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ADRENOLEUCODISTROFIA: CLAVES DIAGNOSTICAS Y
CONSEJO GENETICO

VAZQUEZ-BRISENO J. JESUS, DURAN-RODRIGUEZ ANGEL GUADALUPE, NORMENDEZ-MARTINEZ
MONICA IRAD, RODRIGUEZ-RAMIREZ CARLA LORENA, MARTINEZ-HERRERA ROBERTO ELOIR
HOSPITAL REGIONAL DE ALTA ESPECIALIDAD DEL BAJIO (LEON, GTO)HOSPITAL GENERAL REGIONAL
DE LEON.

oBJETIVO: Describir las caracteristicas clinicas y anlisis genético de un caso de
adrenoleucodistrofia.

MATERIAL Y METODOS: Masculino de ocho afios, quien inicia a los siete afios con
dificultad escolar, atencion dispersa, hiperactividad, evoluciona con parestesias
en miembros pélvicos, hipoactividad, torpezas motoras, caidas, dispraxia e
incapacidad de la marcha, pérdida de agudeza visual, regresion del lenguaje. EF.-
Papila optica palida bilateral, hiperpigmentacion axilar, afasia verbal expresiva,
tono muscular fluctuante, pie equino varo bilateral, hiperreflexia con reflejos
patoldgicos (Babinski y sucedaneos, Hoffman)

RESULTADOS: TAC cerebral lesiones hipodensas, simétricas, en sustancia blanca
regiones posteriores. IRM con lesiones confluentes, simétricas, hipointensas en
T1 e hiperintensas en T2 y FLAIR, en sustancia blanca peritrigonal, con exten-
sion dorsoventral desde centro semioval, esplenio del cuerpo calloso, porciones
posteriores del globus pallidus, capsulas interna, externa y extrema, asi como
rodeando la cola del nicleo caudado. En espectroscopia elevacién de colina y
disminucién de NAA. Neuroconduccion con neuropatia mixta desmielinizante.
Acidos grasos de cadena muy larga; C26:0 = 0.880 pg/mL (0.23 + 0.09), C26:1
= 0.360 pg/mL (0.18 + 0.09). Gen ABCD1 en Locus Xq28: Mutacién c2026G.
CONCLUSIONES: Paciente con ADL con diagnéstico confirmado genéticamente, en
espera de trasplante de médula 6sea, familia en estudio para detecciéon de
portadoras y consejo genético.

ENCEFALITIS POR ANTICUERPOS CONTRA EL
RECEPTOR NMDA. REPORTE DE UN CASO

PINA RAMIREZ BERENICE MARISOL, DOMINGUEZ JIMENEZ ESMERALDA, QUEZADA CORONA
ARTURO, GARCIA RAMIREZ JORGE LUIS, BRAVO ORO ANTONIO
HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO.

La encefalitis por anticuerpos contra el receptor de NMDA es un sindrome de
evolucién multifasica y diagnostico diferencial amplio, debe considerarse en
pacientes con manifestaciones psiquidtricas, movimientos anormales y
disautonomias. Masculino de 20 meses, dos meses previos a ingreso fiebre
intermitente, irritabilidad, agresividad, movimientos extrapiramidales y ctrisis
convulsivas generalizadas sin fiebre. Tele de térax con infiltrado reticular basal
derecho. Electroencefalograma sin actividad paroxistica, puncion lumbar normal,
resonancia de craneo normal. Perfil metabdlico normal, se inicio aciclovir por
sospecha de encefalitis viral. Nueva puncién lumbar normal. Se inicia
dexametasona sin mejoria, se indica gammaglobulina sin cambios, se decide
sedacién y bolo de ciclofosfamida con mejoria del cuadro. Reacciones febriles
negativas, AELO normales, amonio 28 nmol/L, anticuerpos antimycoplasma IgM
positivos séricos, PCR herpes negativo, anticuerpos antinucleares y
anticardiolipinas negativos. Se inici6 claritromicina, por diez dias. Se solicitan

anticuerpos AntiNMDAr séricos y LCR. Segunda resonancia dilatacion de cuerno
temporal derecho compatible con esclerosis hipocampal. Se reportan anticuerpos
AntiNMDAr positivos. Se realizan bandas oligoclonales en LCR positivos.
Tomografia toracoabdominal normal. La encefalitis por AntiNMDAr sindrome
clinicamente bien definido, no siempre asociado a tumores. La sospecha de esta
entidad hace posible un diagnostico definitivo y tratamiento precoz que pueden
llevar a recuperacion sin secuelas.

ESTATUS EPILEPTICO SECUNDARIO A CEFEPIME,
REPORTE DE UN CASO

PINA RAMIREZ BERENICE MARISOL, DOMINGUEZ JIMENEZ ESMERALDA, QUEZADA CORONA
ARTURO, GARCIA JORGE LUIS, BRAVO ORO ANTONIO
HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO

Cefepime cefalosporina de cuarta generacion, de amplio espectro, se asocia con
efectos adversos como cefalea, confusion, alucinaciones, agitacion, ataxia,
convulsiones, coma y estado epiléptico no convulsivo. Masculino de13 afios,
con secuelas de mielomeningocele, vejiga neurogénica, infecciones urinarias de
repeticion e insuficiencia renal. Internamiento por nefropediatria por urocultivo
positivo a pseudomonas multirresistente sensible a cefepime. Neuroldgicamente
integro. Se inicia cefepime intravenoso, a los tres dias de antibioticoterapia
presenta sindrome confusional agudo y movimientos clénicos de extremidad
superior izquierda. Se realiza electroencefalograma observandose punta onda
lenta generalizada. Se impregna con DFH 20 mg/kg con mejoria clinica, recono-
ce familiares y obedece o6rdenes sencillas, se suspende cefepime y se inicia
piperazilina tazobactam. Se realizaron exdmenes de laboratorio y tomografia de
craneo sin mostrar alteraciones. A las seis horas lenguaje incomprensible e
indiferencia al medio, se realiza electroencefalograma encontrando estado
bioeléctrico, se inicia midazolam en infusién a 4 pg/kg/min por 24 horas revirtien-
do cuadro de estado epiléptico no convulsivo. Cefepime puede ser causa de
estado epiléptico, sobre todo en pacientes con disfuncién renal. El reconocimien-
to de esta complicacion es dificil, ya que puede ser confundido con encefalitis
metabdlica o neuroinfeccién. Un alto indice de sospecha clinico y electroencefa-
lograma urgente son esenciales para el diagndstico oportuno.

HIPERACTIVIDAD SIMPATICA PAROXISTICA,
REPORTE DE DOS CASOS

PINA RAMIREZ BERENICE MARISOL, DOMINGUEZ JIMENEZ ESMERALDA, QUEZADA CORONA
ARTURO, GARCIA JORGE LUIS, BRAVO ORO ANTONIO
HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO.

INTRODUCCION: Alteraciones en funciones autondmicas secundarias a lesiones en
sistema nervioso central son reconocidas. Se caracteriza por hipertension arterial,
taquicardia, taquipnea, hiperhidrosis, alteracion de conciencia, postura en exten-
sion, hipertermia, sialorrea y midriasis con duracién entre 1-10 horas.

cAso 1: Masculino 14 afios con traumatismo craneoencefalico severo. Tomografia
con hematoma epidural, fractura temporal, hemorragia parenquimatosa e
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intraventricular. Se drena hematoma y craniectomia. Dia 25 presenta taquicardia,
hipertension arterial, hipertermia, midriasis, diaforesis y aumento del tono gene-
ralizado, duracion dos horas. Actividad paroxistica e infecciéon descartadas.
Sospecha de hiperactividad simpatica paroxistica, iniciamos propranolol, a las 48
horas menos eventos. Egresd con eventos aislados.

cAso 2: Masculino 18 meses hidrocefalia congénita valvula a los tres dias de vida.
A los 15 meses con hipertension endocraneal y paro cardiorrespiratorio. Tomografia
con hidrocefalia, recambio valvular. A las 24 horas crisis convulsivas generaliza-
das. Dia 12 eventos de hipertension, polipnea, taquicardia, midriasis, hiperter-
mia, diaforesis y posturas en descerebracion duracion tres horas. Actividad
paroxistica e infeccion descartadas. Sospecha hiperactividad simpatica paroxistica
iniciamos baclofen. Egresa sin eventos. Es fundamental reconocer este sindro-
me para evitar estudios e iniciar tratamiento que modifique evolucion. La
fisiopatologia queda mucho por investigar, no se ha concluido si es resultado de
dafio estructural y/o disfuncion en neurotransmisores.

LEUCODISTROFIA MEGALENCEFALICA CON QUISTES
SUBCORTICALES, REPORTE DE UN CASO

QUEZADA CORONA ARTURO, ESMER SANCHEZ MARICARMEN, AIELLO CHIARA, BERTINI ENRICO,
BRAVO ORO ANTONIO

HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO SAN LUIS POTOSI. BAMBINO GESU’ CHILDREN'S
RESEARCH HOSPITAL, ROME, ITALY.

INTRODUCCION: La leucodistrofia megalencefélica con quistes subcorticales es un
trastorno neurolégico caracterizado por macrocefalia desde el primer afio de vida,
retraso leve a moderado, espasticidad lentamente progresiva, crisis convulsivas
y cambios extensos en sustancia blanca con quistes temporales o frontales.
CASO cLinico: Femenino de cinco afios de edad, no consanguinidad, sostén cefélico
nueve meses, posicion sedente 14 meses, deambulacion 24 meses, fonemas 12
meses, no gated, sin control de esfinteres. A la exploracion con perimetro
cefélico 56 cm (> percentil 95), lenguaje disminuido para la edad, fuerza y pares
craneales normales, hiperreflexia, clonus bilateral, babinsky positivo. Marcha
con base en sustentacion amplia, sensibilidad y metria adecuadas. Electroence-
falograma normal, resonancia magnética con afeccion generalizada de la sustan-
cia blanca y presencia de quistes subcorticales en lobulos temporales. Se realiz6
estudio genético en el Hospital Bambino Gesu’ Children’s Research en ltalia, que
demostr6 la presencia de un cambio en la secuencia del gen MLC1.
CONCLUSIONES: El 70% de los casos con esta variante de leucodistrofia son causa-
dos por mutaciones en este gen. La asociacion de megalencefalia, alteraciones
en la sustancia blanca en la resonancia magnética y neurodesarrollo inicial en la
mayoria de los casos normal, debe alertar al neurdlogo pediatra y sospechar en
esta leucoencefalopatia.

MIOPATIA NEMALINICA A PROPOSITO DE UN CASO

QUEZADA CORONA ARTURO, ROMERO AGUIRRE VIKTOR, ESMER MARICARMEN, PENA CLAUDIA,
BRAVO ORO ANTONIO

HOSPITAL CENTRAL IGNACIO MORONES PRIETO

DEPARTAMENTO DE HISTOLOGIA. HOSPITAL UNIVERSITARIO UANL.

INTRODUCCION: La miopatia nemalinica (MN) es una de las miopatias congénitas
mas frecuente con seis variedades clinicas: Congénita severa, tipica, congénita
intermedia, juvenil, del adulto y otras formas asociadas a cardiomiopatia,
oftalmoplejia y cuerpos de nemalina intranucleares. Genéticamente es un pade-
cimiento heterogéneo con al menos seis genes responsables del padecimiento
(ACTA1, NEB, TPM3, TPM2, TNNT1 y CLF2) y forma de herencia autosémicas
dominantes y recesivas.

CAsO cLiNico: Femenina de ocho afios, padres sin consanguinidad. Sostén cefalico
seis meses, sedentacion al afio, no gated, deambulacion a los dos afios. Inicié
con dificultad para subir escaleras, levantarse del suelo e imposibilidad para
correr. La exploracién neurologica mostré pares craneales normales, disminucion
leve de fuerza proximal, reflejos de estiramiento muscular normales, Gowers

positivo, sensibilidad superficial y profunda normal. CPK 29, electromiografia
caracteristica con patrén miopatico. Se realizd biopsia de musculo donde se
reportd diversas estructuras basofilicas que semejan “barras o hebras” de espe-
sor y longitud variable compatible con MN.

CONCLUSIONES: El diagnéstico en la MN se fundamenta en los hallazgos clinicos e
histopatoldgicos, sin embargo, la complejidad molecular del padecimiento dificulta el
asesoramiento genético con fines de conocer el riesgo de recurrencia en futuras gestaciones.

IMPORTANCIA DEL VIDEO ELECTROENCEFALOGRAMA
EN EL DIAGNOSTICO DE HIPERECPLEXIA.
REPORTE DE UN CASO

VENTA-SOBERO JOSE ANTONIO; QUEVEDO-DIAZ MARCOS
SERVICIO DE NEUROLOGIA PEDIATRICA, CENTRO MEDICO NACIONAL 20 DE NOVIEMBRE, ISSSTE,
MEXICO, DF.

INTRODUCCION: Los trastornos paroxisticos, especialmente los de tipo motor fre-
cuentemente son dificiles de interpretar y clasificar, por lo que el Video Elec-
troencefalograma es un procedimiento que facilita la correcta interpretacion del
fendmeno motor.

OBJETIVO: Reportar un caso de hiperecplexia en un adolescente que fue tratado
como epilepsia refleja durante cuatro afios.

MATERIAL Y METODO: Paciente masculino de 18 afios de edad con antecedente de
circular de cordén umbilical a cuello apretada, diagnosticandose hemiparesia
corporal izquierda al afio y medio de edad y retraso psicomotor. Inicia su padeci-
miento actual a los 14 afos de edad al presentar sacudidas bruscas de las
extremidades al percibir algiin ruido intenso, ocasionando caidas de su propia
altura en mdltiples ocasiones, por lo cual recibi6 tratamiento con varios
antiepilépticos sin lograr una mejoria sostenida. A la exploracion fisica presenta
una hemiparesia izquierda. Se revisaron estudios de electroencefalografias con-
vencional realizados en abril 2006, julio 2006, mayo del 2007 y diciembre del 2010
y videograbaciones tomadas por familiares. También se revisaron estudios de
tomografia de craneo y Video Electroencefalografia de enero del 2011.
RESULTADOS: Se revisaron cuatro estudios de electroencefalografia encontrando
s6lo en uno de ellos (julio 2006), disritmia cortical generalizada de puntas de onda
lenta y alto voltaje al estimulo auditivo. El resto de los estudios
electroencefalograficos no fueron paroxisticos. Se realiza Video
Electroencefalografia en enero 2011 en donde se aplican estimulos sonoros,
desencadenando actividad motora hipersincronica sin correlato eléctrico.
CONCLUSIONES: El Video Electroencefalograma es un estudio util para poder des-
cartar episodios no epilépticos de los que si lo son; como en este caso poder
diferenciar la hiperecplexia de la epilepsia refleja, lo que permitié modificar el
tratamiento médico.

COMPLICACIONES NEUROLOGICAS TRAS EL MANEJO
CON HEMODIALISIS. REPORTE DE UN CASO

GUTIERREZ MOCTEZUMA JUVENAL, SOLORZANO GOMEZ ELSA, VENTA SOBERO JOSE ANTONIO.
GARCIA HUERTA LILIA GISELLE, QUEVEDO DIAZ MARCOS, HERNANDEZ ORDONEZ LILIANA,
GARCIA MELO LUIS MIGUEL, SEVILLA ALVAREZ ANA CRISTINA

C M.N. 20 DE NOVIEMBRE ISSSTE, MEXICO, D.F.

INTRODUCCION: El paciente con enfermedad renal esta en riesgo de complicaciones
diversas, entre éstas las neuroldgicas ocupan un lugar importante. Dichas com-
plicaciones pueden ser secundarias a diversos factores: Al desequilibrio de
la misma enfermedad, tales como la encefalopatia urémica, las alteraciones
hemodindmicas secundarias a la hipertensién maligna, disturbios metabélicos
del calcio con reporte de calcificaciones extraesqueléticas por desequilibrio del
calcio, asi como las que son secundarias al manejo tanto farmacolégico como
las terapias de reemplazo (dialisis y hemodialisis) tales como el desequilibrio
dialitico, demencia dialitica mas comin en anteriores décadas secundaria a la
intoxicacion por aluminio, y en la actualidad encontrandose reportes de la posibi-
lidad de hipermagnasemia.
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CASO cLiNico: Presentamos el caso de una paciente femenina de nueve afios con
antecedente de insuficiencia renal cronica terminal secundaria a sindrome nefrético
corticorresistente desde la edad de dos afios, inicialmente tratada con dilisis
peritoneal, sin embargo, desde hace un afio en tratamiento con hemodiélisis,
ingresa a nuestra unidad por presencia de CCTC. Posterior a la correccion
metabélica y manejo con fenitoina, la paciente se mantiene sin crisis. A la
exploracion se encontré con peso y talla bajos para la edad, fascies Cushinoide,
funciones mentales conservadas, integridad motora, reflejos de estiramiento
muscular normales y simétricos, Chevostek positivo de manera bilateral. Se
realizd6 tomografia axial computada en fase simple, la cual mostré imagen
hiperdensa, circular en ganglios basales izquierdos (a nivel del globo palido), asi
como otras lesiones que siguen el trayecto de las circunvoluciones en hemisferio
derecho a nivel parietal. Resonancia magnética con aumento en la profundi-
dad de surcos de forma generalizada, sistema ventricular supratentorial con
aumento de sus dimensiones, con mltiples hipointensidades en secuencia T1
y T2 con ecogradiente cortical y sustancia blanca subcortical en region fronto
parietal bilateral de hemisferio cerebeloso también bilateral en Flair, que pudieran
corresponder a gliosis y calcificaciones. Disminucién del volumen corticosubcortical
generalizado, gliosis en region parietal bilateral. Presencia de calcificaciones
corticosubcorticales en frontal, parietal y cerebelo. Estudios de laboratorio en los
que llamé la atencién determinacion de Parathormona 113 mg/dL (rangos 1.6-7).
Calcio de 8.2 mmol/L. Se envié muestra para determinacion de niveles séricos de
manganeso.

piscusioN: Como mencionamos anteriormente, las complicaciones neurolégicas
en este grupo de pacientes pueden estar determinadas por varios factores: a)
Procesos relacionados con la enfermedad tales como hiperparatiroidismo,
hipertension sistémica, hiperlipidemia, la uremia crénica, desequilibrio de liquidos
y electrolitos (incluido el manganeso hasta ahora poco estudiado), asi como
anormalidades del sistema inmune. En el caso de nuestra paciente, posterior a la
investigacion realizada encontramos la posibilidad que tratarse de calcificaciones
secundarias a la presencia del hiperparatiroidismo encontrado, considerando el
sindrome de calcinosis cerebral, sabemos que en el caso de los pacientes
renales, se genera como una respuesta al encontrar una resistencia al calcio a
pesar de tener niveles adecuados del mismo como en el caso de ella. Un dato
importante es la presencia de signo de Chevostek, lo cual apoya esta posibilidad,
por lo que es importante intentar un adecuado control de dichos elementos. Asimis-
mo, otra posibilidad que ain se encuentra en estudio en nuestra paciente, es el
incremento y acimulo de manganeso secundario al uso de la hemodidlisis, lo que
corresponderia con las lesiones encontradas en la resonancia magnética, por lo
cual continuamos con esta busqueda.

CONCLUSION: El diagnéstico precoz de las complicaciones neurologicas en pacientes
renales es importante para la mejora en la calidad de vida en pacientes con enfermedad
renal terminal, determinar la causa pretende con el manejo correctivo limitar la evolucion.

DETERMINACION DE NIVELES SERICOS DE AMONIO EN
PACIENTES CON EPILEPSIA' Y SU ASOCIACION CON LA
EPILEPSIA DE DIFICIL CONTROL

MERCADO SILVA FRANCISCO MIGUEL,* GARCIA CALDERON SINDY ADRIANA**

* NEUROLOGO PEDIATRA. ** RESIDENTE CUARTO ANO PEDIATRIA MEDICA. UNIDAD MEDICA DE ALTA
ESPECIALIDAD, HOSPITAL DE PEDIATRIA, CENTRO MEDICO NACIONAL DE OCCIDENTE, INSTITUTO
MEXICANO DEL SEGURO SOCIAL. GUADALAJARA, JAL.

oBJETIVO: Determinar la asociacion entre niveles séricos de amonio y epilepsia de
dificil control, en los pacientes pediatricos con diagnéstico de epilepsia, atendi-
dos en la consulta externa de Neurologia de un hospital de tercer nivel.
MATERIAL Y METODOS: Se seleccionaron a los pacientes pediatricos atendidos en la
consulta externa de neurologia con diagnéstico de epilepsia, en un periodo de 10
meses. Se clasificaron en dos grupos, en epilepsia controlada y epilepsia de
dificil control. Del expediente clinico se obtuvieron las variables a estudiar,
incluyendo pruebas de funcién hepética, niveles séricos de amonio, ademas de
el tipo de epilepsia, tratamiento anticomicial y tiempo de evolucion de la epilepsia.
Se hicieron asociaciones entre ambos grupos de cada variable, mediante prueba
T de Student y x2

RESULTADOS: Se incluyeron 95 pacientes, 46 con epilepsia controlada y 49 con
epilepsia de dificil control. En el grupo de epilepsia controlada el promedio de
amonio sérico fue de 20.3 mMol/l, de los 46 pacientes de este grupo, seis
presentaron cifras elevadas de amonio sérico (13%). Del grupo de epilepsia de
dificil control la cifra promedio de amonio sérico fue de 45.1 mMol/l, de los 49
pacientes de este grupo, 30 presentaron cifras elevadas de amonio sérico (61%)
con una diferencia estadisticamente significativa con una p = 0.0000013.
CONCLUSIONES: La elevacion de los niveles séricos de amonio esta relacionada con
la epilepsia de dificil control. La principal variable con la que se relaciona la
elevacion del amonio sérico es con el tratamiento con el acido valproico. Se
requieren de estudios posteriores para comprobar que el control de la epilepsia
mejora al disminuir los niveles séricos de amonio.

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS,
PRESENTACION DE UN CASO

MEDINA AGUADO MARIA MAGDALENA, CAMPOS ACEVEDO DANIEL, MARTINEZ DE VILLARREAL
LAURA E, ROMERO DIAZ VIKTOR J

DEPARTAMENTO DE GENETICA, UNIVERSIDAD AUTONOMA DE NUEVO LEON. HOSPITAL UNIVERSITA-
RIO DR. JOSE ELEUTERIO GONZALEZ

INTRODUCCION: Las distrofias musculares abarcan una amplia lista de patologias
genéticas caracterizadas por debilidad y atrofia muscular, debida a una sustitu-
cion del musculo por tejido fibro-adiposo. Se clasifican en: distrofia de cinturas,
miopatias distales, distrofia oculofaringea, distrofia facio-escapulo-humeral, se-
gln el grupo muscular afectado. Actualmente, debido a la heterogeneidad clinica
y genética, la clasificacion se basa en el cuadro clinico, aspectos genéticos y
pruebas moleculares. Se presenta el caso de un adolescente con debilidad
progresiva de 13 afios de evolucion y el abordaje para su diagnéstico.

cAso cLinico: Masculino de 15 afios, inicia a los 14 meses, presentando dificultad
progresiva para caminar. Actualmente cursa con imposibilidad para elevar los
brazos, obesidad generalizada, limitacion a la extensién de codos y falanges,
fuerza muscular 3/5, ROTs disminuidos, marcha de puntas, primer ortejo
engatillado, hemihipertrofia de extremidades izquierdas. En laboratorio encontra-
mos CPK 489IU/L; estudio molecular del gen DMD/Becker (22 exones): negati-
vo. Estudio neurohistologico de biopsia en tejido muscular reporta acentuada
pérdida de fibras musculares y su reemplazo por tejido fibro-adiposo, fibras
residuales con atrofia y alteraciones morfo-estructurales y funcionales con irre-
gularidad en los complejos enziméticos, aunados a deficiencia en la expresion de
distroglicanos e irregularidades en sarcoglicanos, lo cual sugiere distrofia muscu-
lar de cinturas.

ENFERMEDAD DE SEGAWA: REPORTE DE UN CASO Y
REVISION DE LA LITERATURA

BARRERA CARMONA NANCY
HOSPITAL ESPANOL, D.F.

INTRODUCCION: La enfermedad de Segawa (ES) (distonia progresiva hereditaria
con fluctuacion diurna o deficiencia de la GTP Ciclohydrolasa autosémica domi-
nante); es causada por la mutacion del gen de la GCH-1 localizado en el cromosoma
14022 a q22.2, la forma recesiva se asocia a mutaciones del gen de la tirosina
hidroxilasa. La edad varia entre el 1er. y 120. afios de vida. Se presenta un caso
de Sx Segawa visto en el Hospital del Nifio DIF; Pachuca, Hidalgo.

cAso cLinico: Femenino de 12 afios, sin AHF de importancia, inicia a los diez afios
con postura disténica de la pierna izquierda, progresando hasta ser generalizada.
Se maneja con DFH al considerarse CCTCG, sin respuesta por lo que se envia
al HNDIF para estudio. Cl, resonancia de craneo, EEG normales. Se inicia
tratamiento con L-Dopa 5 mg/kg/dia, recuperando la bipedestacion, marcha y
lenguaje.

DISCUSION: La deficiencia de la tetrahydrobiopterina afecta la actividad de la tirosina
hidroxilasa en las neuronas dopaminérgicas de las terminales nigroestriatales,
los receptores D1 del estrisoma, vias directas estriatales y el nicleo subtalamico.
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El diagnostico se realiza con el estudio en LCR y confirmandose por estudios
genéticos. La caracteristica clinica es la respuesta espectacular a la Levodopa,
como en el caso que se presenta.

ENFERMEDAD DE MENKES (EM) SIN CABELLO RIZADO.
PRESENTACION DE UN CASO

SERNA GUERRERO MIGUEL,A'NGEL, AYALA VALENZUELA FERNANDO EDUARDO, DAVILA
GUTIERREZ GUILLERMO, GOMEZ GARZA GILBERTO, PASQUEL PEDRO
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA.

OBJETIVO: Informar el caso de un paciente masculino de cuatro meses de edad con
enfermedad de Menkes sin cabello rizado.

INTRODUCCION: La EM es una enfermedad neurodegenerativa ligada al X con
metabolismo anormal del cobre por mutaciones con pérdida de la funcién en la
ATP7A que juega un importante rol en el transporte de cobre del lumen
gastrointestinal al torrente sanguineo y subsecuentemente al cerebro (5), cuya
incidencia se estima entre 1:40,000 a 360,000 nacidos vivos (1) a 1: 100,000 a
250,000 (2).

MATERIAL Y METODOS: Lactante masculino de cuatro meses de edad sin antecedente
de consaguinidad, ni endogamia, sin antecedentes perinatales de importancia.
Inicio al mes de edad con eventos epilépticos caracterizados por crisis parciales
complejas, sindrome hipoténico central y retraso global del neurodesarrollo. A la
exploracion fisica con cabello escaso, fragil, con placas alopécicas en region
occipital y a nivel de implantacién de cabello en regién frontal, puntas con
depigmentacion, cejas rectas pseudoalopécicas, piel palida, puente nasal depri-
mido, punta de la nariz bulbosa, mejillas prominentes, facies poco expresivas.
(Faltan ROT, PC, talla , peso)

RESULTADOS: Se realiz6 estudio de angiorresonancia magnética cerebral, el cual
demostré angiodisplasia generalizada (vasos tortuosos). Estudio microscépico de
cabello con datos de tricorexis nodosa (se reviso en dos ocasiones). Electroence-
falograma con severa alteracion paroxistica generalizada por la presencia de un
trazo de brote-atenuacion asimétrico y asincronico caracterizado por brotes de
ondas agudas, puntas, ondas lentas que alternan con periodos de atenuacion del
voltaje y actividad funcional. Cistograma con reflujo vesico-ureteral grado I del lado
derecho, sin diverticulos. Se tom¢ cinética del cobre con resultado
CONCLUSIONES:

1. Informar este caso es importante debido a lo infrecuente de la EM, mas aun
cuando el cuadro clinico difiere del habitual.

2. El estudio del cabello al microscopio es importante y se debe de tomar de los
sitios que muestren ruptura del cabello.

3. La ausencia de pilli torti ode tricorrexis nodosa, con o sin alteracion del
metabolismo del cobre no descartan la enfermedad, por lo que el estudio molecular
es muy importante.

CARACTERISTICAS CLINICAS DE LOS PACIENTES
PEDIATRICOS CON EPILEPSIA EN EL SERVICIO DE
NEUROLOGIA PEDIATRICA DEL HOSPITAL CIVIL DE
GUADALAJARA FRAY ANTONIO ALCALDE

CERVANTES GONZALEZ ALEXIS ILIANA, LAZO GOMEZ RAFAEL ESAID, HERNANDEZ GUTIERREZ
MARIA INES, TORRES VIELMAS RAMON, CEJA MORENO HUGO
ANTIGUO HOSPITAL CIVIL DE GUADALAJARA FRAY ANTONIO ALCALDE.

oBJETIVO: Describir las principales caracteristicas clinicas de pacientes que acu-
den a consulta de Neurologia Pediatrica en un hospital de tercer nivel.
MATERIAL Y METODOS: Se realizé un estudio transversal recabando informacion de
pacientes del Servicio de Neuropediatria que acudieron a Consulta Externa
durante julio y agosto de 2010. Se incluyeron 48 pacientes con diagndstico de
epilepsia. Considerando diversas variables.

RESULTADOS: El 20.8% acudian por primera vez. Edad promedio de 8.7 afios. Edad
de inicio 5.3 afios. El 64.5% de los pacientes presentaron inicio parcial, y 22.9%
generalizacion secundaria. De las crisis parciales, 71% fueron simples y 25.8%

complejas. 8.3% de los pacientes refieren un estatus epiléptico. 43.7% integraron
un sindrome epiléptico. Comorbilidades asociadas fueron retraso psicomotor en
16.7%y trastorno por déficit de atencion e hiperactividad 12.5%. La etiologia de
las crisis correspondi6 a causas idiopaticas en 45.8%, sintomaticas 29.2% y
criptogénicas en 25%. El antiepiléptico mas utilizado es el valproato de magnesio,
como monoterapia en 37 5% y en combinacion en 22.9%.

CONCLUSIONES: La epilepsia representa una de las enfermedades neuroldgicas mas
prevalentes en el mundo a cualquier edad, particularmente la pediatrica. Todos
los médicos en algiin momento atenderan pacientes con este padecimiento, por
ello es importante conocer ampliamente esta patologia.

EVENTO CEREBROVASCULAR CAUSADO POR DEFICIENCIA
DE PROTEINA C Y S REPORTE DE DOS CASOS

GUTIERREZ MOCTEZUMA JUVENAL, VENTA SOBERO JOSE A. SOLORZANO GOMEZ ELSA, GARCIA
HUERTA LILIA G, QUEVEDO DIAZ MARCOS, SEVILLA GARCIA MELO LUIS M, HERNANDEZ ORDONEZ
LILIANA

C M.N. 20 DE NOVIEMBRE ISSSTE, MEXICO, D F.

INTRODUCCION: Los eventos vasculares cerebrales son considerados pocos fre-
cuentes en la infancia, con fisiopatologia, evolucion y tratamiento aun discutidos.
La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) identifica al accidente cerebro vascular
como “La progresion acelerada de signos clinicos, ya sea de alteraciones focales
o0 globales de la funcién cerebral, con duracién de 24 horas o mas, que puede
provocar la muerte con ninguna otra causa aparente mas que el origen vascular’.Con
una incidencia de 2 a 3/100,000 nifios, con alta morbilidad a largo plazo.

La mitad de los sobrevivientes desarrollan alguna complicacién neurolégica o
cognitiva y mas de 25% desarrollan epilepsia. Dentro de las causas son las
malformaciones vasculares, las alteraciones hematologicas: Trombocitopenia,
trombofilia, deficiencia de antitrombina Ill, deficiencia de proteina C y S. Su inicio
es de manera repentina, el déficit neurolégico focal: Paralisis de nervios craneales,
hemiparesia y pérdida hemisensorial, crisis convulsivas, dolor de cabeza, dificul-
tad en el lenguaje, son las mas comunes manifestaciones en nifios.
PRESENTACION DEL CASO: Femenino de 11 afios inicia padecimiento en noviembre del
2005 con disminucion de fuerza muscular de extremidades izquierdas presentan-
dose dos veces por semana con poca movilidad de miembro torécico y claudica-
cion, tratado por médico particular con reposo, con tres episodios posteriores.
TAC de craneo con asimetria de I6bulos frontales y zona de hipodensidad a nivel
de ganglios de la base derechos. Laboratorios de control incluyendo niveles de
proteina C (20%), sin antecedentes hereditarios de importancia. Sin anteceden-
tes personales de importancia. A la exploracion miembros superiores con fuerza
4/5 proximal y 5/5 distal, miembros. inferiores 5/5 proximal y distal, tono muscu-
lar normal, rems normales de extremidades derechas, izquierdas incrementados
+++, respuesta plantar flexora derecha y babinski izquierdo, derecha normal,
izquierda no valorable por movimientos coreicos, solo dificultad para saltar en
extremidad inferior izquierda. Valorada por hematologia con diagnostico de defi-
ciencia de proteina C en tratamiento con Rivaroxaban. Bajo tratamiento con
Levetiracetam por alteraciones bioeléctricas en electroencefalogramas de control.
CASO cLinico 2: Masculino de 15 afios que inicia padecimiento abril del 2008 con
dolor en mano derecha, agregandose pérdida de fuerza muscular en mismo
brazo, extendiéndose la disminucién de la fuerza hacia miembro pélvico derecho,
con imposibilidad a la ambulacién. A la exploracion fisica con funciones mentales
superiores conservadas, tono muscular disminuido en hemicuerpo derecho; fuer-
za muscular 1/5 en extremidad superior derecha y 2/5 en extremidad inferior
derecha, hemicuerpo izquierdo 5/5, trofismo normal, reflejos osteotendinosos
disminuidos en extremidad superior derecha y ausentes en extremidad infe-
rior derecha. Sensibilidad disminuida en hemicuerpo derecho. Marcha sin
poderse explorar por el momento. Se realiza TAC de craneo reportando
hiperdensidad en hemisferio cerebral derecho. Proteina C 149%, Proteina S 13%.
El Servicio de Hematologia quien diagnostica deficiencia de proteina S, en
tratamiento con Acenocumarina hasta la actualidad. Antecedente de evento
trombético de la madre durante embarazo previo.

DISCUSION: Los eventos cerebrales vasculares se asocian con factores
predisponentes del huésped en un 50%, entre los cuales se mencionan se
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incluyen las condiciones de trastornos de la coagulacion (déficit de proteina C y
S. Presenta sintomatologia que de acuerdo con la literatura consultada es fre-
cuente: Cefalea en 70-90%, hemiparesia hasta en 41 3%, crisis convulsivas. En
el caso de estos pacientes no se refiere a la cefalea como manifestacion inicial
siendo la principal las alteraciones motoras, contrario a lo referido en la literatura.
El deterioro neuroldgico y cognitivo es la evolucion clinica mas frecuente de la
enfermedad, siendo la epilepsia la de mayor prevalencia de complicaciones
neurolégicas en estudios publicados. En el caso 1 la paciente actualmente se
encuentra con un sindrome coreoatetdsico y epilepsia en control a diferencia del
paciente del caso 2 en donde se observé una respuesta favorable al tratamiento
establecido, existiendo regresion del cuadro clinico con minimas secuelas.

CONCLUSION: Es importante tomar en cuenta que se trata de padecimientos raros
en nifios y que por tal razén muchas veces no son considerados en el abordaje
inicial por lo que en algunas ocasiones no es posible el diagndstico temprano y un
tratamiento eficaz con agentes tromboliticos. Por lo cual es necesario en un
inicio realizar un interrogatorio claro, conciso y encaminado hacia las pruebas
diagndsticas precisas. Para llegar a un diagndstico oportuno y tratamiento ade-
cuado y con esto evitamos en gran medida las complicaciones ya comentadas.

SENSIBILIDAD A LA SUPRESION DE FIJACION Y EPILEPSIA.
REPORTE DE UN CASO

GONZALEZ-VARGAS PERFECTO GSCAR, GARCIA-BARRIOS SERGIO, MORENO MONICA, GONZALEZ
GONZALEZ LAURA G, MACEDO RUIZ CINTHIA )
HOSPITAL MATERNO PERINATAL MONICA PRETELINI. TOLUCA, MEXICO.

INTRODUCCION: La sensibilidad a la supresién de la fijacion (fixation-off sensibility)
es un hallazgo electroencefalogréfico caracterizado por paroxismos de punta-
onda-lenta que sdlo aparecen cuando la vision central y la fijacion se han elimina-
do. Se ha descrito en el sindrome de Panayiotopoulos, en la epilepsia occipital
benigna de la infancia, mioclonias palpebrales con y sin ausencias (sindrome de
Jeavons) y también en nifios sin epilepsia.

CAsO cLiNico: Describimos una nifia escolar de seis afios de edad, sin historial de
hipoxia y con neurodesarrollo normal, la cual inici6 dos meses de manera previa,
cuando notan que al cerrar los ojos tenian movimientos mioclonicos palpebrales y
breve desconexion del medio. Estos eventos se repitieron en forma frecuente en el
dia; su desempefio académico disminuyé y semanas posteriores tuvo dos crisis
tonico/clonicas, motivo por el que fue evaluada. El examen neurolégico fue normal y
un estudio de TC de craneo no revelé anormalidades. El estudio de EEG convencional
interictal mostré una actividad de base normal con los ojos abiertos (Figura 1). Luego
de un periodo de latencia de 6-10 segundos, el cerrar de ojos desencadenaba
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Figura 1. Estudio de EGG convencional interictal.

paroxismos de polipuntas y complejos de punta-onda-lenta de 3.5 Hz en forma
generalizada, con predominio en cuadrantes posteriores. Estos paroxismos se supri-
mian completamente con la apertura de ojos. Con la estimulacion fética intermitente
no aparecian paroxismos. Clinicamente se acompafiaba de movimientos palpebrales,
una discreta desviacion ocular con supraversion y con un mioclono generalizado leve.
Se concluy6é mioclonias palpebrales con ausencias. La respuesta a valproato hasta
el momento ha sido favorable.

COMENTARIO: Panayiotopoulus describen que los paroxismos asociados con los
ojos cerrados se relacionan con el incremento en el ritmo alfa y que la regién
occipital se encuentra hiperexcitable. Las epilepsias reflejas visuales son habi-
tualmente fotosensibles; la supresion de la fijacion no muestra una respuesta
fotosensible, como el caso que reportamos. Este es un hallazgo comin a varias
epilepsias de la infancia, por lo que el diagnéstico diferencial debe hacerse.

SINDROME DE GILLES DE LA TOURETTE.LA IMPORTANCIA
DE UN DIAGNOSTICO TEMPRANO. A PROPOSITO DE UN
CASO

CERVANTES GONZALEZ ALEXIS ILIANA, LAZO GOMEZ RAFAEL ESAID, CEJA MORENO HUGO
ANTIGUO HOSPITAL CIVIL DE GUADALAJARA FRAY ANTONIO ALCALDE.

oBJETIVO: Describir un paciente con diagndstico tardio de sindrome de Guilles de
la Tourette y su respuesta al tratamiento.

MATERIAL Y METODOS: Escolar masculino de nueve afios de edad que desde edad
preescolar presenta hiperactividad, impulsividad y agresividad. A los seis afios
de edad se exacerba el cuadro, agregandose lenguaje inapropiado y tics motores,
acude con facultativo quien diagnostica Trastorno por Déficit de Atencion e
Hiperactividad e inicia tratamiento con metilfenidato, manifestando empeora-
miento de la clinica, posteriormente tratado con fluoxetina por diagnostico de
Trastorno de Ansiedad, es derivado al Servicio de Neurologia Pediatrica por mala
respuesta, donde se diagnostica sindrome Gilles de la Tourette iniciando trata-
miento con haloperidol con excelente respuesta.

RESULTADOS Y CONCLUSIONES: EI SGT es un trastorno neuropsiquiatrico crénico que
inicia antes de los 18 afios, caracterizado por mdltiples tics motores y al menos un
tic verbal. El prondstico de estos pacientes depende de la severidad y frecuencia de
la presentacion, asi como de un diagnéstico e intervencion farmacoldgica tempranos
que ayudan al paciente a mejorar considerablemente su calidad de vida.

GLIOBLASTOMA MULTIFORME MEDULAR EN PEDIATRIA,
REPORTE DE CASO Y REVISION DE LITERATURA

ESCARENO TREVINO VANESA AMPARO, ORTEGA GARCIA HUMBERTO IVAN, SUAREZ CARRASCO
JORGE ALBERTO, CANTU SALINAS ADRIANA CARLOTA, GIL VALADEZ ALFONSO, VILLAREAL
VELAZQUEZ HECTOR JORGE

SERVICIO DE NEUROLOGIA PEDIATRICA, HOSPITAL UNIVERSITARIO DR. JOSE ELEUTERIO GONZALEZ.

INTRODUCCION: Los tumores de la médula espinal pueden ser primarios o secunda-
rios. Son menos frecuentes que los tumores del cerebro y constituyen una rareza
en los nifios. Sélo 10% de los tumores primarios de la médula espinal tienen su
origen en las células nerviosas de la misma. Los tumores malignos son de
presentacion extremadamente rara en edad pediatrica, dentro de éstos los més
comunes estan los gliomas, los cuales se dividen segun la extirpe celular, los
més frecuentes en pediatria son los astrocitomas. Los astrocitomas de alto
grado: astrocitoma anaplasico y el glioblastoma multiforme son de presentacion
infrecuente a nivel de SNC, y de reporte anecdético a nivel de médula espinal.
caso: Femenino de 13 afios de edad, sin antecedentes de importancia, valorada
en septiembre del 2010 con presencia de parestesias y debilidad de ambos
miembros inferiores, de dos meses de evolucion manejada como “dolor de
crecimiento” por médico general, dicha presentacion evoluciona a paraparesia y
pérdida del control de esfinteres. A su exploracion se encontrd con funciones
cerebrales superiores conservadas, sin datos de hipertension intracraneal, ner-
vios craneales sin alteraciones, fuerza muscular 5/5 en miembros superiores,
con paraparesia proporcionada fuerza 2/5 en ambos miembros inferiores. Con
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nivel sensitivo en T5, se encontré globo vesical y tono anal ausente. Se solicitd
IRM dorsolumbar, la cual mostré imagen hiperintensa en T2, de localizacién
intrarraquidea, intradural, intra y extramedular, la extensién del estudio hacia
resto de medula y cerebro no mostré mas lesiones. Se realizd reseccion parcial
de la tumoracién con reporte patoldgico de glioblastoma multiforme. Se inicié radiote-
rapia local al &rea postreseccion. La paciente se encontrd sin progresion aparente
hasta febrero del 2011, al presentar datos compatibles con pseudotumor cerebri
(cefalea, diplopia por paralisis del VI nervio derecho). Se realizé IRM de cerebro la cual
mostré gliomatosis a nivel de meninges, se solicita extension de imagen a toda la
médula encontrando mdltiples lesiones hiperintensas en secuencia T2, diseminadas
en toda la extension de la misma, con crecimiento de la lesion inicial, desde C5-L2.
Se reinicié radioterapia a todo el neuroeje.

DISCUSION: La progresion de la enfermedad ha sido muy rapida y agresiva, lo cual
concuerda con lo reportado hasta el momento en todos los casos de glioblastoma
en donde el periodo de supervivencia es de 18 a 24 meses aproximadamente. No
se encontrd el reporte de ninglin caso en la literatura nacional ni internacional de
glioblastoma multiforme en médula espinal, sélo hay reportes de estos tumores con
localizacién en fosa posterior y en tallo cerebral, predominando en edad adulta.

HALLAZGOS DE LA ACTIVIDAD DE BASE DEL EEG
NEONATAL EN PREMATUROS CON HEMORRAGIA
INTRAVENTRICULAR: CORRELACION CON EL
NEURODESARROLLO AL MES DE VIDA

BRAVO LOPEZ EDUARDO, ISLAS GARCIA DAVID, OLIVAS PENA EFRAIN,
BARRERA RESENDIZ JESUS EDGAR
INSTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGIA (INPER IER).

oBJETIVO: Determinar el valor prondstico del grado de anormalidad de la actividad
de base del electroencefalograma neonatal con el neurodesarrollo al mes de edad
postnatal en prematuros con hemorragia intraventricular.

MATERIAL Y METODOS: Estudio descriptivo, observacional, transversal, retrospectivo. Estu-
diamos pacientes menores de 37 SEG con diagnostico de HIV por ultrasonido
transfontanelar, EEG neonatal y valoracion de Amiel Tison al mes de edad del 2005 al
2010. Se determind el grado de HIV por Papile, la valoracion de Amiel Tison normal o
anormal y el EEG grado de anormalidad: leve, moderada, severa. El andlisis estadistico
con SPSS 11.0 Windows. Se realizé prueba no paramétrica exacta de Fisher.
RESULTADOS: Fueron 76 expedientes, 48 masculinos (63.1%) y 28 femeninos (36.8%),
con una m = 30.01 semanas de edad gestacional y peso m = 1013.65 g. La
distribucion por grado de HIV: grado |, 41 casos (53.9%), grado Il, 29 (38.1%),
grado Ill, 4 (5.2%) y grado IV, 2 (2.6%). Amiel Tison normal en 49 casos (64.6%) y
anormal en 23 (30.2%). Los pacientes con Amiel Tison anormal se observo en el
EEG: uno con actividad de base normal, cuatro anormalidad leve, 18 anormalidad
moderada. La asociacion entre la severidad del grado de HIV y de la actividad de
base del EEG con valor de 73.67 (p = 0.0001) estadisticamente significativo.
CONCLUSIONES: La valoracion clinica de Amiel Tison al mes de edad no tiene una
correlacién con la anormalidad de la actividad de base del EEG, sin embargo,
existe correlacién entre la severidad de la HIV y el grado de anormalidad de la
actividad de base del EEG neonatal.

DETECCION DE HIPOGLICOSILACION PROTEICA EN
SUBPOBLACIONES PEDIATRICAS CON RETRASO DEL
NEURODESARROLLO SIN DIAGNOSTICO ETIOLOGICO
CON PROBABILIDAD DE PRESENTAR TRASTORNOS
CONGENITOS DE LA GLICOSILACION.
PRESENTACION DE UN CASO

RUIZ GARCIA MATILDE,* HERNANDEZ ANTUNEZ BLANCA GLORIA,* SALAZAR HERRERA
CRISTINA,* SANDOVAL PACHECO ROBERTO,* MARTINEZ DUNCKER IVAN,** VELA AMIEVA
MARCELA***

* SERVICIO DE NEUROLOGIA, * *FACULTAD DE CIENCIAS UNIVERSIDAD AUTONOMA DEL ESTADO
DE MORELOS, *** DEPARTAMENTO DE GENETICA DE LA NUTRICION, INSTITUTO NACIONAL DE
PEDIATRIA. SSA. MEXICO.

INTRODUCCION: Los trastornos congénitos de la glicosilacion (CDG) son enferme-
dades metabolicas debidas a un defecto en la sintesis de N- y/o O_glicanos.
Pueden presentar dismorfias, falla de medro y retraso mental asociados o no a
anomalias estructurales del cerebro. El diagnéstico se realiza mediante determi-
nacion del perfil de glicosilacion de las glicoproteinas séricas.

OBJETIVO: Presentacion de un caso.

METODOS: Estudio transversal, observacional y descriptivo. Incluimos 75 pacien-
tes menores de 18 afios con retraso mental y psicomotor severo con o sin
anomalias estructurales cerebrales sin diagndstico. Se utilizaron pruebas de Western
Blot e Isofocalizacion eléctrica para evidenciar una hipoglicosilacion de la transferrina
(N-glicosilacion) y de la apolipoproteina-C-Ill (O-glicosilacion) .

RESULTADOS: Masculino de cuatro afios, con talla baja,, epilepsia parcial compleja
tratada con AVP, retraso del neurodesarrollo, neumépata crénico, microcefalia,
dismorfias faciales, hipotonia generalizada, tamiz metabdlico ampliado normal,
RMN cerebral con atrofia generalizada, EEG paroxistico focal, PEV normales.

Se detectaron dos pacientes, uno secundario a sindrome de Hallervorden-Spatz,
y el segundo es un trastorno primario de la glicosilacion proteica.

CONCLUSIONES: Las caracteristicas clinicas en la literatura internacional son seme-
jantes a las del paciente con CDG primaria. La prevalencia obtenida en nuestro
grupo estudiado (3%) es mayor que la reportada internacionalmente.

PERFIL CLINICO Y POR IMAGEN DE UNA SERIE DE CASOS
DE LEUCODISTROFIA. EXPERIENCIA DE VEINTE ANOS EN EL
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA

MEJIA SANTOS FERNANDO,* RUIZ GARCIA MATILDE,* HERNANPEZ ANTU[\IEZ BLANCA GLORIA*
* SERVICIO DE NEUROLOGIA, INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA. SSA. MEXICO.

Las leucodistrofias son enfermedades hereditarias que afectan el proceso normal
de mielinizacion del Sistema Nervioso Central y ocasionalmente periférico. Se
han agrupado de acuerdo con las alteraciones bioquimicas y a las alteraciones
genéticas en: adrenoleucodistrofia (ADL), enfermedad de Canavan (degenera-
cion espongiforme de la sustancia blanca), enfermedad de Alexander, leucodistrofia
metacromatica (LDM), enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher y la enfermedad de
Krabbe (leucodistrofia de células globoides).

0BJETIVO: Realizar la caracterizacion clinica, de imagen y laboratorio de las prin-
cipales leucodistrofias de presentacion en edad pediatrica.

MATERIAL Y METODO: Estudio retrospectivo de los casos registrados durante los afios
1988 al 2009 en el Instituto Nacional de Pediatria.

RESULTADOS Y CONCLUSIONES: Se incluyeron un total de 35 pacientes, de los cuales
22 pacientes tenian diagnéstico de ADL, la LDM con siete pacientes, para la
enfermedad de Canavan y Niemman Pick se registré un caso cada una y por
Oltimo cuatro casos de leucodistrofias no especificas. La edad promedio de
diagnostico fue de 62.2 meses.

Las leucodistrofias son un grupo de enfermedades con baja incidencia. a través
de este, sera posible conocer la incidencia y caracterizar adecuadamente los
pacientes diagnosticados y asi proporcionar informacion que facilite el diagnos-
tico rapido y la atencién oportuna a los mismos.

PRESENTACION CASO CLINICO:
LIPOMA DE CUERPO CALLOSO

MARQUEZ PALACIOS ROSA ELIZABETH, HERRERA MORA PATRICIA, MORALES GARZA GILBERTO
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA.

INTRODUCCION: Los lipomas intracraneales son malformaciones congénitas raras.
Asociadas con malformaciones intra y extracraneales.

OBJETIVO: Presentacion clinica y radioldgica de lipoma intracraneal y revision de
literatura médica.

MATERIAL Y METODOS: Masculino 17 afios quien inicia al nacimiento presentando
tumor en region frontal rodeada de alopecia. Intervenido para reseccion extra-
intracraneal, desconocemos informacion al respecto. Asintomatico hasta los 13
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afios, iniciando con epilepsia parcial, se realiza IRM cerebral, encontrandose
tumoracion intracraneal y derivan al INP, donde confirman lesion. TAC cerebral
reporta lesion hipodensa en linea media, con calcificaciones. IRM cerebral repor-
tan misma lesion en T1 y T2 hiperintensa compatible con lipoma interhemisférico
tubulonodular, hipoplasia de cuerpo calloso, polimicrogiria y heterotopia. Actual-
mente el paciente con epilepsia de moderado a dificil control, tratado con
oxcarbazepina y &cido valproico. Paciente de custodia por desorientacion conti-
nua, campesino, con primaria finalizada con dificultad.

CONCLUSION: Los lipomas intracraneales son malformaciones congénitas muy
rara, representan 0.1% de las tumoraciones intracraneales. El prondstico depen-
deré de las anomalias asociadas, como hipoplasia o agenesia de cuerpo calloso
siendo la méas frecuente, asi también defectos de linea media, disgenesias
cerebrales. Epilepsia sintoma mas frecuente es parcial y severa. Tratamiento
quirdrgico controversial, existe recomendaciones de no realizarlo pues su evolu-
cién histopatolégica suele ser benigna.

PARESIA DEL MOTOR OCULAR EXTERNO COMO
MANIFESTACION INICIAL DE LINFOMA DE BURKITT

ORTEGA GARCIA HUMBERTO IVAN, ESCARENO TREVINO VANESA, SUAREZ CARRASCO JORGE
ALBERTO, VILLARREAL RODRIGUEZ DIANA LAURA, LICEA BLANCO CARLOS, CHAVEZ LUEVANOS
BEATRIZ, MURIZ LANDEROS CLAUDIO, GIL VALADEZ ALFONSO

UNIVERSITARIO JOSE ELEUTERIO GONZALEZ UANL.

INTRODUCCION: Los linfomas no Hodgkin resultan de la proliferacién maligna del
linaje celular linfocitico, el origen se restringe a tejido linfoide asociado a mucosas,
bazo y médula 6sea, siendo el sistema nervioso central y la médula dsea sus
presentaciones menos frecuentes.

caso cLinico: Adolescente de 13 afios de edad, sin antecedentes médicos de
importancia quien inicia su padecimiento aproximadamente cuatro semanas pre-
vias presentando dolor somatico de ambos miembros inferiores proximales no
incapacitante, ataque al estado general, hipertermia de 39 grados, al que se
agrega un cuadro gastrointestinal caracterizado por diarrea acuosa tratado con
antibiético intramuscular con una mejoria parcial a los cuatro dias, los padres
observaron pérdida de peso aproximadamente 5 kg, dos dias antes a su ingreso
refiere diplopia horizontal, a la exploracion fisica con adenopatias palpables
cervicales, fondo de ojo con papiledema derecho y paresia sexto nervio craneal
derecho, en sus estudios generales anemia de 10 g/dL normocitica normocrémicas,
LDH 8798, IRM contrastada con paquimeningitis, se indica aspirado de médula
6sea donde nos reportan invasion de més de 80% de células linfoproliferativas,
compatibles con linfoma de Burkitt.

DISCUSION: Estudios realizados de casos de linfoma de Burkitt en areas endémicas
(&frica principalmente) reportan el involucro de sistema nervioso y médula dsea
de 5 a 17% catalogandose en la escala de Murphy-St Jude en estadio IV con un
prondstico reservado, nuevos esquemas de quimioterapia se estan empleando
para aumentar la sobrevida en pacientes en estadios avanzados.

PREVALENCIA DE NINOS DE 18 MESES A 5 ANOS CON
SINDROME DE ESPECTRO AUTISTA EN SONORA

SANCHEZ ACOSTA CESAR,* ESPINOZA MONTERO RUBEN,* CABALLERO GUTIERREZ ROGELIO**
*HOSPITAL INFANTIL DE MEXICO FEDERICO GOMEZ, **HOSPITAL INFANTIL DEL ESTADO DE SONORA
(HIES).

0BJETIVO: Estimar la prevalencia del Sindrome de Espectro Autista (SEA) median-
te la aplicacion del Checklist for Autism in Toddlers (CHAT) y posterior confirma-
cién con el Autism Detection in Early Childhood versién en espafiol (ADEC-SP),
en una muestra de nifios de 18 meses a cinco afios de edad de la ciudad de
Hermosillo, Sonora. Estimar el poder estadistico del CHAT como herramienta
de tamizaje.

MATERIAL Y METODOS: Se aplicd el CHAT a todos los nifios de la Consulta Externa y
de inmunizaciones del HIES, ademas de seis instituciones escolares. Los nifios
que fallaron dos 0 mas items por seccion o los items A7 y Biv del CHAT se les

aplico el ADEC-SP, dependiendo del puntaje de este dltimo se categorizaron en
SEA u otra discapacidad. Se estimaron medidas de tendencia central, las diferen-
cias en las variables analizadas fueron probadas mediante %2y se estimé la
sensibilidad y especificidad del CHAT.

RESULTADOS: Se incluyeron 98 nifios. La prevalencia de nifios detectados por
CHAT fue de 4.1%, todos fueron hombres. El diagnéstico de SEA se establecid
en 2% de los nifios a través del ADEC-SP, uno con autismo clasico y otro con
trastorno inespecifico del desarrollo. Otros dos nifios que aprobaron el CHAT, al
aplicarse ADEC-SP presentaron puntaje sugerente de autismo clasico. Se esti-
mé una sensibilidad 33%, especificidad 97%, VPP 25% y VPN 97%, para el
CHAT. Hubo una diferencia significativa entre la edad de los casos detectados
por CHAT comparada con los nifios sanos (p = 0.0027). No hubo relacién
significativa entre SEA y macrocefalia. El fallo en juego simulado fue el item mas
consistente, presente en tres de los cuatro pacientes con puntaje del ADEC-SP
sugerente de SEA.

coNcLUSIONES: Debemos de familiarizarnos con estos trastornos que son mas
frecuentes de lo que suponemos. A pesar de contar con diversas herramien-
tas para realizar deteccion temprana de SEA, en México no se ha realizado la
validacién de pruebas para ser recomendadas de manera universal como instru-
mento de tamizaje. ContinGian siendo el conocimiento de la enfermedad y el
espectro clinico, los pilares para realizar el diagnostico.

HETEROTOPIAS, QUISTE ARACNOIDEO INTER[-IEMISFERICO
Y EPILEPSIA: REPORTE DE UN CASO Y REVISION DE LA
LITERATURA

BARRERA CARMONA NANCY, BALDERRAMA BANARES JOSE LUIS
HOSPITAL ESPANOL, MEXICO, D.F.

INTRODUCCION: El quiste interhemisférico (Ql), con agenesia de cuerpo calloso y
heterotopias, constituyen los QI tipo 2 segin Raybaud y Girard; se asocian a
epilepsias de dificil control y retraso del desarrollo. Presentamos el caso de una
paciente con QI tipo 2, epilepsia parcial en control y neurodesarrollo normal.
CAsO cLinico: Femenino de tres afios quien presenta una crisis parcial compleja
secundariamente generalizada y neurodesarrollo normal. Se realiza IRM mos-
trando quiste aracnoideo parasagital derecho, agenesia de cuerpo calloso (rodete
e istmo) y heterotopias subcorticales que afectan todo el lébulo occipital y
parietal derechos; EEG anormal. Se inicia tratamiento con levetiracetam a 50 mg/
kg/dia, control total de las crisis, sin tratamiento quirdrgico.

DISCUSION: Los quistes aracnoideos constituyen 1% de las masas intracraneales,
50% corresponden a quistes aracnoideos silvianos, Caldarelli reporté una serie
de 25 pacientes con Ql, correspondiendo a 28.3% de todos los quistes
supratentoriales y s6lo nueve se asociaron a disgenesia de cuerpo calloso, sin
otras anormalidades, la sintomatologia més frecuente es epilepsia, PCI, retraso
del desarrollo. Nuestro caso cursa con un QI tipo 2, con manifestacién Unica de
epilepsia de fécil control y sin afeccion del desarrollo a pesar de la gran extension
de heterotopias en hemisferio derecho.

RELACION ENTRE HALLAZGOS DE IMAGEN POR
RESONANCIA MAGNETICA Y NIVELES DE AUTOMOVILIDAD
EN LAS DIFERENTES FORMAS CLINICAS DE LA PARALISIS
CEREBRAL

VINALS LABARINO CARLOS P, FLORES FLORES CLAUDIA, CORTES RUBIO ANA MARIA, LEON
HERNANDEZ SAUL RENAN, CAMACHO CRUZ MARIA ELENA
INSTITUTO NACIONAL DE REHABILITACION

oBJETIVO: Identificar los hallazgos de resonancia magnética (RM) y la probable
asociacion con los niveles de automovilidad de los pacientes pediatricos con
parélisis cerebral (PC).

MATERIAL Y METODOS: Se realizd un estudio transversal, descriptivo y observacional
en estudios de RM de craneo de nifios con PC de dos a 11 afios, de marzo de
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2008 a octubre de 2010 en el Instituto Nacional de Rehabilitacion. Se recolecta-
ron datos del déficit motor, la afectacion topografica, el nivel ambulatorio y los
antecedentes pre, peri y postnatales. El analisis estadistico fue a través de
estadistica descriptiva, paramétrica y no paramétrica utilizando el programa
SPSS version 16.

RESULTADOS: Un total de 126 pacientes siendo 61.1% ambulatorios. La forma
clinica mas frecuente de la PC fue la espastica y la topogréfica fue la lesién
bilateral en 53.1 y 63.5%, respectivamente. El hallazgo de imagen que predominé
fue el dafio a la sustancia blanca. En los niveles no ambulatorios se encontraron
de dos a cuatro hallazgos anormales en la RM a diferencia de los niveles
ambulatorios en donde se encontré un hallazgo anormal o una imagen de reso-
nancia sin alteraciones.

concLusiones: Existe una relacion directa entre la magnitud de la afectacion
cerebral encontrada en imagenes de RM y el compromiso ambulatorio de los
pacientes con PC, lo cual permite establecer una relacion significativa con
los niveles de automovilidad de los pacientes estudiados en lo relativo al logro de
la marcha.

SINDROME ANTIFOSFOLIPIDOS CON TROMBOSIS DEL SENO
VENOSO CEREBRAL E HIPERTENSION ENDOCRANEANA.
PRESENTACION DE UN CASO

SERNA GUERRERO MIGUEL ANGEL, AYALA VALENZUELA FERNANDO E, RUIZ GARCIA MATILDE,
FERNANDEZ ALVAREZ HORTENCIA, NATERA CRUZ ERNESTO
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA.

oBJETIVO: Describir el caso de un paciente masculino de cuatro afios de edad
con sindrome antifosfolipidos y trombosis venosa del seno longitudinal que
desarrollo sindrome de hipertensién endocraneana con papiledema bilateral tra-
tado con fenestracion del nervio optico del ojo izquierdo.

INTRODUCCION: El sindrome antifosfolipidos es una enfermedad autoinmune
multisistémica caracterizada por eventos trombdticos recurrentes arteriales y
venosos, trombocitopenia que esta asociada con anticuerpos que incluyen
anticardiolipina, anticoagulante lupico y anti beta 2 glicoproteina 1, puede ser
primario o secundario.

MATERIAL Y METODOS: Paciente masculino de cuatro afios de edad, quien inicia su
padecimiento actual en mayo de 2010 al presentar eventos caracterizados por
mareo, seguidos de amaurosis fugaz de 1 a 2 minutos de duracion, en ocasiones
acompafiada de cefalea. Dicha sintomatologia se refiere principalmente al estar
jugando, cediendo al quedarse quieto. Se refiere que cuatro meses previos
presentd estrabismo convergente de lado derecho de forma subita, el cual es
persistente. Acude en agosto del 2010 al Hospital del Conde de la Valenciana de
donde es referido a este INP por papiledema bilateral y probable hipertension
endocraneana.

EF: Peso: 18.3 kg (p95), talla: 106 cm (> p95), PC: 52 cm. Reactivo, alerta,
interactta con el medio, con dislalias, no reconoce colores, esquema corporal
incompleto para su edad, pupilas isocéricas y normoreflécticas, fondo de ojo con
bordes de papila mal definidos, vasos tortuosos, OD con papila atréfica, movi-
mientos oculares impresionan conservados, endotropia bilateral, de predominio
en ojo derecho, resto pares craneales normales, trono y trofismo conservados,
fuerza muscular 5/5, rems +++/4, respuesta plantar flexora, no cerebeloso.
RESULTADOS: Se realiza TAC de craneo en agosto del 2010 donde se encuentra:
calcificacion de los ganglios basales de forma bilateral, (nicleos caudados, putamen
y brazo posterior de la capsula interna izquierda) puncién lumbar multiples ocasio-
nes (cuatro) con presiones de apertura incrementadas por encima de 40 ¢cmH,0,
pleocitosis (células de 12 en una ocasion), se descarta patologia endocrinolégica
con parathormona, calcio, fésforo, magnesio, perfil tiroideo normales, se documen-
ta acidosis tubular renal de tipo proximal, sintesis de inmunoglobulinas en LCR
normal. Inmunolégicos: anti-beta 2 glicoproteina IgM (+) 115.12, 19G (+) 33.65,
anticardiolipinas IgM (+) 17.05, IgG (-) 8.7, anticoagulante lupico escrutinio 32,
confirmatorio 30.1. Se toma RMN cerebral en enero del 2011 que reporta engrosa-
miento del seno longitudinal y recto derecho, se tomé angiografia cerebral con
datos de una trombosis recanalizada del seno transverso izquierdo, con alteracio-
nes en la velocidad de fases capilar y venosa de la circulacion.

CONCLUSIONES: La hipertensién endocraneana idiopatica se asocia de forma fre-
cuente a SAF y puede ser su sintoma inicial como lo fue en el caso de nuestro
paciente. Se ha reportado involucro de ganglios basales a través de resonancia
magnética siendo los sintomas extrapiramidales poco frecuentes. Las manifes-
taciones oftalmolédgicas se encuentran en un 15-88% de los pacientes, la amau-
rosis fugaz siendo sugestiva de isquemia cerebral y una de las manifestaciones
oculares mas comunes en SAF. La fenestracion de la vaina del nervio 6ptico
podria ser una opcién terapéutica en caso de papiledema por hipertensiéon
endocraneana sin ventriculomegalia.

SINDROME DE DYKE DAVIDOFF MASSON.
PRESENTACION DE UN CASO

SUAREZ CARRASCO JORGE ALBERTO,* ORTEGA GARCIA HUMBERTO IVAN,* ESCARENO TREVINO
VANESA AMPARO,* CANTU SALINAS ADRIANA CARLOTA,** VAZQUEZ SALVADOR,*** GIL VALADEZ
ALFONSO****

* R2 DE NEUROLOGIA PEDIATRICA. ** JEFATURA DE NEUROLOGIA PEDIATRICA. *** NEUROLOGO
PEDIATRA. *** NEURORRADIOLOGO. UNIVERSITARIO JOSE ELEUTERIO GONZALES UANL.

INTRODUCCION: En la infancia, la hemiatrofia cerebral o sindrome de Dyke-Davidoff-
Masson es atribuido a trastornos intrauterinos o perinatales que afectan la perfusion
de un hemisferio cerebral. Clinicamente se manifiesta con retraso mental variable,
epilepsia refractaria, asimetria facial, hemiplejia o movimientos anormales de las
extremidades contralaterales; y por estudios de neuroimagen, con atrofia de un
hemisferio cerebral y cambios compensatorios 6seos ipsolaterales, como engrosa-
miento de la calota, elevacion del techo orbitario y del pefiasco del temporal, asi como
hiperneumatizacién del seno frontal y celdillas mastoideas. Presentamos el caso de
femenino de tres afios cuatro meses motivo de consulta: hemiparesia derecha y
crisis convulsivas atipicas Retraso en el desarrollo psicomotor.

PA: Al afio de edad la madre nota paresia de hemicuerpo derecho y se inician crisis
convulsivas desde los seis meses en cinco ocasiones todas asociadas a fiebre.
Actualmente acude a terapia de rehabilitacion.

AHF: Mama de 23 afios soltera, profesionista niega enfermedades, gesta 2 para 1
cesarea 1, Papa de 21 afios, sano. Hermano: femenino de nueve meses sana
una tia con epilepsia y tio materno con epilepsia.

A: Perinatales: producto de la gesta 1 embarazo normoevolutivo, por parto,
40SDG, P al nacer: 3,600, talla: 50 cm, fototerapia durante 24 h.

Desarrollo Psicomotriz: Retraso global

eF: Peso: 13 kg. Talla: 95 cm. PC: 47. Pares craneales normales, fuerza muscu-
lar 4/5 en hemicuerpo derecho, rigidez predominio en brazo derecho, atrofia de
extremidades de hemicuerpo derecho: brazo derecho 34 cm izquierdo 37 cm,
pierna derecha 53 c¢m izquierda 55 cm, marcha hemiparética, plantar derecho
extensor, ROTS incrementados en hemicuerpo derecho.

Diagnoéstico: Preescolar femenino hipotréfica. Crisis febriles atipicas. Sindrome
de Dyke Davidoff Masson.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE SORDERA SUBITA
BILATERAL EN UN PACIENTE ESCOLAR

GARCIA HUERTA LILIA GISELLE, SOLGRZANO GOMEZ ELSA, VENTA SOBERO JOSE ANTONIO,
QUEVEDO DIAZ MARCOS, GUTIERREZ MOCTEZUMA JUVENAL, DEL RIO MENDOZA DANIEL
C M.N. 20 DE NOVIEMBRE ISSSTE, MEXICO, D F.

INTRODUCCION: La sordera sUbita es la pérdida de 30 dB en tres frecuencias
consecutivas que ocurren en menos de tres dias. Algunos estudios no ofrecen
una definicion especifica y otros utilizan definiciones alternativas (pérdida de 20
dB). La sordera adquirida en nifios puede ser causada por lesion directa,
neuroinfeccion y/o medicamentos ototdxicos. En la mayoria de los casos la
sordera sUbita se presenta de forma dramética como un sintoma cuya fisiopatologia
aln no es identificable e incluso hasta en 88% de los pacientes, los estudios
diagnosticos no explican la causa. Presentamos el caso de un escolar con
sordera subita de etiologia viral comprobada y su abordaje diagnéstico conside-
rando factores etioldgicos confusores.
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PRESENTACION DEL CASO: Masculino de seis afios previamente sano que presenta
infeccion de vias respiratorias altas manifestada por rinorrea hialina y fiebre no
cuantificada manejado con paracetamol, dos dias después caida de su propia
altura golpeandose la region frontonasal presentando desorientacion (tres segun-
dos), ndusea y epistaxis, 24 horas después seis vomitos, mareo e hipoacusia
bilateral. Seis dias posterior al trauma con deterioro del estado de alerta, mareo,
anacusia bilateral, alucinaciones auditivas, imposibilidad para mantenerse senta-
do con pérdida del tono y fuerza de las cuatro extremidades, acude a facultativo
que da manejo con ceftriaxona y esteroide ignoramos dosis en 48 horas mejora
la fuerza logrando la sedestacion, pero sin poder caminar y persistiendo la
anacusia bilateral. Durante su hospitalizacién se realizan pruebas vestibulares
(+) para dafio bilateral, audiometria tonal bilateral con respuesta a 500 y 1,000 Hz
a 100 db en oido derecho. Emisiones otoacUsticas con dafio coclear bilateral. La
TAC de oido normal. LCR (Leucos 15, Linfos 100%, DHL 35, glucosa 43,
proteinas totales 24). PCR (+) para Epstein Barr. VSG 46 mm/h. Potenciales
provocados alterados con umbral auditivo bilateral a 100 db. Se realizd perfil para
enfermedad autoinmune normal. Se inicia manejo con aciclovir con lo que des-
aparecio el cortejo sintomatico persistiendo Unicamente la anacusia.

DISCUsION: La pérdida de audicién afecta no solo al paciente, sino también a sus
seres queridos. En general, los pacientes mas jovenes con frecuencia experi-
mentan frustracion, depresion y ansiedad asociados a la pérdida auditiva,
sobre todo, aquellos con sordera postlingual de causa adquirida. El asesora-
miento y los cuidados paliativos son esenciales en el cuidado y tratamiento de
estos pacientes.

coNncLUSION: El presente caso ejemplifica la dificultad del diagnéstico diferencial
en el abordaje de la anacusia subita adquirida durante la etapa escolar siendo el
interrogatorio dirigido la pauta mas importante para dirigir los estudios de labora-
torio y gabinete necesarios para diagnéstico de certeza. Este es un caso raro de
anacusia bilateral sibita adquirida donde el antecedente del trauma de craneo
ocasiond confusion diagndstica.

SINDROME DE GOMEZ-LOPEZ-HERNANDEZ. (28VO.
CASO DE LA LITERATURA MUNDIAL)

DAVILA GUTIERREZ GUILLERMO,* ZALDIVAR PASCUA GELDER,** FERNANDEZ ALVAREZ
HORTENCIA***

*ADSCRITO A NEUROLOGIA. ** EXRESIDENTE DE NEUROPEDIATRIA. **ADSCRITA A OFTALMOLOGIA
(INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA).

INTRODUCCION: El sindrome de Gomez-Lépez-Hernandez (SGLH) o displasia cere-
belo-trigémino-dérmica es una neuroectodermosis infrecuente de etiologia des-
conocida. Hasta la fecha sélo se han diagnosticado 28 casos.

0BJETIVO: Informar el tercer caso en México y 28vo en la literatura mundial.
CASO cLinico: Femenino de 1.7 afios de edad, producto gesta 1, padres jovenes
no consanguineos y sin antecedentes de importancia. Al 80. mes de la gesta-
cién con US se diagnostica “Hidrocefalia congénita”, por lo que se realiza ceséarea
a las 36 semanas: peso de 3,115 g. y talla 50 cm (p25), PC. de 46 cm ( p 90),

Apgar 8/9. Cursa con retraso severo y global del neurodesarrollo, con auto y
heteroagresion. Exploracion fisica: Perimetro cefalico: 60 cm (p > 90), talla:136
cm (p = 75), peso: 10 kg (p = 50 ), retraso psicomotor, sin control cefélico, con
alopecia parietoccipital bilateral, oxicefalia, hipoplasia mediofacial, lesiones
corneales —leucomas, anestesia trigeminal, implantacion baja de los pabellones
auriculares y signos piramidales. Laboratorio: EEG lento generalizado, cariotipo
normal, reflejo Blink ausente. RMC: rombencéfalo sinapsis, ausencia del septum
pellucidum y ventriculomegalia supratentorial con hipoplasia del cuerpo calloso,
estenosis del acueducto de Silvio y del cuarto ventriculo.

coNcLUsION: El SGLH seguramente es subdiagnosticado por falta de reconoci-
miento de la triada clasica: rombencefalosinapsis, anestesia trigeminal y zonas
de alopecia. El informe del tercer caso en México puede ayudar a mejorar su
identificacion para iniciar un tratamiento paliativo temprano y acorde a cada caso
en particular. El estudio genético aun es incompleto y es muy probable que varios
genes estén involucrados en la génesis de esta disgenesia encefalica.

ENFERMEDAD DE VAN DER KNAPP:
INFORME DE UN NUEVO CASO

SERNA GUERRERO MIGUEL ANGEL,* DAVILA GUTIERREZ GUILLERMO,** AYALA VALENZUELA
FERNANDO,* GOMEZ GARZA GILBERTO**

* RESIDENTES DE V ANO DE NEUROPEDIATRIA. ** ADSCRITO A NEUROLOGIA (INSTITUTO NACIONAL
DE PEDIATRIA).*** ADSCRITO AL SERVICIO DE RADIOLOGIA (INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA).

INTRODUCCION: La enfermedad de Van der Knaap (EVAK) se describio en 1995, es
un trastorno autosémico recesivo secundario a una mutacién en el locus 22qtel
del gen MLC1, detectado en 60-70% de los afectados. Se caracteriza por
megaencefalia con deterioro de las funciones motoras y alteraciones del lengua-
je. La resonancia magnética demuestra anormalidades en la materia blanca, con
distribucion supratentorial y presencia de quistes subcorticales de predominio
fronto-temporal.

OBJETIVO: Informar un caso con: megaencefalia, leucoencefalopatia y retraso
global del neurodesarrollo, compatible con el diagnéstico de EVdK.

MATERIAL Y METODOS: Escolar, masculino de nueve afios de edad, procedente de
poblacién endogdmica y con consanguinidad en rama paterna. Sin anteceden-
tes perinatales de importancia. Con retraso global de su neurodesarrollo, epi-
lepsia parcial con generalizacion secundaria y en ocasiones so6lo con el compo-
nente parcial (pérdida del estado postural, tratado con varios farmacos
antiepilépticos. Exploracion fisica: Perimetro cefélico: 60 cm (p > 90), talla:136
cm (p = 75), peso: 33 kg (p = 85), retraso mental, torpeza motora y signos
piramidales con Hoffman positivo.

RESULTADOS: RM cerebral: Leucoencefalopatia de predominio fronto-temporal,
pontina y cerebelosa con zonas quisticas subcorticales.

concLusionEes: La EVAK es englobada dentro de las leucodistrofias poco frecuen-
tes o raras. Existe en nuestro pais y debe sospecharse correlacionado los
estudios de imagen con la clinica. El estudio molecular ayuda a confirmar el
diagnostico sélo en las 3/4 partes de los casos diagnosticados.



