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ATAXIA CEREBELOSA INFANTIL POR HIPOPLASIA DE VERMIS CEREBE-
L0S0:

Presentacién de un caso clinico y revisién de la |ite-

ratura.
HISTORIA:

Desde la primera descripcién por Rossi (1) en 1821, 14-
publicaciones de agenesia de! vermis cerebeloso han sido repor
tados, las cuales estdn resumidas en la Tabla |. Casos aisla -
dos han sido descritos y los hallazgos patoldgicos han sido -
disponibles en cada caso.

ta agenesia del vermis fué completa en 4 casos y par -
cial en 12. Estos dltimos la porcidn postero-inferior del ver-
mis estuvo ausente, mientras ‘que la porcidn anterosuperior.es-
tuvo preservada. ta sobrevidé”después del nacimiento varid -
desde dfas hasta los 70 aiios, y su duracién fué relacionada -
probablemente a la presencia de otro desorden o mal formacidn -
asociado, como por ejemplo, profundo retardo., De la revisién -
de estos casos, no hay razén para creer que la ausencia del -
vernis a cualquier direccidén afecta la vida del individuo. AL
gunos de los pacientes fueron de inteligencia normal y no tu -
vieron signos neuroldgicos, Dos de ellos vivieron entre 70 y
71 aifos respectivamente. El! retardo psicomotor fué comunmente-
encontrado en otros pacientes de esta serie. Hipotonia e jn. -~

coordinacidn también fueron mencionados.



TARLA |

AGENESIA DEL VERMIS

AUTORES AGENESIA EDAD DE MUERTE DATO CLINICC PATOLOGIA CEREBELOSA MALFOR.ASOCI ADA _
ROSS! 1891 COMPLETA 31 A, DEFECTO MENTAL CORTEZA CEREBELOSA -
: CON CITOARQUITECTYU

RA ANORMAL
ROSSI 1892 COMPLETA 2 DIAS -—- -
GRADIG 1905 PARCIAL 10 DIAS MIELOMENNGOCELE
OBERSTEINER} 910 PARCI AL 28 A. INTELIG. HETEROTOPIA EN LA

SUBSTANC!A BLANCA-

DEL CEREBELO
GUTTMANN 1929 PARCIAL 5 A, EPILEPSIA Y VERMIS ANTEROSUPE- AGENESIA DEL

HEMIPERESIA RIOR NORMAL CUER PO CALLO
so
LYSSENKOW 1931 COMPLETA 25 A INCAPAC I DAD
PARA CAMINAR

PINOS 1932 PARCIAL 24 A. DEFECTO MENTAL HIPOPLASIA NUCLEO

DENTADO: Y ATROF[A

CEREBELO 1ZQ.
RUBINSTEIN 1940 PARCIAL 71 A HIPOPLASIA DE HE

MISFERI OS CEREBELO
SEHS 1941 PARCIAL 16 A. NISTAGMO HIPOPLASIA VERMIS
LHERMITTE 1942 PARCIAL 20 M ——- - ——



MORSIER 1954

MORSIER 1955

HAENE 1955

MORSIER 1962

EISENRING 1968

PARCIAL

PARCIAL

PARCIAL

PARCIAL

PARCIAL

70

[

M

M

INCAPACIDAD
PARA CAMINAR
FLACCIDEZ

SINDROME DE
KLIPPEL-FEIL

HIPOPLASTA NUCLEOS DE
OLIVAS

HIPOPLASIA TRACTO ES-~
PINOCEREBELOSO
HIPOPLASIA DE NUCLEOS
CEREBELOSOS

MALFORMACION DE LA ES
TRUCTURA CORTICAL CE-
REBELOSA

AUSENCIATDEL
SEPTUM PELU-
cIipum

DI ASTOMATC-
BULBIA



La incidencia famil iar fué sugerida por Baene. Lhermi --
tté también tuvo un hermano quien estuvo similarmente afectado -
clinicamente; los padres eran consanguineos.

En algunos casos, el mal desarrolio de los hemiéfcrios -
cercbelosos y sus nicleos fueron encontrados, en otros, los nd-
cleos de la oliva estuvieron comprometidos, Alteraciones en la
citoarquitectura de la corteza cerebelosa algunas veces se encon
tré y en otros casos heterotopias de neuronas estuvieron presen-
tes en la sustancia blanca. En algunos casos, la agenesia del -
vermis fué solamente la malformacién del cerebelo, Malformacio-
nes asociadas de la linea media del SNC fueron encontrados en al
menos la mitad de los casos descritos, Estas incluyeron cranios-
quisis, mielomeningocele, agenesia del cuerpo calloso, arrinence

falia, diastometobulbia y otros.

En adicién a estos casos, la agenesia del vemis puede -
ocurrir en asociacién con considerable dilatacién o agrandamien-
to del IV ventriculo. En los casos de Ostertag, la agenesia del
vermis (ué asociada con una dilatacién quistica del IV ventricu-
lo comunicdndose con hidromiclia que se extendia hasta C6.

En los casos de Castrillon el vérmis inferior estuvo au -
sente, e! psi del 1V ventriculo estuvo reducido a una membrana -

y la cavidad comunicaba directamente con la cisterna magna,

Eisenring y col. estudiaron otros pacientes con ausencia-

del vermis quienes también mostraron una dilatacién quistica del



IV VENTRICULO i

La ausencia de' vermis es tambidn un rasgo significati-
vo en el Sindrome de Dandy-Walker. En 1914, Dandy y Blackfan -
describieron un nifio de 13 meses de edad con aplasia congénita
del vermis asociado con un quiste de la |inea media y obstruc-
cién del agujero de Magendie. En 1921, Dandy discutid este pro
blema yconsiderd que la dilatacidn del 1V ventriculo y la au -
sencia de! vermis era secundario a la hidrocefalia intcrna,

En 1954 Benda revisé ta literatura y presentd 6 casos -
adicionales. Ella mostrd que no hay involucién del velum medu-
lar posterior del IV ventriculo el cual persiste como una mem-
brana delgada. Hay alguna permecab il idad del agujero de Magendi
o del velum y por.lo tanto la obstruccidn generalmente no es -
completa. Los rasgos de este sindrome son dolicocefalia con en_
grosamiento de la escama occipital, alta insercidn del tentorio
y senos laterales, hidrocefalia intcrna con dilatacidén quistica
del IV ventriculo, desplazamiento lateral del hemisferio cerebe

loso y aplasia parcial complcta del vermis,

En algunos casos, hay desplazamiento rostral y atrofia -
del vermis, como lo describié d Agostino y col. y Gibson. Tales
cambios pareccen relacionados a la hidrocefal ia interna, en par-

ticutar al agrandamiento del |V ventriculo.

En muchos pacientes con el Sindrome de Dandy-Walker, -

wal formaciones adicionales de la | inea media tales como la age-

i
t
i
i
i



nesia del cuerpo calloso, también han sido descritas. Esto --
pudo desarrollarse que otros factores como la hidrocefalia in-
terna desarro!llada en el Gtero puede ser significativa en ta -

etiologia de esta mal formacién. (2)

Llos sindromcs de ataxia familiar y que se presentan en-
la nificz son raros. La ataxia de Friedreich y la ataxia-telan-
giectasia son desordenes progresivos con anormalidades neurol§
gicas miltiples. Los sindromes menos comunes incluyen a una -
ataxia cerebelosa progresiva ligada al sexo asociada con epii-
lepsia miocldénica, la enfermedad de Refsum y la ataxia cerebe-

losa asociada con severa deficiencia mental.
NEUROFISIOLOGIA DEL CEREBELO EN EL CONTROL DEL MOVIMIENTO:

Ei estudio del cerebelo ha probado ser una rama muy .. -
frustrante de las ncurocienci'as. Tiene despectivamente una es-
tructura de 3 capas (molecular, células de Purkinje y de céiu-
las granulosas). Solamente 2 tipos de aferencias o |legadas -
que vienen de otras partes del SNC (fibras trepadoras y musgo-
sas)? Las células de Purkinjc son excitadas directamente (Fi -
bras trepadoras) o indirectamente; las Fibras musgosas excitan
a las células granulosas cuyas fibras ﬁaralelas a su vez exci-
tan a las células de Purkinje. Todas las salidas o aferencias
de la corteza cercbelosa estdn proporcionadas por las célul as-
de Purkinje. Hay solamente 4 tipos de interneuronas (células -
granulosas, tas cuales son exitatorias; células estrelladas, -

canasta y células de Golgi que todas son inhibitorjas). Noso -



tros ahona tenemos una.casi complceta descripcién y disposicidn-
de las salidas y |legadas del cerebelo y aln conocemos muchos-
de los transmisores empleados. No obstante no tenemos una idea

clara de como el cerebelo contribuye al control del movimicnto,

Nuestro enteéndimiento duramente ha avanzado de lo esta-
blecido en 1917 cuando Gordon Holmes publ icé su.: clasico repor.
te de las funciones del cercbelo. E! problema mds dificil de -
todos es que es un nodo esencial en numerosas vias de retroali
mentacién; he aqui que el estudio del cerebelo aislados de -
otros componentes, revela poco a cerca de su verdadera funcién,
Ademds, ¢s un sistema de Optima seguridad el cual bien puede -
estar comprometido en la adquisicién de destreza motora de lar
ga duracidén. Finalmente contribuyec al control de todo el drbol
de la divisién motora, |lamadas axiai, proximal y distal, tam-
bién recibe vias sensoriales de casi todas las conocidas vias-

sensoriales. .

Es una excelente cstructura “sensorimotora” y nuestro-
entendimicnto de |la transaccidn sensorimotor c¢s primitiva en -

el extremo.

Holmes en 1939 sugirid una funcién para el ccrebélu; -
E! propuso que las unidades regularmente repetidas de {as cua-
les estd compuesto puecde servir como un “detector de errores”,
comparando ¢l curso intensionado de un movimiento con ta di -

reccién que rcalmente |leva.

Su evidencia para esta ideca fué enteramente clinica, -



Siguiendo @ lesiones cercbelosas los pacientes exhibian ataxia
postural y temblor de intensién. Estos sintomas resultan de -
disturbios de la amplitud, sitio y tiempo de contraccidn muscy

lar.

Aunque la estructura fundamental de cada movimiento pa-
rece estar intacta, el control estd ausente. En particular ei-
sintoma de temblor de intensidn da una pista de la falta de -
control, Los sujetos normales alcanzan un blanco visual en 2
tiempos. Primero, un movimiento rdpido hecho en direccién gene
ral hacia ¢! blanco. Esto seguido por un movimiento lento de ~

correccibén que alcanza exactamente al blanco bajo el control -

visual de retroalimentacién. ln paciente con enfermedad del ce
rebelo lateral realiza ¢l movimiento inicial rdpido con poca -
dificultad, pero conforme el blanco estd siendo alcanzado -

ellos se¢ vuelven incrementadamente inexactos (temblor de in -
tensién). Es necesario decidir cuales pardmetros de un movi -
miento pueden ser 6ontrolados por el cerebelo, Esto no es! tan-,
simple como se dice debido a.que nosotros no, conocemos a que -
nivel se inicia. tn movimiento puede ser definido en términos
de su meta, o de su trayectoria a través del espacio, o en tér
minos de los angulos de fas articulaciénes comprometidas o por
medio de una descripcidn detallada de la magnitud, sitié y -
tiempo de ta contraccién de cada mdsculo compromctido en fle -
varfo a cabo. El cerebelo participa en todos estos niveles, los
Iébulos taterales reciben informacién acerca de la meta desea-
da de un movimiento de los |8bulos pgrietal posterior y pre --
frontal junto con el sistema visual, mientras que el cerebeto-

paravermiano recibe informacién de la corteza sensorimotora, -



acerca de la via intensionada de la ejecucién del movimiento..
También rccibe retroal imentacidn acerca de su progreso actual-
a través de la piel, mGsculos, rcceptores de articulacién, y -
de interncuronas del cordén espinal por via del tracto espino-

cerebeloso.

Desafortunadamente nosotros no estamos aldn en posicién,
de entender en detalles que transformacién toma tugar durante-
estos movimicentos, en expl icacién de la dificultad antes men -
cionada asociadas con el andlisis del registro neuronal en el-

movimiento de un animal despierto.

Ninguna tcoria de la funcidén cercbelosa cs todavia ca -
paz de contestar con detalles las preguntas de como el resufta
do de la interaccién computacional de la corteza cerebelosa y-

sus nicleos usados paré modificar c! movimiento.

Parece probable que el cerebelo pueda sobreponerse, -
siendo capaz de hacer uso de la informacién sensorial de retro
alimentacidn, acerca de como un movimiento exitoso en ¢! pasa-
do mejora la ejecucién de movimientos similares en el futuro,-
Ei cercbelo pudde por lo tanto estar intimamente relacionado -
con ta adquisicidn de destrezas motoras, sicendo capaz de alma-
cenar experiencias acerca del éxito o falla de conseguir un mo

vimiento en diferentes circunstancias.

El reflejo vestibulo-ocular asegura que la mirada vi -
sual pueda permanccer fijada en ¢l espacio a pesar de los mo -

vimientos de la cabeza; he aqui que uno puede mantener los -



ojos fijos en un objeto cn el campo periférico aun cuando la -

cabeza estd sacudiéndose.

No obstante el movimiento de los ojos de un punto fi jo-
a otro mediante las sacadas, o el movimiento del trayecto de -
un objeto con los ojos (seguimiento lento) o la mirada fija en
un objeto que se mueve a la misma velocidad que la cabeza, cla
ramente ¢l reflejo vestibulo-ocular debe ser suprmido. La su -
presidn de la parte Flocculonodul ar del cerebelo previene tal
supresion del reflejo vestibulo-ocular; posteriormente los -
ojos tienden a compensar los movimientos de la cabeza adn cuan

do esto es totalmente inapropiado.

E!l cercbelo no es por lo tanto la cabeza de! sistema =
propio septivo como originalmente Sherrignton sugirid, pero es
probablemente el mds alto centro para la regulacidén automitica

sensorial del mevimiento. -

Desordenes ataxicos degenerativos: aun incomprensibles:
Los desordenes degenerativos del sistema nervioso, incluyendo-
demencias, desordenes del sistema motor y las degeneraciones -
espinocerchelosas, estdn representando un gran problema. El de
sorden resulta de una degeneracién sciectiva y simétricﬁ de -~
uno o mds grupos de ncuronas. Algunas estdn determinadas gené-
ticamente, pcro |a mayorfa nd; genralmente la enfermedad se -
desarrolla debido a una combinacién de factores genéticos y =~

del medio ambientc.



La degencracidn cercebelosa y espinocerebelosa comprende
un grupo complejo de més de 50 enfermedades. Su clasificacién-
es CONTROVERSIAL, pero cn la prictica elias son mejor subdivi-
didas de acuerdo a los rasgos clinicos y genéticos mds que por

criterios patoldgicos. (5)

Las ataxias degenerativas con reconocible defecto meta-
bél ico son raros, pero su DIAGNOSTICO ES IMPbRTANTE PARA CONSE
JO GENETICO y tratamiento. Algunas enfermedades por depésitos
mas comumente asociadas con desordenes ‘neurodegenerativos de -
la nifiez, tales como la deficiencia de hexosaminidasa y las -
leucodistrofias pueden presentarse en ¢l adulto como un sindro
me multisistémico incluyendo disfuncién cercbelosa. La colesto
nolosis, una rara enfermedad autosdmica recesiva cousada por -
la dficiencia del metabol ismo de las shles biliares causa ata-
xia, demencia, espasticidad neuropatia periférica, cataratas y
xantomas tendinosos en la segunda década de la vida.

El tratamiento con &cido quenodexosicol ico parece mejo-
rar la funcién neuroldgica. Las deficiencias severas y de lar
ga evolucidn dec vitamina E causa un sindrome de ataxia progre-

siva, arrcflexia 'y pérdida distal de ta sensibilidad de vibra
cidn'y posiciédn. Adccuadas dosis de vitamina E deticene el pro-
greso de los sintomas ncurolégicos yila mejoria en algunos ca-

sos. (6-7)

Los desérdenes atdxicos degenerativos de causa descono-

cida que comienzan ¢n la nifiez o adolescencia son siaupre gend



ticamente determinados y generalmente son autosdémicos recesi -
vos., La m&s comin de estas es la ATAXIA DE FRIEDREICH, la cual
generalmente causa sintomas entre los 8 y 16 afios de edad, -
Los rasgos cardinales son ataxia progresiva de la marcha y de~
los micmbros, disartria y arrcflexia, signos de disfuncién del
tracto piramidal y pérdida del sentido de vibracién y posicién
La escoliosis y evidencias electrocardiogrdficas de enfermedad
cardiaca acurre en cerca del 70% de los casos de ATAXIA DE -
FRIEDREICH. lLos rasgos menos comunes incluyen pies cavus, atro
fia éptica, atrofia distal y diabétes. En promedio los pacien
tes pierden la capacidad para caminar |5 afios después de ini -

ciados los sintomas y fallecen entre tos 40 y 50 aiios. (8)

La causa de la ataxia de Friedrecih permanece desconoci
da, y reportes iniciales sugirieron deficiencia de la pirivato
deshidrogenasa o de la enzima mdlica mitocondrial que no han -

sido confirmadas. »

Esfuerzos por local izar ¢! gene de la enfermedad en una
especifica regién del cromosoma ha excluido cerca de la mitad~

del genoma.

Cerca de un tercio de los pacicntes con ataxia dégcne—
rativa que la desarrollan después de los 20 afios de edad tie-
nen una estrecha similaridad de afeccidn y la herencia es ge-
neralmente autosémica dominante. Los hallazgos , patoldgicos
en la degencracién cercbelosa de inicio tardio son variables,
pero ¢l sindrome de atrofia ol ivoponto cercbelosa (pérdid; de-

las ¢células en los niclcos pontinoes y ol ivares y también de =~



las células cerebelosas de Purjimke) e¢s visto al menos en la -
mitad dec los casos esporddicos y familiares. Hay siemwpre cam -
bios degenerativos acompafiantes en los ganglios basales, cor

don espinal y nervio periférico, tanto que el término de atro -
fia ol ivopontocercbelosa es cngafador. Ha sido sugerido que -
la .actividad deshidrogenasa glutamato de lcucocitos estd es -
pecficamente reducida en algunos pacientes con atrofia olivo -
pontocedebelosa, pero en recientes estudios Briténicos estas -

observaciones no han sido confirmadas.

LA MAYORIA DE LOS INTENTOS PARA TRATAR LAS ATAXIAS DE
GENERATIVAS HAN DADO RESULTADOS DESALENTADORES, REFLEJANDO ri-
NUESTRO |NCOMPLETO CQNOCIMIENTO DE LA FUNCION DE NEUROTRANSMI
SORES EN EL CEREBELO Y SUS CONEXIONES.

Resultados prometedores usando hormonas |iberadras --
de tirotropina para tratar las ataxias han sido reportadas por

Japoneses; cstas observaciones necesitan ser confirmadas, pero

ellos sugieren que las vias de |legada noradrenergicas al ce -
rebelo son mds importantes que lo que previamente se crefa.(9)
Clasificacién de las Ataxias,

Las dificultades en la clasificacién nosolégica y co -
rrelaciones ¢l fnicas-anatdmicas se deben a |) muchos de |'6s es

tudios anatdémicos y clinicos han sido incomplctos, especialmen



te del lado anatémico. 2) los tipos establecidos como “clési -
cos” de la enfermedad parecen ser infrecuentes en comparacién-
a los tipos aberrantes y trascionales. 3) una gran parte del -
neocerebelo no ticne Funciones asignadas. Juega un papel no re
conocible en la funcidn motora y de como contribuye a los re -
flejos visuales y auditivos es obscuro, De este modo, un hemis
ferio cerebeloso no desarrollado puede ser descubierto en una-
examinacién postmorten en un individuo quien no haya tenido : =

sintomas de disfuncidén cercbelosa durante la vida.

E! Dr Greenfield da una clasificacién modi ficada de las

Ataxias (10)

1) Ataxia hcrchitaria de forma predominante espinal.,
a) Ataxia de Fricdreich
b) Ataxia no-Friedreich
i1) Ataxia hereditaria de forma predominantemente cere -
belosa.
a) atrofia cortical cercbelosa
1) Tipo Holmes (atrofia ol ivocerebelosa)
2) Atrofia ccrebrlosavcorﬁical tardia (Marie-Foix
al L;AiUUtlll inc)
b) Atrofias de tallo cercbral -cerebelosas
1) Atrofia olivopﬁntocerebelosa de Menzel y de-De
Jjerine Thomas.
2) Otros tipos de atrofia ..ol ivopontocercbelogsa -
(Konigsmark y Weiner) incluye casos con dege ~

neracidn estrioigro, degencracidn retiniana y



y demencia.
3)Atrofia dentadorubo (Ramsay Junt; Woods y Schaum -

'burgﬁ

Con lo que respecta a las ataxias denominadas NO -
FRIEDREICH, en la larga literatura de las ataxias cerebelosas,
hay un ndmero respetable de casos que semejan ataxia de -
Friedrcich excepto que los miembros estan espasticos y los re_

flejos miotdticos hiperactivos.

La pregunta sin contestar es si ellas representan una -
variante de la Ataxia de Friedreich o una enfermedad diferen -
te. Se ha adoptado la posicién de que ellas son una forma de -
degeneracidn espinosd cerebelosa los cuales son transicionales
entre la ataxia de Friedreich y algunos de los otros tipos con

atrofia cercbelosa. (i11)



CASO REPQRTADO: :

Se trata de paciente scxo femenino de |19 afios de edad, -
con un hermano de |3 afios, producto de la segunda nupcia de la

madre sin alteraciones.

Iniciéd a caminar @ los 17 meses, balbuceé patabras a -
los Il meses, notandole lLa madre que conforme evolucionaba en-
su marcha al caminar lo hacia desvidndose hacia los lados, -
cuando trataba dc tomar algo con las manos lo hacia con movi -
mientos torpes y vacilantes. En los Gltimos 4 afios le han nota
do que la inestabilidad de la marcha no progresa en cambio te-
notaron alteraciores en la voz de tipo disdrtrico. Cursé hasta

20. afio de educacidn secundaria con buen rendimiento escolar.

Antecedentes negativos relacionados con el padecimiento

de nuestra enferma.
Exploraciéon Fisica: const;ntes vitales normales,
A nivel de pies, sin encontrar pies cavus,
Resto de la exploracidn fisica ;in alteraciones,

Exploracidn Neuroidgica:

Pares crancales normales a excepcidn del Vil par gn su

rama vestibular, no hay nistagmo en fa mirada de reposo, apare



ce nistagmo inagotable hacia las miradas extremas, ¢l nistagmo
optécinético es simétrico con sdcadas de gran amplitud. X par
la deglucién es normal fa fonacién de la voz es de tipo disdr-
trico.. L

Sistema sensitivo: normal para todas sus modal 1dades.,

Sistema motor: normal con pcflejos miotdticos normales,

Tono y trofismo normales.

Pruebas de coordinacidén muscular con dismetria, adiadoe
cosinesia, descomposicién en la fase final del movimiento, tem
blor de intencién, asinergia bilateral, Estacidn de pic y mar-
cha: Punde estar de pie por si sota pero al hacerlo separa los

pies como 30 cm., aproximadamente,

Camina por si sola pero se desvia hacia los |ados.

Funcionres cerebrales superiores: normales,

Se real izan exdmenes de laboratorio que comprendicron:
Biometria hematica, quimica sanguineca, Pruebas de funcionamien
to hepdtico EGO, Proteinas totales, alﬁﬂmina y globul inas, prue
bas de tendencia hemorragiparas e inmunoglobulinas (1gG 1gA -

IgM) resultando todos estos estudios normales.

Sc realiza Tomografia computada de crdneo que: mostrd -

tanto cn los cortes simples como con contraste hacia los cor ~



tes de fosa posterior una zona hipodensa hacia la |inea media
del cercbelo compatible con hipoplasia de vermis cerebeloso, -
las cisternas ventriculares normales y la homogeneidad del pa_

renquima cerebral y cerebeloso normales, (ver fotos).
Resonancia nuclear magnética: define con mecjor resolu -

cién la atrofia del vermis anterior cerebeloso. (ver fotos).
Potenciales evocados multimodales (ver reporte).

Prucbas Psicolégicas: (ver reporte).

Prucbas de electronistaggmografia {ver gréfica)



TOMOGRAFIA COMPUTADA

RESONANCIA NUCLEAR MAGNETICA




RESONANCIA NUCLFAR MAGNETICA



Oct. 1988
REPORTE PSICOLOTICO.

FICHA DZ IDENPIEICACION

NOMBRE : Olivia Rémirez Anguiano.
EDAD : 19 afios.

FBJHA DE NAC. : 29-Sent.-1969

ESCOLARIDAD : 20 Sec.

REFERIDO POR s Dr. Olan. BXP. No. 847-88

MOTIVO DE CONSULZLA,

Zveluacién de Coeficiente Intelectual. Acudid al rervicio e Neu-
rologfa por nadecer distrof{a muscular.Asroximadamente hace 4 a-—
fios Olivia es internada en este hospital,en la unidad de Cirugfa-
Gral, pers intervenirla auirurgicsmente de una hernia inginzl de-
bido a sus caracteristicas se solicita une valoracién de Genéticas
Refiere la modre gue ¢ la edud de 2 Aiios aprox.,recibe rehabilita
cién teniendo una durscién de 2 afos, mues €8ty no la continuan.

DESCRIPCION Y ACTITUD NEL PACIENTE

Olivia tiene tez morena clara, pelo y ojos negros, complexidn del
gada. se presenta limpia y alifiada tiene dificulitad para caminar -
(cojea) y tartamudea 21 Wablar,

HISTORIA DE DESARROLLO. :
La paciente nace a término de 9 meses y presenta g¢iandsis . Refie
re la madre que se endereza a los 4 meses, se sienta a los 7 y ca
mina a la edad de 2 afios. ' :

HISTORIA PAMILIAR.

Olivia ocupa el ler. lugar de 2 hijos, dentro de .la familia, es
hija dnica del ler matrimonio y tiene un medio hermano. Refiere la
madre que cuando tenfa aprox. 4 meses de embarazo el papi de Oli-
via la abandona. Contrac nupcias por 2a vez y en la actuslidad —-
tienen 19 afios de vivir juntos, sus relaciones son muy conflicti-
vas , pdes el padre ¢s_adicto a la marihuana. .

In paciente cursé 3 aflos de Kinder, y terminé la primaria con bue
nas caliticeciones. A partir del ler afio de SEe. se le empezé a~-
dificultar el anrcndizaje, nero termine ese afio escolar. Fn 20.-—
tiene un sceidente su nadracstro vy deja de asistir »nl colegio y ya
no conbtinua sus cotudlos. -~




APLICADAL.
thltico Visomotor de senduer.

que Ta colecaclin e -
lay figuras Tue ldgiea, no utilize margen ~late magrografia, tambiln
presunta los siguivntes determinantes @ rutacidn, dificultad parn hacer
puntos v Angulos.

T baze a votus determinantos e ubservan distorsicnes re la Gectals --
s prurosos perceptusles no son correctus, per lo cual, se recomienda-
se em;.een otras tlenicas para corrohorar la existeneia de una leciln -
cerebral.

¢

ULTADUS Al INTELLCTUAL.
YEAEAL LILRGC LN Tul

Cola w 70 L.l. = 67 L.Io 27N OIAGNLLTICO = LIMITRUFE

I.00 = MAYOR DCL 16 3

Olivia ticne una dotecién natural media-baja, lo cual indica sue en low
primeros affos de vida recibil pode estimulacidn, por 1o tanto sus eapa-
cidades iniLelectuales ~atan limitadess y lus conacimientos gue a luygrade
asimilar de su medio ambiente, tanto social coms escolar cun winimos. -
Zu cepacidad <o juicic vo limitada por lo gue las respuestas que de a-e
su vica diaria i poco cficientes. Ju eapacidad we ateneiln v concen
traciln ce encuentra baja, de ahl que ce le dificulte poner atencifn a-
las indicrciones que precisen un limite e viempo. Su tipo de pencamien
to us funcional-concrotoe 2inte més en el &rea verbal gue en la de eje~
cucifny, pur lo tenty oo pued. wpoeciar gue ticne mhs facilidad para rea
lizar foreac gui requie™@n del 1 lenguaje. epupecto a discrimipar
gque partc le haue frlta A una figura obhicne uma juntuacibm modia-haja.
La pecignts preu difirulead on ou neidad de Bralicic v sintusis

oo ltar planear unn tAarcA, o daT requicren -

c.;tadu lac reallroe con puen cal volontitad nn
N

CONDLUSTONEL,
PFresenta distu...
TrLELOS.

C.I. = 77, ren un tngrdctico de Limftrofio

do we la Gestalt, esus pracesos perceptenles sonoin

(L.DJ = INDICE DE DETEHIURD = MAYUR DEL 16 % &ata pdﬁtuuciﬁn corregs

pqg%§%g§:§¥§§ionam‘entu Intelectusl de un sujeto mayor a los 55 aiipge
c Lpand 7 i . - (7 s Oeef -
Sl o . -

firmes




SE REALIZARON ESTUDIOS DE POTENCIALES EVOCADOS MULTIMODALES

EL RESULTADO FUE NORMAL



NISTAGMO EN REFOSO ESPONTANEO

NISTAGMO OFTOCINETICO ABOLIDO

NISTAGMO OPTCCINETICO NORMAL

IMPRESO EN MEXICO




Interpretacidn de celectronistagmografia:

No parcsias

Nistagmo espontaneo a la derecha

Rastreo atéxico

Nistagmo a la izquierda minimo

Nistagmo oprocinético a la izq. (normal)

Ni stagmo opticénetico a la derecha (abol ido)

Pruebas caléricas: 44 GC

0.D. vel. angular der I

ve!, angular izq. I3

El lente de Frencel no modificé el nistagmo .
30 GC

OD Vel. angular !

Ol vel. angular 8

Se interpreta como preponderanciia direccional izq.

no habiendo inhibicidn a la fijacién.



Discusién:

Jervis (12), Norman, (13) Batten (14) y Scherer (15) -
describieron un sindrome de ataxia no proéresiva de inici -
temprano que difiere de nuestro caso en su modo de herencia,
severidad del déficit mental, ausencia de nistagmo de sacudi-

das verticales y ¢! hallazgo de degeneracién pancerebelosa -

(ver tabla 2). Kattah y cot. (16) reportaron en una familiar
con caracter autosomico dominante un sindrome de ataxia de inj
cio temprano cuyos micmbros exhibieron nistagmo e incoordina-

cién similar a la de nuecstro cas, defiriendo unicamente por el
modo de herencia, ya quec nuestro caso se trata de una presenta
cién esporadica‘o de “novo”. La famil ia reportada por Kattah y
col. no tuvieron evidencias de rayos X o de tomografia de -
atrofia cercbelosa local izada. Malamud y Cohen (17) reportaron
una ataxia infantil recesiva ligada al cromosoma x asociada -
con atrofia dptica y epilepsia mioclénica.

En 1985 los Dres. Furgam, Baloh y cols (18) reportan a~
una familia cuyos miembros tuvieron un sindrome no progresivo-
de inicio temprano con cardcter autosémico dominante que in -
cluia nistagmo cspontdneo de sacudidas verticales y ataxia -~
woderada de la marcha. La resonancia magnética mostrd imdge -
nes de atrofia local izada del vermis cerebeloso. Creyendo -~
los autores de dicho articulo que su caso representa un tipo-
Gnico de atrofia de vermis cerebeloso de tipo hereditario con

manifestaciones tcempranas.



TABLA 2 ¢
SINDROME DE ATAXIA INFANTIL FAMILIAR

REFERENCIA HERENC{A  PROGRESION RETARDO MENTAL_NISTAGMO HALLAZGOS
FURMAN 1985 DOMINANTE NO MINIMO VERTICAL ATROFI A DE VER
MIS SUPERIOR
JARVIS 1950 RECESI VO NO SEVERO NO DEGENERACION
NORMAN 1940 CELUIA'S PURKIN
BATTON 1905 . JE Y GRANULAR

SCHARAR 1930

KATTAH 1983 DOMINANTE Si NO PENDULAR ——

MALAMUD 1958  LIGADA AL © s SEVERO NO DEGENERACION
DIFUSA DE CE
LULAS PURKIN
JE Y GLIOSIS

NUESTRO CASO  ESPORADICO NO NO DE REOJO -  ATROFI A VER-

1988 MIRADA EX- M1S SUPERIOR
. TREMA




Por los hallazgos de imdgen de resonancia magnética es-
te Gltimo caso se parece al nuestro, asi como por su presenta-

cién clinica, contrastando unicamente en ei modo de herencia,

RESUMEN

Nuestro caso se trata de un Sindrome de Ataxia cerebelo
sa por hipoplasia de vermis cerebeloso, de manifestacién clini
ca temprana, no progresivo, de prescntacién esporddica o de -~
“novo”, con un coceficicnte intelectual |imitrofe, condicién -
que lo diferencia de los casos reportados en la literatura en-

casi la mayoria tuvieron grados diversos de retraso mental.
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