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NEUROPATIA AXONAL GIGANTE.
~INFORME DEL PRIMER CASO DESCRITO EM MEXICO.

ANTECEDENTES . -

En'1972 los docteres Berg, Rosenherg v Agbury deecribieron una
pEcuLlét polineurapatia progresiva zensorial v motora en wuna
'bééienté “de & afos de edad con debilidad muscular . orogresiva,
arreflexia e incapacidad para percibir sensaciones. ta
&eﬁominarun neurapatia ‘axonal gigante debido a la distensidén
axonal producida por el acdmulc de neuro!ilamenios'enrel nervia
crural. Otras caracteristicas de é4sta paciente fuefﬁn‘ el
gnsc?tijam\enta del cabelle + la abduccidn  de. las piernas
€(1,2). 7
Posteriormente han aparecido en la literatura, aproximadamente
20 infurm;s de éste mizmo padecimiento (2,4,%), ciya
carsﬁteristica maorfolégica es la distensién axongl por. el
actimula de neurocfilamentos. Sin embargo, =existen variaciﬁneg en
cuanto a. la presentacién clinica de las ctra§ aiterAcidnes
menc ionadas en la descripcién arigxnal; (3.%,5.&,7);

Se ha postulado gue écta enfermedad se transmite —con : patron

hereditario autosémico rocesivo (5.8), no - obstante, las



publicaciones - al respecto son escasam; estdn limitadas a  la
déscripcxcn de un caso familiar , documentado por el estudio
hi;tnpatolagicn de dos bermanas (9), el informe de wuna'  nifa
japonesa afectada , proveniente de una familia con antecedentes
de | consanguinidad vy . varios . miembros de'la’ fahilia can el
pécﬁliar aspecto ensortijado del” cabello,“ sin otra

manifestacidn de la enfermedad (7) y" otra _puBlicAé:ﬁn que "

describe la afeccidn en dos hermanas.

Algunos . :articulos. mencionan.la’i evidencia ‘cl

central, empero, los  informes. referentes:a

posmortem de dichas alteraciones saﬁres;as¢s: brze"éétqsgsohl
resgmenes  (5,9), otro es un caso ccageﬁiéo ﬁli)ﬂ§‘ei: qltimo‘
describe los hallazgos ﬁeuropatolngcos en- un uacignte de 15;
afos de edad (3), » 7 »

Debido a  la  escasez  .de informes en: la lfteratﬁra ‘mundial

concernientes 51 aspecto genético v los hallazgos posmortem; de

las altecaciones en el sistema nervioso central, es importante

mencionar dichas ancgmalias en el unico :asd ‘famiiiar

documentado. en el Hespital Infantil de México Federico Game:z yv

“mostrar los reultados obtenidos con el estudio realizado en- el

nervio periférico de un hermano del caso indice.



- OBJETIVOS., -

Dar a conocer los resultades del  estudio clinice e
histopatolégice en un paciente que cursd ‘con - afeccién del
sistema’ nervioso central 'y periférico, similar ‘a ‘un  caso
informado en la. literatura mundial vy sefalar el ;aspectnf

genético de la en[ermedaﬂ.

MATERTAL'Y METODOS.

él hac{éAte'}p;épdsitﬁsé,.;éc;l#% de.é a%és 9'mé;esﬂ(kiéd;a 1);
or;glnariu dé ‘Tototlén Jalisco, . fue ingresado al. Hospital
Infantil .de HéQico Federico Gbﬁez, por dificultad . para - la- .-
marcha. Tenija antecedentes de cunéanguinjdad de 'los padres, ;n
hermana mayor c¢on un padecimiento slmilér y. dos-tios maternos -
can alteraciones en la marcha e>§nvq}1de: (véasé’pedigreé‘eﬁ La'
figura 2). Los antecedentes rgféren;ésrafla:gest;ciOn,'pagtc,y

desarrollo psicamotor fuerén normales. -Camind sin ayudaailos

13 meses de edad,

A los dos aRos vy seisvméseé,dé,edad"iniéia‘;chVélterétiéﬁésﬁen-

la deambulacién carac zado é&r‘may:ha,atakica;  ééndgnciélayﬁ

caminar.con..la.punt




de compds amplio, razén por - la que  se le colocd  :zapato
ortopédico. Esta alteraciﬁn fug progreslvary ocasinnapa'caidas'v
frecuentes, asimismo presentaba fatiga facil vy disminuciéﬁ en
la fuerza de las extremidades inferiores.. Un ano qeébuéékcprsﬁ»i

con vomitos repetitivos que.  ‘requirieron.. internamieq@o;

hospitalario ‘en varias ocasiones. +En-el examen. fi{sico}!

conciente y arientado, cbn un cneficiénta‘intelecﬁualfdé

(normal), peso 15.8 K 'y talla de 102 cm., 'ténia';él‘icabéllb
ensortijado, reflejo nauseoso intenso, hipntrnfia~défla€ cuatra;::
extremidades, mas acentuado en las inferiores, con‘asimetria da-

las cinturas pélvica y escapular, vy asimetria de los’pliégyeé v

glutes vy popliten, asi como acortamiento:del miemgrd;
derecho y disminucidn de un centimetro en su :ircunferén;ia':on -
relacidon al miembro del  lado i{:zquierdo. También mdsgrabé
hipotrofia de las Eminencias tenar e hipoteﬁar,r ma;cha ‘torbe,f
tono vy - fuerza muscular disminuidos de predominio distél Jcon 3_:_
acentuamiento en las extremidades iniériqres, Vatrofiarﬁgrqhegg!
bilateral, dismetria, adiadococinesia, ataxia, diéminuciéﬁ de

los reflejos osteotendinosos .y en la sensibilidad para'béfcibir‘"

posicién. La sensibilidad a la vibracién era normalr

Los siguientes exdmenes de laboratorio fueron interpretados

como normales: biometria  hematica con diferencial, . quimica



sanguinea, " electrolitos Séric urinarios,

“tiempo ,#rdirqhbina}'

orina, éleétrqlitoé

transamihééa 791U€Amicot,oxalacégi;a aldolasa,

creatininfosfocinasa, . fosfatasa. alcalina, ag’i séricas,

'liquido

ceruloplasmina, . determinacidon

cefalorraquideo, . inmunoglobulinas en, 1iguide cefalorraquided,

transaminasas gldtémico cxa;adetica. 'pifﬁvica ~en -liquido

cefalorraguideo, anﬁi:uéipos,

bngré E;rAmpién, carintipo,
electrocardiograma, gcréening'meﬁébalicé ;nrmriné'y biopsia &gl
cabello. T
La electroencefalografia era ;ndrmalz mostraba focos de punta vy
ondas lentas~de alte yoitajé'eﬁ la regién temporal derecha. La
électro@iog;éfia'y ei éstud(o dg conduccidn nerviosa mostraron
datos de lesion de neﬁrona motara inferier con predominio en
flas extremidades inferiofes;, no tenia evidencia de enfermedad
mué:ular ‘ primaria.. y se sospechd en una enfermedad
desmielinizantefdeljs{siema nervioss. E1 estudié dekpotenciales'
evuéadpé A;aitiQos"dél tallo cerebral. fue xnterptetgda coma
sugestivo * de ‘desmielinizacién en ambas vias. auditivﬁs.' La
audicién bilateral eré ﬁormal. La electroforesis de prateinas’

Ten el Liquidn—ceﬁalorraquideg mostrd discreto auméntop dg Ia

fraccien beta ‘globulina (20% / 1G.8%). -La ‘biopsia muscular



fevelo Aatrofia neurogénica.

Fue dado de alta e i1ngresé L2 dias  después con . vamitos
incoerc:bles, irritabilidad,  agitacidn-psicomotriz, deterioro
progresiveo de la concienc:a, oliguria vy desh\:ratacxan; Tenia
ademAs hipertensién arterial (160/130 . nmHg), periodos de apnea
y presentd - paro respiratorip reversible, permanecid en  coma
profunde durante 40 heoras antes del‘fallecimxento. Se practicd
el estud;c posmortem.

HALLAZGOS NEUROPATOLDGICOS.

bur#pte Vel 'b;imerylngféééiael paciente  indice, uno de. 3us
hermanns  mayores. (figura 1) estuvo interrado en el  hospital
para’ estudio de dificultad en. la deambuliacion; debide a la
similitud de su padecimiento ¥y a sus condicienes fisizas mds
favorables le :eali:aron,biﬁusias de nervios crural 'y ssfeng
externaj . ambas muestras fueron procesadas para microscopias de
luz y electranica.

Los cortes de nervio berxierx:o incluidos en parafina v terides
con . hematoxilina vy ‘e6sina  mastrarch dilatsciones axonales
'seghénta;ias,r h;aliﬁas ; a};é}étgmente é;anulares que midieron

hasta 25 micras de diidmetro, se tiRtercn de azul pdlide con la



tincion- de :‘luxol Eaét ’pluev~y}(fueron  negativas para. las
tinciones de FA5,~ton y sin digestiOn con diastasa, rojo oleoso
y,':restl vielatal (Eigura 3). En él microscopio electrénico se
nbservaron dilatacianes axonales o:upadas por neurofilamentos y
‘;QQeadas ;por vainas de mxelina adelgazadag Eocalmente (figura

L2 I De;ésta m nera‘fue dncumentado el diagnOEtho de neuropatxa

axoaal glgante.
{;él:*casn' indice
ygdltr;“un eg peradu de 1i50
encéfalo er;:kanormal- tenxa

nivel de la pur:xbn ba al del fldbulo —temporar

paqﬁig'rig

ithiérﬁq‘;;élv qu;asma optxco hipnplﬁslcc se insertaba an el
: téilo  cééébfai a nivel del mesen:éialo, super\cr Y no se

identxiicar‘ ‘lns tractos Opticns hacia su slnapsxs. El cyerpo

geniculada lateral era hipopldgica.” El ‘IIT par craneal emergia
ag'niyel’del puente superiory las‘pirdmides y-olivas bulbares
rf,erah hipﬁblésicas. Los’ cortes coronales de . los hemisferios

cerebrales ' _mostraron multiples 'displasias - corticales can

variaciones  en  'la forma'y tamado de’ las.  circunvoluciones vy
profundidad de los. sufcosi habia ettopias grises en los labulos
prefrontales.  E1 -cuerpo calloso’y la comisura blanca.anterior

estaban preséntes.;;La cépéula intérné derecha tenia aspecto



compacto, . sin esﬁrxacicnes. El nicles amigdallna i:quie;dc era
hipopldsico’ 'y el derecho displasico. . Habia . Areas ‘de
'encefalomalacxa en. la  sustancia. “blanca -y nlcleas .ersés
basales;. 1as‘radiaciones dpticas derechas eran hipopldsicas v
la corteza visualymuséraba lisencefalia. Habia hipoplasia de la
linea.” de “Genari con zonas de encefalomalacia. Los cuernos
ﬁccipitales se prolongaban hacia la porcion posterior o caudal
Y babié nodulaciones subependimarias,.: Los cuernos frontales -y
"éempbralés Jeran normales asi{ como el hipecampo y las  columnas
del férnix. Los cuerpos mamilares y la placa cuadrigémina sran
hipupléslcoé, los primeros situados " a nivel” de “la fosita
;nterpeéunculqr, no se identificaron los nocleoz . rojos. EL
acueducto de Silvio, en forma de ranura.. agtaba sityade en
postcidn mds ventral de lo habitual, Los pedunculns cerebralss
eran hipoplasicos con acentuamiento de lado derecho. £l
mesencefalo vy el puente mostraban encefalomalacia mds acentuada
-a.nivel del piso del cuarto ventrichln; no se identificaron los
nic leos pontinos Yy sus fibras corrian én direcciones
abeérantes. Los pedinculos cerebelosos mostraron elongacisén en
sentido anteroposterior y el cuarto ventriculo tenia forma de
ranu;atrLas pirémldes yrlas alivas eran hipoplasicas., 21 vérmix

y el nicleo dentado eran hipoplasicos y disnldsicos con sonas



de encefalomalacia. E! tamafo de las folias .cgfebéioééé era
irregular, con paquigirias. La médula esptnaliera htpoplaﬁica y
tenia”indentacinnes de la via corticoeepinal;; s ’
Los ‘cortes histolégicos del sistema nervioso. incluidos en
parafina 'y tefidos con hematoxilina y epsina moétraron es:aéas
dilataciones  awonales segmentarias en la :orté:é cerehbral y
nu:Lebs grises basales. Habia abund@ntes dilataciones axcnales
EA la capa granular interna del cerebelo (figura 5) y  cordones
Véntefiores; laterales 'y posteriores de la medula espinal
V([igura &), Asimicmo se observé hiperplasia de los asktrocitos
con  pumerosas fitras de Rosenthal en la superficie subpial,
re;ign subependimaria y sustancia blanca de encéfalo, cerenhelo
y médula espinal con disposicién predominantemente perivasculer
(figuras-7,8). En la corteza cerebral y nicleos grises basales
también se . observaron fibras de Rcsenthal en menor cantidad,
'Estag fibras, aunque destacabon con la tincidn de hematoxilina
y epsina, mostraron mayor afinidad tintorial para las tinciones
.-con hematoxilina Adcida fosfotingstica, Sevier y tricrdmico de
‘Maﬁscn. Tambxén se identificaron zonas de desmielinizacién en
hgq;re;pnndenc:a con las areas en donde habia mayor cantidad de
fibras de Rosen;hal. yrevxdenciado con 1a tinciédn de luxol fast-

blye.  Las neuronas mostraban diversos grados degenerativos

10



T hipbricas caracterizados  por. la retra:éibn ¥ acidofilia
citopldsmica con picnuﬁ{s nucleat ¥y neuronefagia por microglia.‘
siendo . éstos cambtos mds . aparentes a.nivel de la . corteza
cerebral, ‘nicleos grises  basales y células de Purk{ﬁje fdel‘

' cerebelo. En las fibras nerviosas visceérales v plexos nerviosos
intestinales se observaron distenstunes‘de los cuerpos y axones

en-las células nervios&s (iigurﬁs 2,10},

DISCUSTION.

:Lasf hallai§§§1~neurqpaﬁoldgicns en nuestro p;cien:e s0n . muy
skmi)a;es ‘a los ’aescritus por Thomas .y cols. en 1947 (3),.
quienes describieron un paciente taucdsico de 18 a8os de - edad
:an‘ cabello ensortijado que inicid a la edad de -4 aRas  con
alteraciones en la marcha. El estudio histopateoldégico realizado
al - encé¢falo ¥y médula espinal mostrd numerosas fibras de
Rosenthal conrafe:cién grave de lus>tractos corticoespinales,
pedinculaos cerebelosos medios, columnas posteriores v
. degeneracian oligocerebelosa asociada con la distensidn axonai
por acmulo de neurofilamentos en lus nervias périfé:icos..réiﬁr
embarge, -los autores citados sugieren la afeccidn de - los

nervios autonédmicos periféricos, ante la evidencia clinica  de

11



disfuncien en la. motilidad . visceral en virtud de  que no
realﬁzaron el estudio h\stnpatclouxcn delas vxsceras tcrécxcas

Y ahdomxnales.

‘las ‘numerosas fibras

La proliieracxén de asttc:\tns aso:lada‘

de Rnsenthal son hallazgns sxm:laras a lus descritos por “Jones

(9) Y Pfeiffer (5). aunque estuvxeron ausentes en 'ei “caso
cangenxto des:ritc por Ytnney (11). ;:

VFa abundancxa de-.-las Exbras de Ra;eﬁthal :rééuerdan Ya Cla
ve,nEermec}ad dg Alexandm; (1eucodistroha ilbrmoxde). “‘paro ésf:a
no se ‘asacia Véon;;el acumulu de neurnfxlamen'cs y' su
'pfesentac{on clinica.es difﬁrente (13). .

Laé f?;ras' de’ Rosenthal - estdn - formadas. .por iilamentos
intermedios .con peso de 19 kilodaltons {12}, no reaccionan a
los . anticuerpos especificos contra albimina, globulina,
fibrinégeno, . queratina, proteina S-100 y proteina acida glial
fibrilar (12,13), vy. su acumulo estd frecuenteménte asociado. a
la entermedad de Alexander, siringu;ielia. tumores cersbrales
t{espangioblastoma, craneofaringioma, hemangioblastoma,
epend imoma y astrocitoma guistico cerebelosal, gliosis Y
condiciones-degenerativas (12).

Se ha demostrado que los astrocitos colaboran en la migrsciénﬁ

neuronal desde " la matriz.germinativa periventricular -a . las

12



cortezas cerebral .y cerebhelosa (13). Las uniones éntrg los
astrocitos y los cuerpas o prolongaciones celulares - de  los
‘piigndendracitas (Massa y Mugnaini, 1962’;,95r referencia 13},
proQEén un medio de cooperacidn que Eacilité;ia ‘transferencia
dé iones y moléculas (Goodenough, 1980 ; 'Qer referencia 13;.
?uncionalmente, ésta interaccién pﬁedé ser. un requisito
indispensable para la adquisicién.y mantenimiento de la capa de
ﬁfelina. Los  estudios experimentales.en animales muestran que
'i; éééffuccién de los aséiocituﬁ ncasiona la incapacidad &e los
oligédeﬁdrocxtns para mxelinyéar axones (Blakemore, 1981; ver
'ﬁeferencia 13).  Estos estudios podrian explicar las zonas de
éeshieliﬁi:ACiOn mésrnctorias en las Areas en donde ‘el actmula
de, gibyas de. éosenthal ara mas - evidente,  asimismo, las
éétobias'griées podrian explicarse por la falla en la migracidn
neuronal 1pr§ducidas por’ el mismo -mecanismo. - Estos mismos
v haliazgugrse han demostrado en lé aﬁfgrmadaﬁ de Alexander (12},
Los neurofilamentos‘acumulados én‘lgyneﬁrpr£ia axcnal gigante
e;tén: cémpuestcs por proteinas de 12,5 +-'1.2 nm de didmetroa,
separacion entre ellos de 12 a SOlnm;(lh) y.peso molecular de
o 48 000, 160 000 vy 210 000 daltons (8,14), ”xrrsg‘”:gmpqsicion
quimica es similar a- la de f;sujetos " .narmales. s0n

birrefringentes bajo la luz polarizada,. reaccionan-can

13



vimentina. v su ‘acumulacidn'~‘ 5tiene relacidn con  la

,distribuc:ﬁn e micro ubulas. actina o tubullna llsSy

articulns sena an

ﬁlgunDS»

fsnlamente n:urren

uﬁéervados uestra . pacxente.

'gallaégas ‘fueron i

Probablemente 'la neurcpatia axonal gigante nc‘resulta dei:un
,ldefe:to genéttco ﬂnxcu que altere solamente la gatructura  de

laé' neuru!ilamentns es

osxble que éste defecto genttico

'afacte »la :maneta en: lé que 4165 filamentons . intermedios
'interactuad para'i prudﬁcir : uné léatri: arganizada . del
‘cxtuesqueleto, cqaquiéfé gua rséé el -tipo " celular. En el
astudlu hechn"par Domaghy y cnls.:‘(iﬁ)yen un paciente afectada
bara ésté ;eﬁfarmédad. se abservo que  91 didmetro. de los
neurai:lamentos era de 12 g = 1 2 nm’ de y la separacisn Fntre
ellos ' de 12:a 20 nm} medidas dxfergntes que.las obtenidas ’éh

gsus .controles: 10.1° 4+~ 1.2 'qm de. didmetra’y 24 a 50 am . de

separacion. Loé'756tdk§§*nitados—pbsthlan que una anomalia en

los mecanismos de fasforilacxan de las neurofxlementcs‘ o mds

espe:ifﬁcamente, en  la subunida¢ polipeptidica de 210‘000 ¥d,

it

gmbérga.v éstus‘

N
:
i




puede ser- la responsable de ésta dtsmi
de losf neuroftlamentoﬁ. Lé ;“w encargada de la

]osforilacxan de ésta subun\dad tam ién fcsfortla 1a vimertina

.'y ,f}a‘f prOtEan acxda glxal Eibrllar (xH);,Un de{ecto de ésta

protexnéxnasa pndrxa expllcar los ;cbmulns anormales de

fllamentns _;ntermedios tanto en ias células nerviosas como . en

ias utrés células de origen mesenguimatoso.

: Tambiénlse.han postulado otras hipdtesis para explicar. la céu;a

;'del:}ac@muLd axanal de neurofilamentos; Manetti y “cols. ‘(173”7
~sugieren qﬁe puede resultar de una asoctacidn defectuosa  entre

el citoesqueleto y la membrana plasmatica. Pena y cols. .(15)

r'poéiuiaﬁ un. defecto del control proteicoen la ufgaﬁi:a;ibn;i
Vest;ugtgral. Ionasescu yrcols. (8) mencionan élrlhﬁreméntﬁ en
‘:la_ pfdduccibn o la disminucién en la eliminacion  de
nedfciiiamgnfcs debido probahlemente a‘ﬁna proteasa’deieﬁtuosa.
'Spencef y"ﬁols. {ver referencia a)' seﬁalan‘ el transporte
‘ axunal lento ccmo causa del acomulo de weurofxlamentus.

Existen numerosas altnraC\ones, ‘casl tndas ellas tax:cas,‘ qug
producen distensidn axonal por el écOmulo dé neurofilamentosy
en_la literatura existen un gran Aumers de informes que‘seﬁélan
'la ‘agregacion de filamentos'intermeaios en-1us aKones -inducidos: -

por diversos compuestos quimicos _que incluyen

15



Sminodipfdplﬁnitr&laf(l 15), 1nh£bidoiesldel'husn‘mitbsico (1),

aluminio:(i;iéJ acrilamida (L 3), 2,5 hexanedicna (3,5}, n=-

hexano etil - —butxlcetona '(5 21y, r'v&nblastiﬁa y

e neurofilamentns an. lcs cuerpns ¥ axones neurnnales

denamxnada genérxcamente 5 camn "enfermedades

neuraflbrxlares" (16) y debxdo a’'sus Caracterxstxcas, anriquece

fla lista mésﬂ numerusa) de ' enferemedades del

DISCUSION GENETICA.

Se "ha 'menéfcnadnqué‘ neufop{t(g:éxcnél gigante -tieme un

1pati6h~rheredit5£in ‘ ﬁtéénmiébrwéeéesivow,(s 8y, En_.nussfro ..
paciente (véase pedxgree en:la Elgura 2) ﬂxxste el antecedente
de cansanguinxdad én lns padres. }‘ddé txos maternns con

problemas en la deambulacxﬂn y; un-: hermana’ mayor’ con

16



alteraciones. en la marcha, en mepor  grado. -La afeccidn
horizontal entre hermanos y la ausencia de sintcmatolog;a  en
los padres y abuelos, hace suponer que la alteraciQn se
transmita con patron autosomico recesivu;‘ ‘asimismd. :ia

sintomatologia mas leve gue presentaba el hermana pérmiﬁé

asegurar que el gen responsable de ésta zalteraéiah ﬂtiéng

expresividad variable (23).

El cariotipo realizado :en’el.paciente indiéé ¥ st nermahn e

mayor, también afectada, fueron ﬁbrmé{es.

17




FIGURA 1: Muestra a los dos hermanos afectadaes. A la izquisrda
estd el propésitus v a sy derecha el hermano de 8 afos ds edad

an  guien se realizd el diagndstiecn por media de la biopsia de

nervio pariférica.
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FIGURA 3: Corte histoldédgico de la biopsia del rervio periférico

en Bl hermano del caso indice, también sfectado. Se observan
las distensiaones axpnales segmentarias, hialinas Yy

discretamente granulares gue miden hasta 25 micras de didmetra.

Hemataxilina vy eosina xLOG, - P e
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FIGURA 4: Fotomicrografia electronica de la biopsia del nervio
pertférico del hermano del pruoés{tus. Esta muestra dos axones,
uno de ellos distendido por el acumulo de neurcfilamentos

Y

intracitoplasmico que rechaza los organitos a la periféf{a
estd rodeado por una capa de mielina adelga:ada.,vCoﬁpér a’cdn :

el arén adyacente de aspecto normal. Ampliflcacibﬁ 18 060{ ?
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FIGURA 5: Corte histolégico del cerebelo gque ilustra la
ateccién de la capa granular interna con algunos axones
distendidaos entre neuronas de apariencia normal. Hematoxilina y

easina x40,
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FIGURA &: Corte histolegico de la médula =2sginal que muestra la
afeccidn caracteristiga en los axones de las  cordanes

posteriores. Hematoxilina v eosina w«ua0,
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FIGURA  7r Dorte nisvolégioe de 1z reciar zubsaeadimaria del
enceralaoy suhiyarante al revesnimivnts vaendimar io 58
identifican  laos astreocitos fvigerplasicos con shundantes £ibras
de Rosenthal de apar:encia depsamente granular., Hematox:ilina vy

2053ina O,
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FIGURA  8:; Cor

ve

v histoldgteo del encafala gque  tluztra la
disposicién pradominantenegnt®  perivascular 4e las  fibras  de

Rozenthal, Hemata«ilina v eosing wh040,



T X o a*:. S
po Y BRI T e

p g0 e e G ht st R0l
B e e S

v 0 Bire J07

FIGURA 9: Corte histologico de la médula suprarrenal con la

afeccidn caracteristica en los cuerpos de las células

nerviosas. Hematoxilina y eosina xkd0.,
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FIGURA 10: Corte histolegico del plexo nmerviaso de Auerbach en
el colon con las distensiones caracteristicas en los cuerpos de

las células ganglionares. Hematoxilina y eosina xu400,

27



REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

Berg BO, Rosenberg SH, Asbury AK.
Giant axonal neuropathy.
Pediatrics 1972; 49: 894-899.

Ashury Ar, BGale MK, Cox SC y col, e
Giant axonal neuropathy - a unique - case  with:segmental
neurofilamentous masses. e i

Acta Neuropathol (Berl) 19723 20: 237-247.-.

Thomas C, Love S, Powell HC, Schultz:P:Lampe
Giant axonal neuropathy: correlation: nf clinica
with postmortem neuropathology. .-
Ann Neurol 1987; 22: 79-84.

Fois A, Balestri P, Farnetani"MA ¥y col
Giant axonal neuropathy. Endu:r 1
studies.
Eur J Pediatr 1985; ibb: 274-280.°;

Tandan R, Little BW, Emeiy ESf
Pradley WG. B
Childhood giant axonal neurnpathy
the literature. :
J Neurol Sci 1987; 82: 205-226.

Carpenter §, Karpati G Andermann FyiGold R
Giant axonal neurapathy. A clinically and
distinct neurological disease.
Arch Neurgl 19743 31: 312-3i6.

mcrﬁﬁoidgicaliy

~-Igisu H, Ohta M, Tabira T, Hosokawa S, Goto 1, Kuroxwa Y.

Giant axanal neuropathy. A“clinical entity -~ affecting -the .-
central as well as the peripheral nervous system.
Neurology 1975; 25: 717-721,

28



8- -Ionasescu.V, .. Searby Ch, Rubenstein P,'Sandra~A ’Céncilla:P,
Robillard 3, ! AR :
Biant.. axonal neuropathy: normal prntéin :DmpDSltan ci
neurofilaments, ;

J Neurol Neurosurg Psychiatry 1983; hb: 551 ssu

9~ Jones MZ, Nigro MA, Barre PS,
Familial “"giant axonal neuropathy”.
J Neuropathol Exp Meurol 19793 38: 324,

10-Majnemer A, Rosenblatt B, Watters G, Andermanan F. -
Giant axonal neuropathy: central abnormalities demcnscra*ed
by evoked potentials.
Ann Neurol 19843 19: 39L-39&,

t1-vinney RB, Gottfried MR, Hodson AK. e
Congenital giant axonal neuropathy. )
Arch Pathol Lab Med 1985; 109: 439-6uL1,

12-Goldman JE, Corbin E. ¢
Isolation of a major orotein compcnent ci R
fm J Pathol 1988; 130: S69- 576 :

13-Borrett D, Becker LE.
Alexander’s disease." A dxsease of astrncytas.
Brain 19853 108:. 367~ 3&5.

tu-Donaghy M, King RHM, ThcmasnPK;]wch a
Abnormalities . of the axonalicyt
neuropathy. e

L' axonal
J Neurocytol 1988; 171 197-208.

15-Pena SDJ, Opas M, Turksen K, Kalnins VI, Carpenter S. .
Immunocytochemical studies - of . .intermediate filament
aggregates ™ and  their‘“relationship -to. . microtubules . in
cultured  skin fibroblasts from patients with giant axonal
neurcpathy.

Eur-J Cell Biol 19&83; 31: 227-234.

29



16-¥lymhkawsky MW, Plummer DJ. S
Giant . axonal neuropathy: a conditional-mutation’  affecting:.
cytoskeletal organization. : v EU
3 Cell Biol 198%5; 100: 2u5-250,

“17-Manetti R, Ceccarini C, Guazzi G y col. E
Characterx‘atxun of the intermediate Eilament apparatus 1nj~
skin fibroblasts from patients with gxant axonal: neuropathy.‘
,effect aof trypsin. i ;
Cell Motil Cytoskeleton 19874 &: 55— 60.

148-Rungger—-Brandle E, Gabbiani &. o0
The role of :yto;VGlefal and C/tocontractxle elements . :in .
pathologic processes. N S g
Am J Pathol 1983; 110: 361-392.

19-Cho ES, Lowndes HE, Soldstein ED:
Neurotoxicoloay of /xncrlstxne in the: cat
study. L
Arch Toxicol 19833 £2: 82-90,

Mu;phd;qéi&alrf

20-Royttd M, Raine CS. :
v Taxol-induced neuropathy:
injection. e

‘of - Yogal
J Neurocytol 198635 15: L83-496.,

_21-Yogel P, Gabriel M, Goebel HH, Dyck-PJ. S P
Hereditary motor sensary neuropathy type.: 11 with
neurofilament’ accumulation:: new: fxnd:ng orinew disorder?
Ann- Neurcl 19853 17: 455 hél. E -

22- Aguxrre Gar:ia J. :
La patologia dei c:taesqueletn.
Patologia (Mex)yl?és 283-294,

..23-0rtiz-de Luna RI..
Ccmunxcacxﬁn per onal;

19907

a0



	Portada
	Índice
	Texto
	Referencias Bibliográficas



