo, m'"ph‘u'archa
la base de sustentaci6én, antero y retropulsion ”;K,C i
de ebrio tipica). Romberg positivo con r"“"-"wfcwne bHomi-
da no brusca. Hipersecrecién sudoral. (‘.ulane?"{"}s nor-
nales no muy vivos, pero presentes. Cremasterind=
males,
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ndlisis de gangre, orina, serologia y liquido cefa-
& s

Losumm fueron normales. 8 2 M.

jorrad £G no muestra ninguna actividad eléetrica pato-
BE illu h',perymﬂilm-ir'm modifica el trazado, que es
'}51“31?mmm,..“[. rapido, desineronizado y de bajo vol-
o Lot 3

" ﬂ.L,l,-.,l_-grdin;_;'r:m1:1 muestra una mayor afectacion
El @it w el del enfermo anterior, aungue en '-11:1;,;'|1-
hay alteraciones del ritmo ni imagen de blo-
e gl 8-T estd descendido y ;I‘ invertida en
| ‘l““.:.'\-.“-innns ;11'.-1-1:1's[|:|1l's laterales (desde V, a V,)

. rl“,]_;‘, que se transmiten a aVL y DI, DII con S-T
|iz!\_l.llr on las precordiales derechas v aVF.

LE;I['_u'rl'li-'l qt
| no de i_’{[L!S
- rama.

cit{;:{;:-ef::]:.ml?czm,hJ;.;mfm' por via lumbar, pre\'ia in.\,'r_ec-
s tiglef-ﬁ:; E‘ 'f.“_p" nos muestra que el aire pasa 'n_ujn
lateral hay u'n-“:k .\h hlhll‘nblit \'.wln't.ru_-ulnr. En la proyeccion
Meponting iu‘t-- .m,lm replecion gaseosa fie las cisternas
tite en 1a It‘it‘.t Al,-! llm.lu‘nrui:n' \ quiasmatica. Ahnlml:-mle
y ﬂSimixm._,'i“: (‘il'-'_ I‘!’-flﬁﬂ:t, Cisterna de Galeno dilatada
tema I'E'Ll'upulvi;l-h[-'u-.m aumento de 1:'(-111men de la cis-
Riuncular. Des ;“'*”) ﬂllhll'lg'nll;ll..usi como de la peri-
Penetra ilbt.ln_(l;{—itl'-. _'jl, cisterna {Io'l;;tleno se observa que
de 1a tienda (;u‘l E)u:}nl.ui;utctv aire en la pa_rte anterior
lamafiy y ]msiu('.l,-u'“b(-,m' El ss‘sluma \'en_trwular es de
interior .lfig, 5: l..q1‘11]0‘1.1.1{:;105;_ En proyecciones postero-
Nagny, ﬂllmenu,ﬁ -.‘:‘I\\iﬂz.{(‘ una dilatacién de la cisterna
%0 Ia tienda qe| L. : ventriculo y un acumulo de aire
Visible, del cerebelo cuyo perfil es anormalmente

COMENTARIOS.

Pre
omeseégfggni‘s' EHCS, dos enfermos con un sin-
h‘-juvenm&em‘.’o progresivo que comienza en
Mtece ente'tCOlncl'dl_endo con la existencia de
Cloneg congénr"aumatlco craneal, sin malforma-
e ung hen }tas, y en los que existe asociada
Tthelogy g €ra variable a la sintomatologia ce-
'Uftalm%;l(?s. de afectacion cordone_ﬂ, pirami-
atmtacién d gicos y algunos otros aislados, de
€ la sustancia gris centroencefalica.
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Para nosotros, a pesar de la ausencia de an-
tecgdentes hereditarios, ambos casos pueden in-
c!mrsc dentro del grupo de las heredodegenera-
ciones cerebelosas, y dentro de éste, en el tipo
descrito por FRIEDREICH, tanto mas cuanto exis-
ten en ambos pacientes trastornos electrocar-
diograficos tipicos del corazon del Friedreich.
Hay que hacer constar ademas que en ninguno
de nuestros dos pacientes existian alteraciones
mentales.

A través de las opiniones de los autores cita-
dos al principio, hemos visto que en las atrofias
cerekelosas se invoecan fundamentalmente dos
factores: los hereditarios y los exégenos. Aun
para los casos de atrofias cerebelosas tardias
ge ha ingistido mucho en la posibilidad de una
predisposicion hereditaria o personal, o mejor,
una debilidad constitucional de uno de los siste-
mas. Sobre la base de esta predisposicién here-
dada o individual, la accién de un traumatismo
(alérgico, toxico, traumatico, etc.) desencadena-
ria la puesta en marcha de un proceso evolutivo.

Hemos creido interesante la presentacion de
estos dos casos, sin antecedentes hereditarios ni
malformaciones congénitas, en los que un trau-
matismo en la época de comienzo de la enferme-
dad pudiera representar un factor importante,
bien como desencadenante o bien como activa-
dor del cuadro clinico.

RESUMEN.

Fresentamos dos casos de atrofia cerebelosa
no familiar con las caracteristicas clinicas de la
enfermedad de Friedreich. La atrofia cerebe-
losa es puesta de manifiesto por la encefalogra-
fia gaseosa. Ambos casos presentaron caracte-
risticas ECG similares a los descritos clasica-
mente en la enfermedad de Friedreich. En
qusencia de antecedentes familiares claros, ha-
cemos resaltar, después de discutir la impor-
tancia de diversos tactores exogenos, los ante-
cedentes traumaticos que tuvieron estos dos
pacientes. Creemos que el factor traumatico
puede desencadenar y descubrirnos factores he-

reditarios larvados.
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