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RESUMEN

La enfermedad de Hallervorden-Spatz se conoce también como degeneracién pigmentaria del globo pélido, la sustancia negray el
nucleo rojo. Es un desorden metabdlico raro, autosémico recesivo, fue descrito por primera vez en 1992 en una familia que afec-
té a 5 escolares, los cuales padecieron la enfermedad, consistiendo en: bradipsiquia, disartria, marcha ataxica, rigidez de extremi-
dades, espasticidad, temblor, deterioro mental, alteraciones visuales y distonias (respiratoria y digestiva). El diagnéstico se realiza
con base a estudios de imagen, siendo la resonancia magnética (IRM) la ideal, observandose imagenes hipointensas a nivel de los
nucleos basales con hiperintensidad central, denominandose como el signo de “ojo del tigre” que indica depésitos de hierro y de-
generacion neuroaxonal.
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SUMMARY

Hallervorden-Spatz disease is a metabolic disorder rare autosomal recessive. Characteristic of this disease are pigmentation degeneration
of globus pallid, substantia nigra and red nucleus. In 1992 went described for first time in 5 students that presented clinical manifesta-
tions of bradypsychia, dysarthria, athaxic walk, spasticity, tremors, dystonic (digestive and respiratory), mental deterioration and visual al-
teration. Diagnostic realize in base to image study, magnetic resonance is the best. In this study we can to watch hypotenses images to
basal nucleus level with central hyperintensity and “eye of tiger” denominated, that indicate iron deposit and neuro-axonal degeneration.
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El sindrome de Hallervorden-Spatz (HVS) toma el nom-
bre de los dos patélogos alemanes que lo describieron
durante la época de la Segunda Guerra Mundial. Sin em-
bargo fue descrito en 1992 por vez primera, en una fami-
lia con los cinco nifios afectados por este padecimiento'
caracterizado por bradipsiquia, disartria, marcha pecu-
liar, ataxia y rigidez de las extremidades, espasticidad,
temblor, deterioro mental, alteraciones visuales y disto-
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nias (respiratoria y digestiva).” Es de caracter heredita-
rio, autosémico recesivo, y su progresion clinica se mani-
fiesta por una rapida disfuncién extrapiramidal y deterio-
ro progresivo del paciente a una edad temprana con sig-
nos extrapiramidales. Entre los hallazgos caracteristicos,
la resonancia magnética (RM) muestra una imagen pecu-
liar de hipointensidad a nivel de los nlcleos basales, con
hiperintensidad central, por lo que se presenta el signo
de “ojo del tigre” debido al depdsito de hierroy a la de-
generacién neuroaxonal.

En el estudio anatomopatoldgico se observa dafo neu-
roaxonal y el depésito de hierro a nivel del globo palido
y la sustancia palidonigra. La IRM en T2 causa pérdida de
la homogeneidad del campo magnético, lo cual se tradu-
ce en pérdida de la sefal, por lo que el hierro se observa
como areas de hipointensidad.


http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm
http://www.medigraphic.com/medi-artemisa
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 5 afios de edad nativo de esta ciudad. Su ma-
dre de 29 anos, sin referir alguna enfermedad pero am-
bos con antecedentes de epilepsia en su familia. Produc-
to de gesta |, embarazo de curso normal con parto a
término y eutdcico. Peso al nacer de 3,175 gy con es-
quema de vacunaciones completo. Fue alimentado al
seno materno y con sucedaneos al afio y medio de edad.

Segln la madre, nota en la evolucién de su hijo cierto retra-
so psicomotriz, hipoacusia del oido izquierdo y retardo en
la deambulacién, motivo por el cual es valorado por el Ser-
vicio de Traumatologia y Ortopedia cuyos médicos le indi-
can calzado ortopédico. Evoluciona con serio retraso psi-
comotriz y manifiesta también retraso en el lenguaje; los
primeros fonemas los vocaliza a los dos afos y medio. A los
4 afos se hace evidente disartria, imposibilidad para deam-
bular, espasticidad de las cuatro extremidades, temblor fino
en extremidades superiores en reposo hasta limitar sus acti-
vidades cotidianas; clinicamente muestra facies inexpresiva,
marcha ataxica con lateropulsién, rigidez y espasticidad de
los miembros inferiores, y Romberg positivo. Es valorado
por varios médicos de varias especialidades, incluyendo

Neuroferretinopatia

Sindrome de Hallervorden-Spatz

neurdlogos y recibe tratamiento con clonazepam, risperido-
na, tioridazina y trihexifenidilo con resultados favorables,
principalmente en la resolucion del temblor-.

Durante su estancia en el hospital se le hace un estudio
de resonancia magnética del craneo, en el cual se aprecia
imagen de hipointensidad a nivel de los nicleos basales
con hiperintensidad central, denominandose esta imagen
como signo de “ojo del tigre” que indica el depdsito de
hierro y la degeneracién neuroaxonal (Figura 1).

DISCUSION

Es un padecimiento neurodegenerativo que tiene como
fondo trastorno metabdlico de caracter autosémico re-
cesivo y ocasionalmente se presenta en casos esporadi-
cos. Se manifiesta al final de la infancia y principio de la
adolescencia y evoluciona durante un lapso de alrededor
de 10 o mas afos. Se caracteriza por una rapida progre-
sidn de sintomas extrapiramidales como son: marcha
ataxica, rigidez de las extremidades, movimientos volun-
tarios lentos, corea-tetosis, distonia, espasticidad y tem-
blor; también hay deterioro mental, atrofia del nervio
bptico y degeneracién de la retina.®
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Figura |. Cambios metabdlicos en la enfer-
medad de Hallervorden-Spatz.
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El diagnéstico diferencial del HVS es con la discinesia
tardia, la enfermedad de Parkinson juvenil, la corea de
Huntington (de inicio temprano), estados de desmielini-
zacién, enfermedad de cuerpos de Lafora, enfermedad
de Leigh, degeneracién “dentatorrubropalidoluisiana” y
enfermedad de Wilson.¢

Se ha encontrado una asociacién entre el HVS y un defec-
to en la enzima pantotenato-kinasa (PANK2) la que es
esencial para la sintesis de la acetil-coenzima A (Ac-Co-
A) a partir de pantotenato; pero no se ha observado la
relacién entre esta enzima y altas concentraciones de cis-
tefna con la acumulacién de hierro a nivel de los nicleos
basales.” El complejo hierrocisteina produce dafio tisular
por estrés oxidativo, como se observa en otras enferme-
dades neurodegenerativas, en algunas de éstas se ha en-
contrado un defecto en PANK2.8 En cuanto a la localiza-
cién del defecto genético, éste se encuentra en el brazo
corto del cromosoma 20p | 3°.

Los hallazgos anatomopatolégicos son atrofia cerebral
generalizada, ademas del pigmento de hierro caracteris-
tico a nivel de los nucleos basales. Histopatolégicamente
se observa pérdida neuronal; ademas los axones mues-
tran un citoplasma vacuolado, gliosis reactiva, focos de
desmielinizacién y depésitos de hierro.'®-'2

Dentro de los planes de tratamiento existen algunas hipé-
tesis como es la administracion de terapia sistémica que-
lante con desferioxamina, aunque su curso clinico no se
modifica.'’ Una de las hipétesis que existen en el trata-
miento del HVS es que el suplemento de pantotenato (vi-
tamina B5) podria mejorar parcialmente la deficiencia
que muestran estos pacientes, retardando los sintomas.
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