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ATAXIA crnEBELOSA INFAf11TIL POR HIPOPLASIA DE VERMIS CEREBE­

LOSO: 

Presentación de un caso el ín ico y re vi si Ón de 1 a 1 ite-

ratura. 

HISTORIA: 

Desde la primera descripción por Rossi (1) en 1821, 14-

pub 1 i cae iones de agenesia de 1 verrn is cerebe 1 oso han si do repo!:. 

tados, las cuales est6n resumidas en la Tabla 1. Casos aisla -

dos han sido descritos y los hallazgos patológicos han sido 

disponibles en cada caso. 

La agenesia del verrnis fué completa en 4 c<lSos y par 

cial en 12. Estos últimos la porción postero-inferior del ver­

mis estuvo ausente, mientras'que la porción ~nterosuperior,es­

tuvo preservada. La sobrevida después del nacimiento varió 

desde días hasta los 70 años, y su duración fué relacionada 

probablemente a la presencia de otro desorden o malformación -

asociado, como por ejemplo, profundo retardo. De la revisión -

de estos casos, no hay razón para creer que la ausencia del 

vermis a cualquier dirección afecta la vida del individuo. AL 
gunos de los pacientes fueron de inteligencia normal y no tu -

vieron signos neurológicos., Dos de ellos vivieron entre 70 y 

71 años respectiva mente. E 1 retardo ps icomotor fué comunmente­

encontrado en otros pacientes de esta sel'ie. Hipotonia e l,n, -­

coordinación también fueron mencionados. 



TARLA 1 AGE~ESIA DEL VERMIS 

----
AUTORES AGENESIA EDAD DE MUERTE DATO CLI NI ce PATOLOGIA CEREBELOSA MALFOR.A SOCI ADA 

ROSSI 1891 COMPLETA 31 A. DEFECTO MENTAL CORTEZA CEREBELOSA 
CON CITOARQUITECTg 
RA ANORMAL 

rmssr 1892 C'OMPLETA 2 DIAS 

GRADIG 1905 PARCIAL 1 O D IAS M 1 ELOMENl\GOCELE 

OBERSTEI NER!_916 PARCIAL 28 A. l~TELIG. NOR. HETEROTOPI A EN LA 
SUBSTANCIA BLANCA-
DEL CEREBELO 

GUTT~\ANN 1929 PARCIAL 5 A. EPILEPSIA Y VERMIS ANTEROSUPE- AGENES 1 A DEL 
HEM 1 PERESI A RI OR NORMAL CUERPO CALLQ_ 

so 

LYSSENKOW 1931 COMPLETA 25 A. 1NCAPAC1 DAD 
PARA CAM 1 NAR 

PINOS 1932 PARC 1 AL 24 A. DEFECTO MENTAL HIPOPLASIA NUCLEO 
DENTADO Y ATROFIA 
CEREBELO IZQ. 

RUB 1 NSTEI N 1940 PARC 1 AL 71 A. HIPOPLASIA DE H.s_ 
MISFERIOS CEREBELO 

SEHS 1941 PARCIAL 16 A. NI STAGMO HIPOPLASIA VERMIS 

LHERMITTE 1942 PARC 1 AL 20 M 



MORSIER 1954 PARCIAL 2 M --- HIPOPLASIA NUCLEOS DE 
OLIVAS 

MORSI ER 1955 PARCIAL 2 M --- HI POPLASIA TRACTO ES-
P 1 NOC ER EBELOSO 

HAENE 1955 PARCIAL 4 A 1NCAPAC1 DAD HIPOPLASIA DE NUCLEOS 
PARA CAMINAR CEREBELOSOS 
FLACCIDEZ 

MORSI ER 1 962 PARC 1 AL 70 A --- MALFOR-IACIOi'< DE LA ES AUSENCIA": DEL 
TRUCTURA CORTICAL CE~ SEPTUM PELU-
REBELOSA CI DUM 

EISENRING 1968 PARCIAL 2 M SI NDROME DE DI ASTOMATO-
KLIPPEL-FEIL --- BULB 1 A 



La incidencia fami 1 iar fué sugerida por Baene, Lhermi -­

tté también tuvo un he'rlnano quien estuvo s im i 1 armente afectado -

clfnicamente; los padres eran consangufneos, 

En algunos casos, el mal desarrollo de los hemisferios 

cerebelosos y sus n~cleos fueron encontrados, en otros, los n~­

cleos de la oliva estuvieron comprometidos, Alteraciones en la 

citoarquitectura de la corteza cerebelosa algunas veces se enco~ 

tr6 y en otros casos heterotopias de neuronas estuvieron presen-

tes en la sustancia blanca, En algunos casos, la agenesia del -

vermis fué solamente la malformación del cerebelo, Malformacio­

nes asociadas de la 1 ínea media del SNC fueron encontrados en al 

menos la mitad de los casos descritos, Estas incluyeron cranios­

quisis, mielomeningo¿ele, agenesia del cuerpo calloso, arrinenc!:._ 

fal ia, diastometobulbia y otros. 

En adición a estos casos, 1 a agenesia de 1 venn is puede 

ocurrir en asociación con conside.rable dilatación o agrandamien­

to del IV ventrículo. En los casos de Ostertpg, la agenesia del 

vermis rué asociada con una dilatación quística del IV ventrícu­

lo comunicándose con hidromiel i.a que se extendía hasta C6. 

En los casos de Castrillon el V!'_'rmis inferior estuvo au -

sente, el psi del IV ventrfculo 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 dilatación quística del 



1 V VENTRICULO 

L,1 uuscnciu de' vePmis es tu111hic~n 1111 r<1sgo si911ificati­

vo <'n el Síndrome de llur1dy-Walke1•. En 1914, Dandy y Blackfan -

descr ib i er~n un ni iio de 13 meses de edad con ap 1 <is i a. congénita 

del vermis asociado con un quiste de la 1 íneu meilia y obstruc­

ción del ugujero de Magendie. En 1921. Dundy discutió este pr~ 

blema yconsideró que la dilatación del IV ventrículo y la uu -

senciu del vermis eru secundurio a la hidrocefalia interna. 

En 1954 Bendil revisó 1 a 1 i teratura y presentó 6 casos -

adicionales. El la mostró que no hay involución del velum medu­

lur posterior del IV ventrículo el cual persiste como una mem­

brana delgada. Hi1y alguni1 permeabil idud del agujero de Mi1gendi 

o del velum y por lo tanto lu obstrucción generalmente no es -

completa. Los rasgos de este síndrome son dolicocefalia con en 

grosamiento de la esci1ma occipital, ulti1 inserción del tentorio 

y senos lateri11es, hidrocefalia interna con dil<1tación quística 

del IV ventrículo, desplazamiento lateral del hemisferio cerebe 

loso y aplasia parcial completa del vermis. 

En algunos casos, hi1y despl azrnn iento rostral y atrofia -

del vermis, como lo describió d Agostino y col. y Gibson. Tales 

cambios parecen relacionados a la hidrocefalia interna, en par­

ticular al agrandamiento del IV ventrículo. 

En muchos pacientes con el Síndrome de Dandy-\valker, 

malformaciones adicionales de la 1 Ínea media tales como la age-



nesia del cuerpo calloso, también han sido descritas. Esto 

pudo desarrollarse que otros factores como la hidrocefalia in­

terna desarrollada en el útero puede ser significativa en la -

etiologra de esta malformaci6n. (2) 

Los síndromes de ataxia famil·iar y que se presentan en­

la nifte: son raros. La ataxia de Friedreich y la ataxia-telan­

giectasia son desordenes progresivos con anormalidades neuro12_ 

gicas múltiples. Los síndromes menos comunes incluyen a una 

ataxia cerebelosa progresiva 1 igada al sexo asociada con epi:­

lepsia miocl6nica, la enfermedad de Refsum y la ataxia cercbe­

losa asociada con severa deficiencia mental. 

NE<UROFISIOLOGIA DEL C'EREBELO EN EL CONTROL DEL MOVIMIENTO: 

El estudio del cerebelo ha probado ser una rama muy . ,._ 

frustrante de las neurocienci'as. Tiene despectivamente una es­

tructura de 3 capas (molecul~r, células de Purkinje y Je célu-

las granulosas). Solamente 2 tipos de aferencias o llegadas -

que vienen de otras partes del SNC (fibras trepadoras y musgo­

sas)." Las células de Purkinje son excitadas di.rectamente (fi -

bras trepadoras) o indirectamente; las fibras musgosas.excitan 

a las células granulosas cuyas fibras parillelas il su vez exci­

tan a las células de Purkinje. Todas las salidas o aferencias 

de la corteza cerebelosa están proporcionadas por las células­

de Purldnje. Hay solamente 4 tipos de interneuronas (células -

granulosas, las cuales son exitatorias; células estr.ella~~s, -

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



tros uhona tenemos unacusi completa descripción y disposición­

de las sal idas y 1 legadas del cerebelo y aGn conocemos muchos­

de 1 os transmisores emp 1 eados. No obstante no tenemos unu i deu 

claro de como el cerebelo contribuye al control del movimiento. 

Nuestro cntc!nd i miento durumentc hil avanzado de 1 o esto­

b lec ido en 1917 cuando Gordon Holmes publicó su,; cíilsico rcpo!:_ 

te de las funciones del cerebelo, El problema miÍs diffcil de -

todos es que es un noJo esencial en numcrosus vías de r•ctroa!_í 

mentación; he aquí que el estudio del cerebelo aislados de 

otros co111po11entcs, rcvcl a poco il cerca de su verdadera función. 

AdcmiÍs, es un sistema de óptima seguridud el cual bien puede -

estar comprometido en la adquisición de destreza motora de la!:_ 

ga duración. Finalrnen.te contribuye al control de todo el árbol 

de la división motora, llamadas axial, proximal y distal, tam­

bi6n recibe vias sensoriales de casi todas las conocidas vfas­

scnsor ial cs. 

Es una excelente cstru.ctura "scnsorimotora" y nuestro­

entcndirnicnto de la transacción scnsorimotor es primitiva en -

e 1 extremo. 

Holmcs en 1939 sugirió unu funcfón para el ccreb~lo; 

El propuso que las unidades regulurmcnte repetidas de las cuil­

les estti compuesto puede servir como un "detector de errores", 

compurundo el curso intensionado de un movimiento con la di 

rección que rculrnente lleva. 

Su evidencia pura esta ideu fué enterumente clínica, 



Siguiendo a lesiones cerebelos·as los pacientes exhibían iltaxia 

postura! y temblor de intensión. Estos síntomas resultan de 

disturbios de la amplitud, sitio y tiempo de contracci6n muse~ 

1 ar. 

Aunque la estructura fundamentill de cadil movimiento pil­

rcce estar intilcta, el control está ilUsente. En pilrticulilr el­

síntoma de temblor Je intensión da una pista Je la filltil de 

control. los sujetos normales alcanzill1 un blanco visual en 2 

tiempos. Prirner•o, un movimiento rápido hecho en dirección gen~ 

r<1I hacia el bl<1nco, Esto seguido por un movimiento lento de -

corr·ccción quco <1lcdn=<1 exactmncntc <11 bl<1nco bajo el control -

visual de rctroal imcntación. Un paciente con enfermedad del c~ 

rebelo lfft:cr>al rcaliz·il el 111ovi111ionto inicial rápido con poca -

dificultad, pero conforme el blanco está siendo illcanzildo 

ellos s~ vuelven incrementadamente inexactos (temblor de in 

tensión). Es necesario decidrr cuales parámetros de un movi 

miento pueden ser controlados por. el cerebelo. Esto no es'.tan-, 

simple como se dice debido a que nosotros no, conocemos a que -

nivel se inicia. Un movimiento puede ser definido en términos 

de su meta, o de su trayectoria a través del espacio, o en té~ 

minos de los ángulos de las articulaciones comprometidas o por 

medio de unu descripción detallada de Ía milgnitud, sitio y 

tiempo de la contracción de c<1da rnÚRculo comprometido en lle -

vario a cabo. El cerebelo participa en todos estos niveles, los 

lóbulos laterales reciben información acercil de la meta desea­

da de un movimiento de los lóbulos parietill posterior y pre -­

frontal junto con el sistema visual, mientras que el cerebelo­

paraverrn i ano recibe in forrnac i Ón de 1 a corteza sensor imotora, -



acerca de 1 a vía intensi onada de 1 a ejecuci Ón de 1 movimiento,. 

También recibe retroalimentación acerca de su progreso actual­

ª través de la piel, músculos, receptores de articulación, y -

de interneuronas del cordón espinal por vía del tracto espino-

cerebeloso. 

Desafortunadamente nosotros no estamos aún en posición, 

de entender en detal 1 es que transformaci Ón toma 1 ugar durante­

estos rnovimientos, .en explicación de la dificultud antes men -

cionada asociadas con el análisis del registro neuronal en el­

mo'virniento de un animal despierto, 

Ninguna teoría de la función cerebelosa es toduvía ca -

paz de contestar con 'aetal 1 es 1 as preguntas de como e 1 re sul t!!_ 

do de la interacción computacional de la corteza cerebelosa y­

sus núcleos usados par~ modificar el movimiento. 

Parece probable que el cerebelo pueda sobreponerse, 

siendo capaz de hacer uso de la información sensorial de retr~ 

al imcntación, acerca de como un movimiento exitoso en el pasu­

do mejora la ejecución de movimientos similares en el futuro.­

El cerebelo puede por lo tanto estar íntimamente relacionado -

con la adquisición de destrezas motoras, siendo capaz de alma­

cenar experiencias acerca del éxito o falla de conseguir un m~ 

vimiento en diferentes circunstancias, 

El reflejo vestíbulo-ocular asegura que la rnirada vi -

sual pueda permanecer fijada en el espacio a pesar de 1 os mo -

vimicntos de l;1 cilhe::a; he aquí que uno puede mantener los 



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

cabeza está sacudiéndose. 

No obstante el movimiento de los OJOS de un punto fijo­

ª otro mediante las sácadas, 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, el~ 

ramente el reflejo vcstfbulo-ocular debe ser suprmido. La su -

presión Je l;:1 purte flocculonodular del cerebelo previene tal 

supresión del reflejo vestfbulo-ocular; posteriormente los 

ojos tienden a compensar los movimientos de la cabezu uún cua!!_ 

do esto es totalmente inapropiado. 

El cerebelo no· es por lo tanto la cabf-'za del sistema 

propio septivo como originalmente Sherrigntan sugirió, pero es 

probablemente el más alto centro para la regulación automática 

sensorial del movimiento. 

Desordenes <Jtáx i cos degenerativos: aun incomprensibles: 

Los desordenes dcyem,rativos del sistema nervioso, incluyendo­

demencias, desordenes del sistema motor y las degeneraciones -

espinocerebelosas, están representando un gran problema. El d!'._ 

sorden resulta de una degeneración sel¿ctiva y simétrica Je 

uno o m<'ís grupos de neuronas. /\ l gun.:is están determi n.'tdas gené-

ticamentc, pero la mayorfa nó; genralmente la enfermedad se -

desarrol I a debido a una combinación de factores genéticos y 

del medio ambiente. 



La degeneración cerebelosa y espinocerebelosa comprende 

un grupo complejo de más de 50 enfermedades. Su clasificación­

es CONTROVEl~SIAL, pel'o en la práctica ellus son mejor subdivi­

didus de acuerdo a los rasgos el fnicos y genóticos más que por 

criterios putológicos. (5) 

Las ataxias degenerativas con reconocible defecto meta-

ból ico son raros, pero su DIAGNOSTICO ES IMPPRTANTE PARA CONS~ 

JO GENETICO y tratamiento. Algunas enfermedades por depósitos 

más comumente asociadas con desordenes ·neurodegenerat ivos de -

la nifiez, tales como la deficiencia de hexosaminidasu y las 

leucodistrofias pueden presentarse en el adulto como un sfndr~ 

me multisist6mico incluyendo disfunción ccrebelosa. La colesto 

nolosis, una rara enfermedild autosómica recesiv<1 causada por -

la dficienciil del metabolismo de las shles biliares c<1usa ata­

xia, demencia, espasticidad neuropatla periférica, cataratas y 

xantomils tendinosos en la segunda J6cad<1 de la vida. 

El tratamiento con ácido quenodexosicol ico parece mejo­

rar la función neurológica. Las deficiencias severas y de la~ 

ga evolución de vitamina E causa un síndrome de ataxia progre­

siva, <1rreflexi<1 'y p6rdida distal de la scnsibil idad de vibr~ 

ción·y posición. Adecuadas dosis de vit<1111in.i E detiene el pro­

greso de los síntom.is neurológicos yl:l'a mejoría en algunos ca-

sos. (6-7) 

Los desórdenes <1táxicos deyenepativos de causa descono­

cida que comicnz<1n un la niílcz o adolescencia son si~1pre gen[ 



ti crnnente determinados y genera 1 mente son autosóm i cos reces i -

vos. La más común de estas es la ATAXIA DE FRIEDREICH, la cual 

generalmente causa síntomas entre los 8 y 16,años de edad. 

Los rasuos cardinales son ataxi.1 progresiva de líl marcha y de­

los miembros, disartria y arreflexia, Fignos de disfunción del 

tracto pirnmidal y pérdida del sentido de vibración y posición 

La escoliosis y evidencias electrocurdiogr,ficns de enfermedad 

card i ¡¡ca acurre en cercíl de 1 70% de 1 os casos de ATAX 1 A DE 

FRIEDREICH. Los rasgos menos comunes incluyen pies cavus, atr~ 

fía ópticu, utrofia distul y diabétes. En promedio los pacie.!!_ 

tes pierden 1<1 cupacidud Puru caminar 15 años después de ini 

ciados los síntomas y fallecen ent.re los 40 y 50 aiíos. (8) 

Ln causa de 1 u" ataxia de Fr i edrec i h permunece desconocl_ 

da, y reportes iniciales sugirieron def icienciu de la pirivato 

deshidrogenasa o de la enzima mSI icíl mitocondrial que no han -

sido confirmadus. 

Esfuerzos por 1oca1 izar e 1 gene de 1 a enfermedad en una 

específica región del cromosoma ha excluido cerca de la mitud­

del genoma. 

Cerca de un tercio de los pacientes con ataxia degene­

rativa que la desarrollan después de los 20 años de edad tie­

nen una estrecha similaridad de afección y la herencia es ge­

neralmente autosómica dominante. los hallazgos , patológicos 

en la Juyencrílción cerebelosa de inicio tardio son variables, 

pero el síndrome de atrol'ia ol ivopont:o cerebelosa (pérdid~ de­

lils célulils en los núcleos pontinos y olivares y también de 



las células cerebelosas de Purjimke) es visto al menos en la -

mitad de 1 os casos esporá<J,i:cos y fam i 1 i ilres. Hay si empre cam -

b i os degenerut i vos acompañantes en 1 os gang 1 i os basal es, cor 

don espinal y nc•rvio periférico, tanto que el término de atro -

f i a o 1 i vopontocerebe 1 osa es cngnñmfor. Ha si do sugcr ido que 

la .actividad deshidrouenusa glutamilto de leucocitos est.~ es 

pecficamente reducida en algunos pacientes con atrofia olivo -

pontocedebclosa, pero en recientes estudios Brit6nicos estas -

observílciones no han sido confirmadas. 

LA MAYORIA DE LOS INTENTOS PARA TRATA!~ LAS ATAXIAS DE 

GENEl~ATI VAS MAN DADO RESULTADOS DESALENTADORES, REFLEJANDO ,¡.., 

NUESTIW 1 NCOMPLETO CQ,NOC 1M1 ENTO DE LA FUNC 1 ON DE NEUIWTRANSML 

SORES EN EL CEREBELO Y SUS CONEXIONES. 

Resultados prometedores usando hormonas 1 i berachras 

de tirotropina para tratar las at~xias han sido reportadas por 

Japoneses; estas observaciones necesitan ser confirmadas, pero 

el los suyieren que las vías de llegada noradrenergicas al ce -

rebelo son m6s importantes que lo que previamente se crela.(9) 

Clasificaci6n de las Ataxias. 

Las dificultades en la clasificación nosológica y co 

r1·cl<1cio11cs el í11icc1s-<.111utómicas se deben a 1) muchos de l°ós e~ 

tudios a11at6111icos y clínicos han sido incompletos, especialme~ 



te del lado anat6mico, 2) los tipos establecidos como •c16si -

cos" de la enfermedad parecen ser infrecuentes en comparaci6n­

a los tipos aberrantes y trascionales, 3) una gran parte del -

neocerebclo no tiene funciones asignadas. Juega un papel no re 

conocible en la funci6n motora y de como contribuye a los re -

flojos visuales y auditivos es obscuro. Oc este modo, un hcmis 

ferio, cerebe 1 oso no desarrol I ado puede ser descubierto en una­

exam i nac i6n postmorten en un individuo quien n~ h~ya tenido 

~intomas de disfunci&n cerebelosa durante la vida. 

El Or Greenfield da una clasificaci&n modificada de las 

Ataxias (10) 

1) Ataxia herc"ditaria de forma µ,.cdominante espinal, 

a) Ataxia de Friedreid1 

b) Ataxia no-Friedreich 

11) i\t<1xi.1 hercditarict de forma predominantemente cerc -

be 1 OSLl, 

a) atrofia cortical cerebelosa 

1) Tipo Holmes (atrofia ol ivocerebelosa) 

2) Atrofia cerebrlosa cortical tardía (Marie-R1ix 

d l l~.iuUilfl i ne) 

b) Atrofias de tallo ccrchral-cerebelosas 

1) Atrofia ol ivopontoccrebclosa de Mcnzel y de· De 

.ierine Thomas. 

2) Otros tipos de atrofia 
0

01 ivopontocerchclo.~a 

(Konigsmark y \Vcincr) incluye casos cu11 dcge -

nl~r'dC i cln l! str i o i Hr'O, degenera e i t.Jn rct j ni una y 



y demencia. 

3)Atrofia dcntadorubo (Ramsay Junt; Woods y Sclrnum -

burg), 

Con 1 o q uc respecta a 1 as ataxias dcnom i nadas NO 

FRIEDREICH, en la larga 1 itcratura de las ataxias ccrebelosas, 

hay un númc ro re spetab 1 e de casos que semejan ataxia de 

Friedrcich excepto que los miembros están espásticos y los re 

flejos miotáticos hiperactivos. 

La pregunta sin contestar es si ellas• representan una 

variante de la Ataxia de Friedreich o una en'fermedad diferen -

te. Se ha adoptado 1 a posición de que el las son una forma de -

degeneración espinosá cerebelosa los cuales son transicionales 

entre la ataxia de Friedreich y algunos de los otros tipos con 

atrofia cerebelosa. (11) 



CASO REPORTADO: 

Se trata de paciente sexo femenino de 19 años de edad,­

con un hermano de 13 años, producto de la segunda nupcia de la 

madre sin alteraciones. 

Inició a caminar a los 17 meses, balbuceó palabras a 

los 11 meses, notandole la madre que conforme evolucionaba en­

su marcha al caminar lo hacía desviándose hacia los lados, 

cuando trataba de tornar algo con las manos l.o hacía con movi -

mientos torpes y vacilantes. En los últimos 4 años le han not~ 

do que la inestabilidad de la marcha no progresa en cambio le­

notaron alteraciol'es en la voz de tipo disártrico. Cursó hasta 

2o. año de educación°'secundaria con buen rendimiento escolar. 

Antecedentes negativos relacionados con el padecimiento 

de nuestra enferma. 

Exploración Física: constantes vitales normales. 

A nivel Je pies, sin encontrar pies cavus. 

Resto de la exploración física sin alteraciones. 

Exploración Neurológica: 

Pares craneales normales a excepción del VI 11 par ,,t?n su 

rama vestibular, no hay nistagmo en la mirada de reposo, apar~ 



ce nistagmo inagotable hacia las miradas extrem.:is, el nistagmo 

opt6cin~tico es sim6trico con s6c.:idas de gran .:impl itud. X par 

1 a deglución es normal 1 a fonación de 1 a voz es de tipo di sár-

tri co •• 

Sistema sensitivo: normal para todas sus modal iuades. 

Sistema motor: nor•mal con reflejos miot6ticos norrn.:iles. 

Tono y trofismo normales. 

Pruebas de coordinación muscular con dismetría, .:idiado~ 

cosinesia, descomposición en la fase final del movimiento, te~ 

blor de intención, asinergia bilateral. Estación de pie y m.:ir­

cha: Punr:lc estar de p'ie por si sola pero al hacerlo sepura los 

pies como 30 cm., aproximadamente. 

Camina por sí sola per'o se desvíu hacia los lados. 

funcionres cerebrales superiores: normales. 

Se real izan exámenes de laboratorio que comprendieron: 

Biometría hernática, química sanguínea, Pruebas de funcionmnien 

to hepático EGO, Proteínas totales, albúmina y globulinas, pru~ 

bas de tendencia hemorragiparas e inmunoglobulinas (lgG lgA 

l9M) resultando todos estos estudios normales. 

Se rea 1 iza Tomografía computada de cráneo que: mostró -

tanto en los cortes simples como con contraste hacia los cor -



tes de fosu posterior una zonu hipodcnsa hacia la línea media 

de 1 ccrebe 1 o compat i b 1 e con h i popl as i a de vermi s cerebc 1 oso, -

las cisternas ventrfoulares normales y la homogeneidud del pa_ 

renquima cerebrul y cerebcloso normales, (ver fotos). 

Resonancia nuclear magnética: define con mejor resolu -

ción la atrofia del vermis anterior cercbeloso, (ver fotos), 

Potenciales evocados multimodalcs (ver reporte). 

Pruebas Psicoló~icas: (ver reporte), 

Pruebas de clcctronistaggmograffa (ver ~ráfica) 



TOHCGRAF'IA COMPUTAD/, 

TIESOHAHCIA NUCLE~.R HAGNETICJI. 



RESONANCIA NUCI.P.AP. HAGNETICA 
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filll'OR'l'E PSICOLO'HCO. 

FICHA Di~ IDill'/'PrnlCACION 

NOf.'!BRE : Olivia R6mirez Anguiano, 
EDAD : 19 años, 
FE.;HA DE NAC. 29-Sept,-1969 
ES COLA JU DAD 2o Sec, 
REFERIDO POR Dr. Olan. h"X:P. No, 847-88 

MOTIVO DE C0Nt;ll1"l'A. 
~'v2luflci6n de Coeficiente Inteleotual. Acudió al f'ervic:i.o tie Neu­
rología por 1Jadecer distrofia muscular. Aproximadamente hace 4 a-­
fíos Olivia es internsds en este hos¡ütal,en la unidad rle Ciru.5ÍfJ­
Gral. DPra intervenirla rpürurgic~Jlílente rle una hernia inein'9.1 de­
bido ::.i'. sus caracterú•tic"1s se solicit<1 vne V[•loraci6n de Genética. 
Refierr; Jr. rnr-dre <!Ue : la edad el.e 2 >•.dos H?rox, ,recibo relir.:.Lilito 
c:j,6n tenir•nclo uno clur,¡¡r:ión oe 2 Ar.os, r¡nes ést~1 no lA con·t;inuan.-

DESCRlPCION Y AG'l'J'PliD ;11•JJJ PACIENTB 
Olivia tiene tez morena clara, pelo y ojos neeros, complexión cle1 
gada. se presenta limpia y aliñada tiene dificul tacl parH caminar -
(cojea) y tartamudea al li'ablar, 

HISTORIA DE DESAHiWLLO. 
Le. paciente nace a término de 9 meses y presenta. cianósis • Hefie 
:re ln me.dre que se endereza a. los 4 meses, se sienta a los 7 y e~ 
mina a la edad de 2 años. 

!USTOnIA FAMILIAR. 
Olivia ocupa el ler. lugar de 2 hijos, dentro de .la familia, es 
hija. única del ler matrimonio y tiene un medio hermano. Uefiere 19. 
madre que cuando ten!a aprox. 4 meses de embarazo el papá d.e Oli­
via la ab:mclona. Contr8e nupcias por 2a '{leZ y en la a.ctua.lldad -­
tienen 19 ofios de vivir juntos, sus relnciones son muy conflicti­
vas , púes el rya.dre es adicto a la marihuana. 
La paciente ciirs6 3 años de Kinder, y termin6 la primaria con bu~ 
nas ca.lií'icaciones. A partir del ler año de SBc. se le empezó a-­
difj.cult;r,r Pl a1JroncliY.nje, riera termina ese e.ño escolar. En 2o.-­
tiene un nccidrinto ~::u ;i;:H·frn:=::tro ~' cl<',ji:l de ::1s.is1.;ir r1l colc~gi.o y ya 
no con L.i.nt~P. i::us r•::.tud:i.01::1. 

tSlA 
SAllH 



1-::1.1[8 ~ 11r'LICMlfL. 
fG~t ~:;t~ltico V1!1om~tG!' de ci~nrl~r. 
Test ~cale de Intcltu2ncia -\~ia. 

íl...:S~LI /V' 1.~~ n;·::.n r·c:~r::.:r 1 CMCI ~.-~A 
[n 1e :·~ni izriciún i:-1~1 t:..!:.;t ~._ r·H:n,.~c;~ :;r..: cu:., ... #,;'; ._;:l~ 1 oi Cdl..cnc:ln '\.: 
lau f~gL!rBG fut.; lú~i8Ei, no utili:!ti mar~c.n '.' e; .. iate magro~p·Rf!a, tambi{;n 
pres~nta los ~iguiunt8s di2tcrm!Qant~~ : rutnci.Cn, rl!fi~ultad ,~Arn hac~r 
punto~ y ~ngulus. 
::n Ua.:.2 a u~tu!.J c!ctcrtninñntc~ ~¡e ul:Jserv·éln rll:=itur~.;lunELJ de la Gi..!.:tal't -­
~us µrurrsaa perccptLJBl~o no son ~01·rectua, por lo cual, 3e rc~amienda­
cu em¡,,: ee:n otrar.i técnicé'ls p:irñ cur-rohul'í.!r ln uxistencia rf(! unA l~~iún -
CE!rebral. 

1:l:.;ULTADüo:; l\iid\ INTCLLCTUAL. 
11t:auA1_ e:.:~ 1:~c 1 :..N T..,¡ l'L 
C.: •• ·¡t, L;. I. " fir¡ L. I. 7íl L.:MTTllUF[ 

I.t:. Ml\VOH DLL lG ·;; 
iJ11vi8 tit.;nc unn dotnc~jn naturrtl mudia-hAj8, lo ctr8l l.nrl~rn qUE! un loo 
primeros aí;us ~" vi.-la recibió µaria c:r;tlmulnciCin, µar J n tanto c;us cnp'1-
cidades in~dc:cturiles n.~tsn limitadAD v lut> conucimü.ntm; 4u¡_, e luéjrarlu 
asimiJAr rlu su m~dia ambiEnt8, tanto uocial como escalar ~un 111rnimo~. -
~u ce¡:eci..~t:rJ '~2 ~u~r.ic t.'S limitada ror lo qw12 las respuc;Jtns que dE! ñ-6 
su v iéa dlnr .;.u .i ~rñn í.JuCG ~f ic i ¿ntc~. ~-u cnµrlc lr-!a d Li~ atrinc :~n ~1 canean 
traciln sr: l:ncu~nt:.-n CJnjn, rfu ahí yuu :~L: :l.! rlificult~ 1-'snu¡· ntrnclCn A"":: 
lns indicnciun2s q11c p~~r~~en un l!mitc ~;~ Liempo •. :u tipo de pensBmien 
ta en funciunal--cunc..:·ctc. '~inrlr.1 má..; en 81 área 'Jcrbal que! ¿n 1 í-1 de t!jc:­
cu~i6n·, por lu tr<n-c~ :.1 1 ·• µu~c. tJp:·t:;cÍAl' que t:cnc.: m~~ fncilirlar:! j.Jr::lra l'BFl 

lizar t2n2a~ qili_ ~'L:~ule:"í~n ~!el u~o .:1:::1 lt.:n~L.:fl~c.. i.:~µcctu ñ L!!r..r.rimin8J: 
que partL l~ ha1;c f~lto ri una f~Qura oht..i..~rir- .Jnn ;!untuac56ra m~;d.i.íl-.. hr-ijA .. 
L,a peci1Cnt'.1 ;Jr..;"~ntc1 i1ifirc:lt;nrl "n :ou r:01¡;:>ci<'.nrl rlL áiocili·:í.:. v s~nt:.-:Ji::_ 
y se le ha ¡'.r..? rfir~.··~!=..tn~ ¡jlAri:..:a:· wr., tR~·:~A .... , .. , t.~r~.tE r;~!L :·c.:~u~r·r~i! 

de la ~.rn:.L.d'"~i~n v L~ r. .; ·.Ariu lrv· JL'ñl.l:·,., c~1n pücn en~ id-::.~ ',' :~.n~.:t..Jd :.n 
:ou cjN'c;~i6n. 

co:;cLU'..i r orJc:s. 
Prese;nta rJi!ltu .......... :·1 1.a Ges tal t, E1JS praccLlos pl-rcC?ptL:nlen :icn inr.o 

(1. D.) = Ií'JDICE DE DETEilIOHO e Mf'.VOH DEL 16 
pq__nl¡l¡lfial B#Fl__eionam"ento Intelectual de un 
~-J·fl~/ ~ 

~ ~sta pu11tuaci6n carreo-
3ujeto m~yar., a lo~-. 55 º0,?ª• 

. (L_.J,A, .•. ·~L ____ _ 
1_r~ .. /hTI-...í..;.n M. ;:r: f\;.--



SE REALIZARON ESTUDIOS DE POTENCIALES EVOCADOS MULTIMODALES 

EL RESULTADO FUE NORMAL 



NISTAGHO EU REPOSO ESPONTJ\NEO 

NISTAGHO OPI'OCINETICO ABOLIDO 

NISTAGMO OPTOCINETICO NORMAL 

IMPRCSO EP4 MC)OCO 



Interpretación de electronistagmografía: 

No pares i<:1s 

Nistagmo espontáneo a la derecha 

Rastreo atáxico 

Nistagmo a la izquierda mínimo 

Ni stagmo oproc i nét ico a 1 a izq. (norma 1 ) 

Nistagrno opticénctico a la derecha (abo! ido) 

Pruebas calóricas: 44 GC 

O.O. vel. <1n9ul ar der 11 

ve!. angular izq. 13 

El lente de frenccl no modificó el nistagmo 

30 GC 

OD Vel. angular 11 

01 vcl. angular 8 

Se interpreta como preponderan~ia direccional izq. 

no habiendo inhibición a la fiJación. 



Discusión: 

Jervis (12), Norman, (13) Batten (14) y Scherer (15) -

describieron un síndrome de ataxia no progresiva de inicio 

temprano que difiere de nuestro caso en su modo de herencia, 

severidad del dél'icit mental, ausencia de nistagmo de sacudi­

das verticales y el hallazgo de degeneración pnncerebelosa 

(ver· tnhlil 2). Knttah y col. (16) reportaron en una Familiar 

con carnctcr autosomico dominant~ un síndrome de ataxin de ini 

cio temprnno cuyos miembros ex6ihicron nistagmo e incoordina­

ción similar a la de nuestro cas, defiriendo unicamentc por el 

modo de her en e i a, yo que nuestro caso se trata de una present~ 

ción esporádica ·o de "novo". La fami 1 ia reportada por Kattah y 

col. no tuvieron evidencias de rayos X o de tomografía de 

atrofia cerebelosa local izada. Malamud y Cohen (17) reportaron 

una ataxia infantil recesiva 1 igada al cromosoma x asociada 

con atrofia óptica y epilepsta mioclón;ca. 

En 1985 los Ores. Furgarn, Baloh y cols (18) reportan a-

una familia cuyos miembros tuvieron un síndrome no progresivo­

de inicio temprano con carácter autosórnico dominante que in:­

cl uía nistagmo espontáneo de sacudidas verticales y ataxia 

moderndu de 1 u mi:1rchu. La resonancia mugnéti cu mostró imágc 

nes de atrofia local izada del verrnis cerebeloso. Creyendo 

los autores de dicho artículo que su caso representa un tipo­

único de atrofin de verrniR cerebeloso de tipo hereditario con 

manifestaciones tempranas. 



TABLA 2 

SINDROME DE ATAXIA INFANTIL FAMILIAR 

REFERENCIA HERENCIA PROGRESION RETARDO MENTAL NISTAGMO HALLAZGOS 

FURMAN 1985 DOM 1 NANTE NO MINIMO VERTICAL ATROFIA DE VE!i_ 
MIS SUPERIOR 

JARVIS 1950 RECESIVO NO SEVERO NO DEGENE RAC 1 ON 
NORMAN 1940 CELUl.A S PURKI 1i_ 
BATTON 1905 JE Y GRANULAR 
SCHARAR 1 930 

KATTAH 1983 DOMINANTE SI NO PENDULAR 

MALAMUD l 958 LIGADA AL S1 SEVERO NO DEGENE R.\ Cl ON 
DIFUSA DE CE 
LULAS PURKIÑ 
JE y GLIOSIS 

NUESTRO CASO ESPORAD ICO NO NO DE REOJO - ATROFIA VER-
1988 M 1 Ri\DA EX- MIS SUPERIOR 

TREMA 



Por los hallazgos de imágen de resonancia magnética es-, 

te 61timo caso se parece al nuestro, así como por su presenta­

ción el ínica, contrastando unicamente en el modo de herencj¡¡, 

RESUMEN 

Nuest1•0 caso se trata de un Síndrome de Ataxia cerebel ~ 

sa por hipoplasia de vermia cerebeloso, de manifestaci6n clíni 

ca tempPuna, 110 progresivo, de presentaci Ón esporádica o de 

"novo", con LH1 coeficiente intelectual 1 imitrofe, condición 

que lo difcrencía de los casos Peportados en la 1 iteratura en­

casi lu muyoría tuvieron grados diversos de retraso mental. 

· .. 
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