ENCEFALOPATIA ATONO-PARAPLEJICA-ESPASTICA

DiEGo BRAGE *

Siempre nos llama la atencidn, en los cuadros encefalopaticos infanti-
les, el hecho de la dificultad diagnostica, cuando se quiere efectuar una de-
limitacion concorde con lo que posteriormente ha de ser el estudio anatomo-
patolégico y la facilidad que, por el contrario, existe si uno se conforma
con el simple rétulo del sindrome de acuerdo a los sintomas dominantes.
Y sino directamente como en la mayoria de los casos, como sindrome de
Little, en el cual se encuadran casi todos los cuadros espasticos con el agre-
gado del sintoma mas ostensible correspondiente. Esto sea dicho en rela-
cién a la clinica, pero si hacemos referencia a los estudios anitomo-patolé-
gicos, nos encontramos que la mayoria no tiene un estudio clinico completo,
principalmente en lo que a los sintomas de los diversos estadios se refiere,
ademds de la falta de los resultados auxiliares como encefalografia, electro-
encefalografia, electromiografia, etc. Todo lo cual puede atentar contra la
individualidad de numerosos cuadros clinicos que se iran, a no dudar, des-
glosando a medida que se completen los estudios de estos casos. No pen-
samos por ello que se complique la agotadora nosologia de las encefalopa-
tlas infantiles, sino que por el contrario se simplificara, porque mas de dos
sindromes conceptuados distintos se han de aunar, sea por su patogenia o
por su etiologia. La exteriorizacién anatomo-patologica puede ser distinta
en dos enfermos con un cuadro que tenga cierto parentesco y ser distinta
en otros que nada tienen que ver el uno con el otro. Y no digamos mas,
sino queremos atentar contra el monumental edificio, que la mayoria de
las veces ha levantado el artificio, en la clasificacion de estas enfermedades.

Con el estudio de los trastornos de sensibilizacion sanguinea, princi-
palmente sobre el factor Rh, tenemos un claro ejemplo de que casi todos
los sindromos encefalopaticos pueden producirse por una causa Gnica; pero
ahi no termina el asunto, porque estos mismos sindromes se ven sin que
exista apariencia de sensibilizacién. Lo mismo decimos en referencia a las
comprobaciones dismetabélicas como pasa con las enfermedades disproteiné-
sicas, lipoproteinésicas, lipidicas, hidrocarbonadas, etc. Sirva de demons-
traciéon un ejemplo: nosotros hemos visto alteraciones fenilpiravicas en el
hermano sano del encefalopatico, a igual que el fenémeno de sensibilizacion
al Rh lo hemos observado en hermanos de encefalopaticos siendo sanos.
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Aires (Argentina).
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Claro esta que la determinacion patografica se efectia por elementos
de concordancia y de frecuencia, sino seria imposible encuadrar ciertos sin-
dromes en las correspondientes clasificaciones nosolégicas, y estariamos fren-
te a una evidente anarquia. Lo que no admite dudas, es el hecho de quc
los cuadros descriptos no tienen, sino en el mejor de los casos, tres elemen-
tos de unidn: sintomas y evolucién, anatomia patoldgica y cuadro genético.
Pero estos son los menos, lo demas permanece desconocido, como ocurre
con la etiopatogenia. Claro estd que si a algiin sector se le puede achacar
de dos males, cuando son utilizados con exceso, como ocurre con el morfo-
logismo y el genetismo, es la neurologia infantil. Cuantos olvidos de la
patologia funcional seran los culpables de ese estado? No creemos que pa-
tologia funcional sea el grafico de una resuliante eléctrica, expresion del
funcionalismo de un instante y producto de un equilibrio no siempre per-
manente. Tiene todo esto un valor parcial, pero no total; la avalancha mé-
dico-fisica ha dado y dara sus frutos, pero considerados como elementos de
un todo. Esto no quiere decir que en nuestros enfermos no efectuemos esos
estudios que los consideramos de rutina, y que si dan en muchos casos la
pauta de un sindrome, no constituyen el sindrome en si. Recordemos y
sirva de ejemplo, que hace menos de un siglo, se efectuaban clasificaciones
sindréomicas de acuerdo al cuadro térmico y que constituian estas curvas
el paradigma del conocimiento; no negamos que hayan sido necesarias para
su época y que en muchos casos alin sean utiles, pero su permanencia como
elemento univoco estd directamente relacionada con la ignorancia que de
los cuadros se une.

Por ella cuando una entidade se ubica y clasifica de acuerdo a los sin-
tomas clinicos, seguramente mucho ignoramos, pero si se la clasifica por
un hallazgo grafico fisico, seguramente muy poco sabemos. Con este cri-
terio, relatamos una interesante forma sindromica, dentro de las atonias.
En 1947, con Spota, nos ocupamos de un cuadro similar y creimos en la
evolucién de un sindrome aténico congénito de Oppenheim a la diplejia
espastica atetésica. Luego el tiempo nos fué mostrando casos en donde la
delimitacion podia precicarse dentro del cuadro que hoy nos ocupa, es de-
cir que constituia un error por desconocimiento de lo que actualmente se
expone en este trabajo.

Es interesante leer los trabajos de Foerster (1909}, donde describe la
atonia astasica como una forma de cerebropatia infantil; el de Clark (1912),
que describe el tipo flacido-atonico-astasico dentro de las encefalopatias ce-
rebrocerebelares de la infancia; el de Batten y von Hyss y el de Fearn-
side, ambos en 1915, que se refieren a las diplejias con atonias como for-
mas de encefalopatias; y el estudio de la hipotonia muscular, asociada con
una afeccion congénita del cérebro, efectuado en 1929 por Davison y Weis.

Pero de la lectura de estos trabajos, se saca la conclusiéon que estos au-
tores se han ocupado de los sindromes aténicos de origen encefalica, en
combinacién con diversos sintomas, que se suman a la llamativa atonia.
Pero es indudable que no se ha realizado una delimitacién evolutiva, y ello
ha permitido que cada neurdlogo efectue un diagnéstico de acuerdo al pe-
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riodo en que se observe el enfermo, como lo hemos visto mas de una vez,
y que es el caso que nos ocup6é en 1947,

Por todo lo expuesto, creemos necesario ahondar los estudios clinicos en
las distintas épocas de la evolucion de muchos sindromes encefalopaticos
infantiles. Los casos que relatamos son una prueba de ello y en donde
todo hace pensar en la presencia de uma precisada entidad clinica.

Caso 1 — M. T. R. (Pol. Alvear), edad 8 afos, sexo femenino. Antece-
dentes hereditarios — Padre vive, sano, 34 ahos de edad. Madre vive, sana,
33 ahos. Abuelos paternos y maternos, sanos en referencia neural. Es hija
mayor y tiene una hermanita de 6 meses. No tiene ningiin consanguineo as-
cendente ni lateral con afecciones neuroldgicas similares o nd. Interrogatorio
de maduracicn — Parto a término de 9 meses, con nacimiento espontaneo.
No hubo asfixia ni sobreanestesia. La niha siguié la luz al un mes. Llevo
cosas a la boca y tomoO objetos a los dos meses. Siguié sonidos a los dos
meses. Mantuvo la cabeza sola a los 6 meses. Se mantuvo sentada a los
9 meses. Se ahogaba al comer desde el tercer mes, con facilidad Respiraba
bien y no se ahcgaba. Se sentdé sola a los 12 meses. Mantuvo cierto equili-
brio de pié a los 13 meses. Caminé ayudada a los 15 meses. Comprendio
las palabras a los 10 meses. Adapté el simbolo al objeto a los 12 meses. Re-
clamé sus necesidades al ano y nunca se pard sola.

Enfermedad actual en su evolucion — Luego de dar las primeras tenta-
tivas de pasos, los padres notaron que se caia ficilmente, no podia mante-
nerse sentada y no sostenia la cabeza. Al principio luego de caerse, se le-
vantaba, para intentar seguir caminando. La. nifia adoptaba las posiciones
que le dieran, siendo imposible vertirla porque no mantenia ni los brazos, ni
la cabeza en ninguna posicién. Era (al decir de la madre) muy blandita,
no pudiendo mantener ningin objeto en la mano, porque se le caia. Las pier-
nas podia llevarlas facilmente hacia atras y adelante hasta la cabeza, cru-
zando los brazos por detras del tronco. Cuando la sentaron entre almoha-
dones, nunca pudo mantenerse, a partir del momento en que le notaron los
primeros sintomas. FEstos sintomas, se relatan aproximadamente, al afio de
la niha. A partir de ese momento, no experimenté nunca ninguna mejoria,
llamando la atencién, de quienes la conocian, la integridad psiquica y los de-
seos, de ser llevada ante médicos, para que curaran su enfermedad. Hasta
este momento, su cuadro fué el de una severa atonia muscular generalizada,
con integridad psiquica. Entendia todo, y se daba a entender por gestos no
muy concluyentes por la atonia facial que presentaba y le impedia una per-
fecta mimica. Los movimientos oculares eran perfectos, los braquiales defec-
tuosos, a igual que los de miembros inferiores. Sigue su cuadro sin variantes,
hasta los 4 anhos, en que comienza a desaparecer su atonia profunda por un
cierto despertar ténico de los miembros inferiores, que también los movia con
mas facilidad, pero en extensién. Cuando la sentaban, no tenia ni esbozo de
postura, siendo imposible por tal motivo mantcner esa posicion. Se presenta
luego, cerca de los 5 anos de edad, una tendencia a sostener el cuello, pero
con ayuda, elemento que no progresé en su mejoria. Llega al sexto afo de
vida con creciente aumento ténico de los miembros inferiores, que hizo abri-
gar a los padres y a la nifia, una esperanza de poder caminar. En este es-
tado la vemos ya con piramidalismo franco, hiperreflexia y Babinsky. La
palabra es entrecortada y exhausta, por el facil agotamiento que muestra.
Asi dice — paapa, doctoor — alargando las palabras, y pronunciando mas dé-
bilmente las Gltimas silabas que las primeras, siendo la ultima generalmente
ininteligible. Luego la nifa pretende efectuar movimientos con los brazos, y
es ahi, donde al presentarse el esfuerzo que alguna lizacidon realiza y al tra-
tarse de vencer el profondo hipotono, se produce una distorsion del movimen-
to, sin el tipo de las quinesias parasitas. Siendo ya evidentes estos sintomas
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a partir del octavo aho de edad. Pruebas del Prostigmin y Myastenol nega-
tivas. El estado humoral no denota ninguna alteracién. La prueba del clo-
ruro férrico para el halazgo del acido fenilpiruvico es negativa.

Examen neurolégico — Enferma en decubito preferente por la gran ato-
nia troncal, que le impide toda postura. Sin existencia de movimientos pa-
rasitos, ligera distorsiéon quiral, presentan al pretender ejecutar algiin movi-
miento. Facies tranquila, placida con expresion de tristeza. Tipo constitu-
cional general hipoplasico con prcporciones equilibradas de miembros, cabeza
y tronco. Habito longilineo asténico de Pende, o sea ectoblastico o atonia-
plastico de Allendy. La exploracion motriz indica que es diestra. Puede mo-
ver los brazos y las piernas, pero sin fuerza. Tono francamente disminuido
a dominio troncal y de cuello. No puede pararse ni por lo tanto marchar.
No existen trastornos tréficos ni oseos, musculares ni cutaneos. No puede
explorarse la organizaciéon motora general de equilibrio de pie. La coordina-
cion dedo-nariz y dedo-dedo se efectua bien en ambos lados. La prueba ta-
16n-rodilla se efectua con dificultad, por el gran hipotono. No puede mante-
nerse sentada. Los reflejos osteotendinosos estan conservados en miembros
inferiores y abolidos en los superiores. No existe Babinski ni sucedaneos. No
existen trastornos de la sensibilidad, en la medida que puede efectuarse la
exploracion. Fondo de ojo normal. Campo visual no muestra, en un dificul-
toso examen, nada de anormal. Examen otorrinolaringolégico: vegetaciones
adenoideas nasales; oido normal, aparato vestibular normal; sensorialidad nor-
mal; no existe nistagmus ni espontaneo ni provocado por la mirada extrema.
Resto de pares craneanos normales. Pupilas normales. Meninges y nervios
perifericos normales. Lenguaje — Conversacion imposible por fallas de la
emision de las palabras. Comprension perfecta. Lenguaje de expresion mi-
mica, se efectua con gran esfuerzo por la atonia facial, y de cuello y manos.
Psiquismo normal, con inteligencia y afectos propios de la edad. Examen
eléctrico muscular sin alteraciones cualitativas; fatiga precoz al tetanos fisio-
légico.

2° periodo, 5 aitos — No ha variado nada, en referencia al examen ante-
rior, salvo que mantiene mejor el cuello, ademas de la presencia de un hi-
pertono musculotendinoso de los miembros inferiores, con signos de pirami-
dalismo franco en miembros inferiores con hiperreflexia osteotendinosa, Ba-
binski y sucedaneos. Clonus de pie, principalmente cuando se efectuan ma-
niobras de exageracién postural. Puede hablar, pero con gran dificultad, la
palabra es exhausta y jadeante, trata de emitir palabras, pero las entrecorta
con silabas largas y en donde la tonalidad de la voz se pierde, al final de
cada silaba, alargandose el lenguaje.

3° periodo, 8 afios — Se ha exagerado el hipertono inferior, constituyen-
dose una verdadera paraplejia de profunda tonalidad espastica. La atonia
troncal se mantiene, pero con ayuda puede sentarse algo, aunque no se Sos-
tiene, lo mismo pasa con el cuello. La palabra, con discretas variantes de
mejoria en la mantenciéon del tono sildbico, es igual que en el periodo ante-
rior. Llamando la atencién que al tratar de ejecutar algin movimiento, con
los miembros superiores, se produce una distorsiéon tonica, pero sin caracteres
atetoides, con repercusion digito quiral-antebraquial. Psiquicamente muy des-
pierta, quiere curarse, llora por su enfermedad, quiere ir a la escuela. Electro-
encefalograma normal. Rh. padre positivo; madre positivo; nifia positivo. Li-
quido cefalo-raquideo normal. Encefalografias normales.

Diencefaloshock (2° periodo) — Cataplexia, hipertono troncal, distorsion
troncal, espasticidad ténico-cléonica con opistotonos y pleurostdtonos, gran mi-
driasis, hipertension arterial maxima y minima, taquicardia, taquipnea, luego
apnea y paro respiratorio de uno minuto y medio. Apnea rosada, hippus, nis-
tagmus espontaneo, sudoracién, resolucién muscular, respiracién y frecuencia
cardiaca normalizada. Conciencia inmediata, dice papid y mamada, con mas
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fuerza que en ninglin otro instante. Examen eléctrico de musculo — Cuali-
tativo normal; aumento de la excitabilidad galvano-faradica en miembros in-
feriores con tétanos mantenido.

Caso 2 — J. C. R, nascido el 18-XI-1946. Madre vive, 27 afios, asma-
tica. Padre vive, sano. Abuelos paternos y maternos, primos y otros cola-
terales sin afecciones similares y disimiles neurolégicas semejantes o no, a la
que padece nuestro paciente. Tiene un hermano de 5 afos, sano. Interro-
gatorio de maduracion intra y extrauterina — Es el primer embarazo ma-
terno, durante la gestaciéon, muchos vomitos; en esa época la madre presentd
su primer ataque de asma. Naci6 en parto a término, normal, sin asfixia.
Anestesia moderada (gases). Lactancia. Se aliment6é de lecha materna con
succion directa. A los 15 dias severo cuadro gastrointestinal con 5 dias de
suenio profundo, los médicos que le trataron, le dieron por perdido. Se re-
cupera. Sigue la luz al mes, lleva las cosas a la boca al 4° mes, sigue los
sonidos al 6° mes. Mantiene la cabeza a los 3 anos. Nunca se sienta solo,
sostenido se sienta a los 7 anos. Comprende lo que se le dice a los 8 meses,
adapta el simbolo al objeto a los 8 meses. Reclama sus necesidades a los 2
afnos. Nunca se pard solo, nunca caminé. Enfermedad actual en su evolu-
cién — Llama la atencion de sus familiares la facilidad con que se ahogaba
al comer y la facilidad para padecer febriculas. Resfrios frecuentes, asma-
tico desde el 4° mes de vida. Era muy “blando” y adoptaba, al decir de la
madre, cualquier postura, como si fuera de trapo. No sostenia la cabeza, que
iba de un lado a otro, ocurriendo lo mismo con el cuerpo. No se sentaba ni
podia mantenerse entre almohadones. Le hicieron ver por un neuropediatra,
que le diagnosticd enfermedad de Oppenheim. Llega asi a los 4 anos y medio,
en donde la palabra era como cansada y de facil agotamiento, no pudiendo
repetir mas que pa-a-a-pa. Su inteligencia fué lamativa, porque interpretaba
todo lo que se hablaba, y desde el aho y medio, sabia cuando lo iban a llevar
a que lo viera un médico. Al tercer afo, los padres comenzaron a notar gque
las piernas se ponian duras y en extension, hecho que se exagerd luego, lle-
gando a los 6 afios, donde presenta movimientos parasitos atetodsicos, pero
sin poder mantener la cabeza ni el tronco, cayendose para cualquier lado
cuando se le mantiene sentado. EI estado humoral es normal. Pruebas de
acido fenilpirtavico negativas.

Examen neuroldgico — Ninho diestro. Habito atonico-esténico. Buen es-
tado trofico muscular-oseo y cutaneo. Adopta sin dificultad cualquier posi-
cién. Antes del tercer ano: atonia generalizada, sin trastornos troéficos, sin
movimientos parasitos, no pudiendo efectuar movimientos voluntarios ni aso-
ciados. NG se puede indagar la postura de cuello, sentado ni de pié, por ato-
nia muscular completa. Fuerza disminuida. Motilidad activa de bajo nivel y
de facil fatiga. Motilidad pasiva aumentada. Pruebas de coordinaciéon de
miembros superiores e inferiores, normales, a pesar del deficit aténico. Re-
flejos osteotendinosos en miembros supcriores, conservados, pero de debil res-
puesta. Miembros inferiores igual que superiores. No existe, por lo tanto,
ningin signo de piramidalismo. Sensibilidad integra en todas sus formas.
Pares craneanos indemnes. Fcndo de ojo normal. Nervios periféricos sin al-
teraciones. No existen signos de irritacién meningea. Atonia faringea y la-
ringea, dominante en los adutores vocales. Lenguaje — De comprension in-
demne; de expresion imposible, por falta de tonismo de los musculos encar-
gados de la modulacién lalica. Expresion mimica intacta. Examen psiquico
— No existen trastornos en ninguna esfera de este sector. Impresiona por
sus gestos y su aprobaciéon o desaprobacion gesticular, a la conversacién que
se 1 hace oir, aun figurada, como un nifio de perfecto desarrollo psiquico.

Examen a los 3 afios — Lo mismo que en el examen anterior, con la di-
ferencia de que los miembros inferiores presentan una paraplejia espéstica
con piramidalismo de primer grado. A los 5 ahos Babinski, a los 6 afios
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clonus en determinadas posiciones. Persiste la atonia troncal. El nifio quiere
mantener su cabeza, posibilidad que esboza a los 5 ahos.

Examen a los 8 a#ios — Cronaximetria; variantes cuantitativas en los
musculos antes expresados. Se suma al estado anterior la existencia de mo-
vimientos parasitos coreoatetdsicos de los miembros superiores. Encefalogra-
fia normal. Electroencefalograma normal. Liquido cefalo-raquideo normal.
Examen eléctrico de musculo — Sin variantes cualitativas; facilidad de téta-
nos en miembros inferiores; pobreza ténica en miembros superiores. Rh. del
padre positivo; de la madre positivo; del nifio y del hermano positivos. Prue-
bas del Prostigmin y Myastenol negativas. Busqueda de acido fenilpiravico
en orina negativa.

Diencefaloschok — Cataplexia, apnea, hipersimpaticotonia extrema, cesa
la apnea, hipertono troncal con opistétono, y luego movimientos ténico-cléni-
cos generalizados. Nistagmus de corta duracion. Parasimpaticotonia. Recu-
peracion.

COMENTARIO CLINICO

Como vemos, del andlisis de los casos que acabamos de relatar, saca-
mos la conclusién de la exisiéncia de un sindrome de naturaleza congénita,
no hereditaria ni familiar, que comienza con atonia muscular profunda a
gran predominio troncal. En el primer caso fueron posibles los primeros
pasos; el caso 2 nunca tuvo posibilidade de marcha. Posteriormente el
sindrome sigue su evolucién, y en el curso de los primeros afios, se presenta
una paraplejia espastica inferior que llega al piramidalismo y finalmente
presentacion de movimientos atetoides y a vecces distorsivos coreicos en los
miembros superiores (evidentes en el caso 2). La integridad psiquica es
absoluta en todo momento, y hasta padria decirse que son nifios bien dota-
dos. El lenguaje de comprensiéon es normal y el de expresién no puede
efectuarse por la franca atonia, que ocasiona la palabra exhaustiva en donde
las palabras se silabean y no siempre se pronuncian completas. No existen
trastornos sensoriales ni sensitivos; el fondo de ojo, el electroencefalograma
y el cuadro humoral son normales; el examen muscular muestra las caracte-
risticas de las atonias musculares no paraliticas y no atroficas; las encefa-
lografias son normales; no existen indicios de ninguna alteracién metabo-
lica; no existen indicios de sensibilizacién por el factor Rh. En el dience-
faloshok llama la atencion la labilidad bulbo-tegmento-diencefalica, demos-
trable por el tipo de reaccién, principalmente la labilidad centro-respirato-
ria, demostrada por la apnea prolongada; ademas que a pesar de la pro-
funda atonia troncal, invencible por toros los medios quimicos, se produce
no solo una desaparicién de la atonia, sino un hipertono que lleva al opis-
tétonos y hasta movimientos clonicos ténicos. Esto nos dice bien a las
claras de la existencia de una variante tegmental en la produciéon del cua-
dro, o quizas de los mecanismos de descarga sobre la porcion rubro-tegmen-
tal o sus vecindades. Aunque es interesante no olvidar que hemos visto
el tronco atonico luego de la frontectomia total. Como de este asunto nos
ocuparemos en la segunda parte, cuando daremos a conocer las variantes
anatomo-patologicas ce um tercer caso no enumerado en este trabajo, pasa-
mos a efectuar la diagnosis diferencial con algunos procesos que tienen algo
de comiin, en los distintos periodos del cuadro que presentamos.
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Cabe el diagnostico com una serie de procesos, algunos de los cuales
presentan, en forma dominante, algunos de los sintomas de nuestros pacien-
tes; por ello creemos de utilidade efectuar la diferenciacion diagnéstica de
acuerdo con esos sintomas, para asi facilitar la discriminacién nosolégica.

Diplejia atonica congénita de Foerster — Descripta por Foerster, se ca-
racteriza por acentuada atonia generalizada, muscular y ligamentosa. Se per-
mite, debido a la relajacién del tono, toda clase de movimientos pasivos con
los brazos y las piernas; es posible la flexién del tronco sobre la pelvis y el
entrecruzamiento de los miembros por atras del tronco. Desde el nacimiento,
estos ninos experimentan dificultades que, en los primeros momentos de la
vida, se muestran por trastornos deglutorios que los lleva a ahogos faciles
cuando se alimentan, maman con dificultad y durante €]l suefio presentan ron-
quidos y ahogos debidos a la relajacién muscular. Al examen en sus primeros
dias, no muestra otra anomalia; siguen logo bien la luz y los sonidos, y hacia el
2° mes tienden a tomar los objetos y mueven bien sus brazos, aunque algo débil-
mente (es de hacer notar que otros ninos no presentan estos movimientos).
Luuego se observa retardo de la maduracién tonal con expresion dominante en el
cuello y en el tronco y asi llegan al 10° mes y no mantienen erguida la ca-
beza y el tronco. Esta imposibilidad se mantiene, en la mayoria de los casos,
hasta el tercer y cuarto ano de vida, y en esa edad pueden presentar un to-
nismo que les permite mantener erguida la cabeza, pero siempre en los pri-
mero3 momentos con ayuda de ciertas posiciones del tronco. Se a estos nifos
se les toma el tronco por debajo de los brazos y se les suspende, se observa
una tendencia a flexionar los muslos sobre el tronco, y a veces la pierna
sobre el muslo, que ruede seguirse de descargas clonicas, si se insinta la
flexién del pié durante la exploracién de esta maniobra. Cuando este signo
se presenta, la evolucion es desfavorable por la rapida progresividad del cua-
dro. Los movimientos activos son posibles, pero desordenados, ataxicos, fal-
tos de fuerza y coordinacion. Nunca estos nifios se ponen de pié ni marchan,
y no es raro que se le agreguen otros sintomas como incoordinacién, movi-
mientos coreoatetosicos, atrofias musculares, mioclonias, epilepsias en todas
sus formas. Suelen también mostrar vicios de conformacion, como cataratas,
sordera, estrabismo, agnesias musculares, etc., que no deben confundirse con
las deformaciones secundarias a la atonia muscular y relajacion tendinosa y
que llevan a deformidades de columna, luxaciones articulares, asimetrias fa-
ciales, etc. La sensibilidad no se altera, los reflejos estan abolidos al princi-
pio, y luego pude verse, no solo su gresencia, sino hasta piramidalismo con
Babinski y clonus. Las reacciones eléctricas musculares son normales, aunque
con un agotamiento precoz del fenomeno del tétanos fisiolégico. El fondo de
ojo no esta alterado, asi como tampoco el liquido cefaloraquideo. La palabra
es apagada, cuando existe, y generalmente sin relacion simbélica. La psiquis
sc altera y el trastorno va desde el simple deficit a oligofrenias profundas,
aunque esta evolucion tan severa no es lo comun. Pero se anota siempre un
deficit intelectual que impide una adaptabilidad al medio. Dejamos constan-
cia que esta descripcion con todas las formas clinicas no es la consignada por
Foerster y conceptuada ccmo el sindrome por él descripto, que se reduce a
la atonia muscular, arreflexia osteotendinosa y profundo deficit psiquico.

Puede verse que la cronologia no es similar a la de nuestro cuadro. Asi
el sindrome de Foerster presenta un tono que permite actitudes como la de
sentarse, para luego ponerse atoénico; en este sindrome se tienen trastornos
psiquicos; cuando presentan reflejos vivos inferiores, también los observamos
en los miembros superiores. Por otra parte si los pacientes presentan movi-
mientos anormales, los hacen en cualquier periodo de la evoluciéon y el tronco
no se escapa a las distorciones porque ha perdido su primitiva atonia.
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Hacemos esta discriminaciéon diagnéstica, considerando lo que se ha eti-
quetado como sindrome dipléjico aténico de Foerster; quiza la signologia que
también se ha encontrado (espasticidad, movimientos anormales) corresponda
al cuadro que analisamos, tiendo sido erroneamente clasificados como sindro-
me de Foerster ya que se alejan de la descripcién original del mismo, y
existe cierta anarquia en la consideraciéon del sindrome en cuestién. Ademas,
fisiopatogenicamente, el cuadro de Foerster es una encefalopatia cortical do-
minante con compromiso tegmental secundario (fronto-ponto-cerebelosa), mien-
tras que el cuadro que analisamos es puramente tegmento-basal, de ahi la
integridad psiquica, la presencia de una profunda atonia, que se vence por
la excitacion diencéfalo-tegmental, la normalidad cortical electroencefalogra-
fica, la presencia de un periodo espastico que solo toma un sector y la exis-
tencia de movimientos anémalos, que nos dicen de la participacion estriada
y de sus aferentes y eferentes.

Amiotonia congénita o atonia muscular congénita o enfermedad de Op-
penheim — Se caracteriza por ser una atonia muscular generalizada, pero
con dominio de los miembros inferiores, y que no siempre afecta el tronco.
Son estos nifos verdaderos munecos de trapo, que se pueden colocar en las
mas inveroésimilis posiciones y que mantienen erguido el cuello y el tronco
en épocas muy tardias; desde pequenos muestran el signo del llanto entre-
cortado y breve, que termina en un quejido a veces ronco por la atonia de
los musculos respiratorios; tienen indemnidad facial y ocular aunque estos
sectores he han visto a veces alterados; no tienen atrofia muscular, ni tras-
tornos sensoriales ni sensitivos, no presentan temblores fibrilares ni trastornos
esfinterianos, manteniéndose integra la inteligencia; no hay reaccion de dege-
neracion, y las pruebas galvanicas son del tipo normal; en cambio la explo-
racién faradica presenta una caracteristica y que es la necesidad de una mayor
intensidad para lograr una contraccion que nunca tiene los caracteres ni la
duracion de la respuesta normal y es lo que se denomina reaccién amiotoénica,
0 miatonica. EIl prondstico es bueno sino se ha producido alguna intercu-
rrencia, generalmente infecciosa respiratoria, y los sintomas tienden a retro-
gradar con la edad. Las lesiones en las células de las astas anteriores de la
médula (reduccion de tamafio y disminuciéon numérica) con cromatolisis de
las células mas grandes, acercan esta enfermedad al de Werdnig-Hoffmann.
Los musculos ensefian fibras alteradas y pequefias que alternan con algunas
hipertrofiadas, pero que seguramente corresponden a periodos de la enfer-
medad.

Conviene que digamos, que se han descripto formas del tipo de Oppen-
heim y del tipo de Werdnig-Hoffmann. En cuanto a las observaciones de Le-
reboullet y Badouin y de Spota y Brage de evoluciones de Oppenheim hacia
la espasticidad, no son mas que periodos evolutivos del sindrome que ahora
nos ocupa, y que marca con los cuadros de filiacion mielo-miopatica, una di-
ferencia fundamental, pues se trata de una encefalopatia. En cuanto al real
parentesco, entre el Oppenheim y el Werdnig-Hoffmann, aceptamos, con Brandt,
que el primero no es sino una forma frustra del segundo. Merece destacarse
el diagnostico diferencial con la miopatia congénita de Turner, que es una
atrofia muscular protopatica.

Atonia congénita por laxitud de los ligamentos — Es una enfermedad
capsulo-ligamentcsa, emparentada con el sindrome de Ehler-Danlos, del que
seguramente constituye parte y que se caracteriza por laxitud ligamentosa,
debilidad cutanea, con fragilidad de la piel a pesar de su excesiva elasticidad;
a veces se muestran pseudotumores moluscum. Los reflejos osteotendinosos
son normales; en ningiin momento hay paraplejia ni movimientos anormales;
los musculos no estan afectados, de ahi que no cxistan los sintomas de ago-
tamiento antes analisados.
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Hipoplasia. muscular congénita de Krabbe — Puede confundirse con el
primer periodo de la enfermedad, es decir al aténico, pero muestra hipoplasia
muscular completa; la biopsia muscular ensefia normalidad de las fibras, aun-
que disminuidas en nimero. No progresa y no presenta sintomas espasticos
ni atetésicos, ademas de no tener una atonia que impida el mantenimiento del
tronco, hasta edades avanzadas, como ocurre con el sindrome que analisamos.

Otros procesos hipotdénicos — Otros procesos que por presentar hipotonia
merecen considerarse son: la polineuritis infantil, con todo el cortejo sinto-
matico de estos procesos a mas de ser raramente congénitos; ciertas formas
de tesaurismosis (el cuadro de Tay-Sachs, se analisa luego) principalmente
del tipo von Gierke; el raquitismo, el estado mongélico, el mixedema y el cre-
tinismo, que deben descartarse en el primer periodo. Igual cosa decimos de
la miastenia congénita de Levin que tiene las caracteristicas del sindrome
miasténico. Las sideraciones del tonismo por lesiones tdxicas e infecciosas de
la primera infancia son cuadros que la anamnesis y la evolucién los descarta.

Atetosis congénilia doble de Vogt o atetosis bilateral regresiva — Presen-
ta el nino sus sintomas desde los primeros movimientos coordinados, en que
muestran los movimientcs de reptacidon atetésica. Antes de los primeros me-
ses, la afeccion pasa desapercibida por la incoordinacion propia de la falta
de maduracion. Pero, a veces, desde la primer semana, se observan los mo-
vimientos atetoides y hasta existen autores que le asignan valor a los mo-
vimientos fetales intrauterinos de ciertas caracteristicas de reptacion. Pero
lo comln es que la atetosis aparezca con la finalizacién de la alimentacion
lactea, es decir en la proximidad del ano. Recordemos que nuestros enfer-
mitos, si presentan atetosis, lo hacen tardiamente. Ademas los nifios con el
sindrome de atetosis doble de Vogt sostienen la cabeza y el tronco y se paran
para luego caminar, aunque con relativo retraso, asi se sientan recien al afo
0 mas, y caminan pasados los 5 aflos. Aunque hemos visto casos de conten-
cién céfalo-troncal y de marcha casi en épocas limites normales. Esto ya
es distinto a lo que ocurre en nuestros enfermitos.

Cuando se alimentan, tienen defectos por lo facil que se produce en ellos
el ahogo. La palabra es defectuosa por los mecanismos expresivos; a igual
que en nuestros pacientes los engramas se logran por la indemnidad receptiva;
esta palabra es generalmente nasal, tardia y con cierta disartria. No existen
paralisis a igual que en nuestros casos, y el tono muscular presenta las ca-
racteristicas de los espasmos moviles, es decir alternancia de hipotonia con
hipertonia; para nosotros en estos enfermos existe un fondo francamente hi-
poténico, con presencia de hipertonia accesional en relacion con la incoordi-
nacion extrapiramidal de descarga. Es de hacer notar que estos espasmos no
son permanentes y que se presentan generalmente en los miembros superio-
res y en el tronco; en cambio, en la A.P.E. la espasticidad inferior, una vez
producida es permanente, y el tronco es lo mas afectado por la atonia; en
el Vogt se observa hasta hipertono troncal. Existe también, en el Vogt, in-
demnidad psiquica, y no se presentan en ningin periodo de la enfermedad
signos de piramidalismo (debe descartarse el pseudo Babinski atetoide). El
curso es regresivo en lo que se refiere a la sintomatologia, porque la madu-
racion que se logra permite superar los deficits observables en los primeros
estadios de la enfermedad. Los esfinteres se controlan tardiamente; el fondo
de ojo es normal; la encefalografia no es demostrativa. La anatomia pato-
légica se caracteriza por lesiones putamino-caudadas, con destruccion de las
pequenas células de micro-nucleo, que se entremezclan con una red de fibras
mielinicas. Con la tinciéon al método de Weigert se observan los campos ne-
gros y blancos, que permiten comparar su aspecto al marmol, de ahi el nom-
bre del sindrome de ‘“status marmoratus”. La gliosis reaccional cuando existe
es muy discreta.
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Sindrome de Alpers-Somoza — Caracterizado por convulsiones, atetosis y
demencia; se aleja bastante, por los sintomas analisados, del ecuadro que nos
ocupa hoy.

Atetosis bilateral progresiva de Lewandovsky — De caracter generalmente
familiar, tiene de comun con el cuadro de Vogt el sintoma atetosis, pero se
separa de aquel, porque el cuadro de Lewandovsky es una encefalopatia con
severa repercusion psiquica y acentuado dano de las vias piramidales: es decir
que se tiene falta de Jenguaje o, en el mejor de los casos, una profunda di-
sartria; el desarrollo intelectual es generalmente nulo, y muestran acentuadas
oligofrenias generalmente placidas, no siendo raros los accesos convulsivos epi-
lépticos, a tipo gran mal, con descargas focales debido a la esclero-atrofia
cortical. La atetosis es brusca y altera sin transicion los espasmos locales y
los globales. La evolucién es progresiva, y al final los pacientes son verda-
deras piltrafas humanas; muestran hiperreflexia generalizada, clonus, Babins-
ki, con piramidalismo marcado y a veces flexion global; nunca presentan ato-
nia troncal; nunca estan en el medio ambiente; el control esfinteriano no
existe; mueren en marasmo, con un profondo decaer de su psiquismo, que los
lleva al gatismo mas completo. Hemos visto casos con sordera, ceguera y tras-
tornos sensitivos. Las encefalografias muestran las deformidades ventricula-
res, debidas a las retracciones esclerosas y las profundas atrofias corticales y
sub-corticales. Es decir que se trata de una encefalopatia con todo su cor-
tejo sindromico, en donde la atetosis es evidente.

Enfermedad de Halleworden-Spatz, o rigidez progresiva — Es de caracter
familiar, nunca presenta hipotonia y comienza entre los 5 y 10 anos. EIl cua-
dro comienza por dificultad en la marcha, movimientos parasitos de tipo ate-
tésico y temblor, no constantes; luego rigidez de tipo extrapiramidal, con li-
beracion piramidal, que lleva a la hiperreflexia, clonus y Babinski; pero la
rigidez extrema congela al paciente. La palabra es explosiva, existen risas y
llantos espasmédicos, se reduce la vision y se aminoran las condiciones inte-
lectuales hasta terminar en una demencia severa. Es una enfermedad fami-
liar, extrapiramidal hipertonica, progresiva, y que presenta trastornos psiqui-
cos severos previos a la muerte. La anatomia patolégica ha dado lugar a
numerosas posibilidades sindromicas por los cuadros que se le entremezclan
vy que tienen alguna relacién signolégica. Existe intensa pigmentacion palidal
(estado pigmentario de Helfand) y de la substancia nigra; la naturaleza de
este pigmento es ferruginosa. Estos granulos férricos estidn distribuidos en
todos los sectores tisulares, colmando la glia, los intersticios celulares y hasta
las neuronas. Se han visto desmielinizaciones y reacciones glidsicas con me-
nos constancia que los depédsitos granulares de hierro, que han sido vistos
en la corteza cercbral, cerebelo y otras partes.

Muy parecido y de facil confusiéon con este sindrome es el status demye-
linisatus de Cecil y Oscar Vogt. EIl cuadro clinico es un simil del anterior,
pero presenta mayor tendencia a los movimientos atetoides y la presencia de
convulsiones ténicas que se desencadenan espontaneamente o por un estimulo
insignificante. La alteracion psiquica es menos acentuada que en el sindrome
anterior, y salvo la emotividad, no presentan apariencias de cambios, pero
son entes tan rigidos que es imposible explorarlos y conocer sus expresiones.

Bielchowski describié un sindrome caracterizado por hemiplejia y atetosis
bilateral, de origen prenatal y cuyo estudio anatopatolégico muestra lesiones
del cuerpo estriado y de la tercera capa piramidal de la corteza.

Esclerosis cerebral de Pelizaeus-Merzbacher — Enfermedad heredo-fami-
liar, al parecer sin caracter dominante, sino recesivo ligado al sexo o recesivo
simple. Se le sigue generalmente a través de varios miembros de una fami-
lia, en sus distintas generaciones. No tiene discriminacion de sexos, pero do-
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mina en los hombres, realizando las mujeres aun no enfermas el papel de
trasmisoras de la enfermedad. Comienzan generalmente con los sintomas nis-
tagmicos y de mcvimientos de cabeza, generalmente en el primer trimestre de
vida, pero puede hacerse mas tarde. Aparece luego la espasticidad de los
miemhros inferiores que se precede de equinismo y luego hacen su apariciéon
groseros sintomas de la serie cerebelar con temblor y palabra escandida.
Signos de la serie extrapiramidal, como temblor permanente, atetosis y corea,
se obserban en la mayoria de los casos, junto a una rigidez troncal y de los
miembros, generalmente los inferiores, efectuandose un simil de la enferme-
dad de Parkinson. Simultaneamente con la aparicién de este cortejo sindro-
mico, se tiene deterioro psiquico progresivo que, antes del 7° aho de evolu-
cién, termina en una profunda demencia, en la mayoria de los casos. La evo-
lucién es caprichosa y hace sus saltos y recaidas, de ahi que haya sido en
mas de una oportunidad confundida con la esclerosis multiple. La sobrevida
es variable, pero se han visto casos que pasaban los cincuenta. Se caracteri-
za anatomopatologicamente por una severa desmielinizaciéon con conservacion
de algunos islotes mielinicos de la substancia blanca. Los cilindros ejes no
tardan en destruirse a pesar de que en un principio se conservan intactos.
La gliosis y la fibrosis llevan a una profunda esclerosis cerebral, de ahi el
nombre de la enfermedad.

Esclerosis cerebral infantil aguda o enfermedad de Krabbe — Es una
leucodistrofia semejante a la anterior. Los nifios andan bien y no muestran
trastornos que llamen la atencion, hasta el primer semestre; comienzan con
trastornos vegetativos, rigidez, opistotonos reaccional, movimientos disténicos
y espasmos clonicos ténicos; espasmos de fijaciéon, sordera y ceguera frecuen-
tes, no siempre despistables, con y sin alteraciones papilares (atrofias, neuri-
tis, etc.). Luego la extrema rigidez muscular se transforma en flacidez y la
muerte no se hace esperar mucho mas del semestre de comenzado el cuadro,
con una profunda deshidratacion y con una paralisis completa y en absoluto
estado vegetativo. Anamotopatolégicamente es semejante a la anterior: gran
dismielinizaciéon de la substancia blanca. No siempre hay tiempo a la pro-
funda esclerosis del Pelizaeus-Merzbacher.

Esclerosis cerebral de Schole — Esta afeccion tiene identidad anatomo-
patolégica con los dos procesos uUltimamente analisados, es decir el Krabbe
y el Pelizaeus-Merzbacher. Comienza entre los 8 y 10 anos, con sintomas de
percercion del lenguaje a localizacion ccrtical, sordera verbal y ceguera tam-
bién cortical. Puede el examen de fondo de ojo muestrar decoloracion papi-
lar y a veces signos de neuritis. Luego espasticidad de los miembros infe-
riores, a los que se suman espasticidad superior, que es el corolario obligado
de la evolucion. Luego las facultades psiquicas se alteran terminando en
profunda demencia, previo paso por una exagerada puerilidad. No es excep-
cional que se presenten movimientos coreo-atetdsicos. La evolucion culmina
con el marasmo, en paciente profundamente espastico y con retracciones mus-
culo-tendinosas, en un plazo que dificilmente supera a los 2 ahos.

Encefalitis periaxil difusa de Schilder — Caracterizada anatomopatolé-
gicamente por un gran edema de aspecto gelatinoso de la substancia blanca,
con severa desmielinizacion, proliferacion neuréglica con alteraciones acentua-
das de numerosos cilindroejes, aunque algunos se conservan. Se suma a esta
sideracion neural, una proliferacién astrocitaria que lleva a la produccion de
células gigantes, con oligodendroglia mostrando un edema acentuado y una
posterior degeneracion mucosa, llamando la atencién, a pesar de la profun-
didad de este cuadro, la conservacién de las fibras arqueadas. Las lesiones
pueden tomar todos los pares craneanos y sectores del neuroeje. La afec-
cion tiene caracter familiar, cuya constancia deja mucho que desear; es fre-
cuente en los nifios, aunque no tiene edad de presentacién. Muestra sintomas
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nodales, no observables en la A.P.E. como son: hemianopsias a forma domi-
nante de radiacién Optica, ceguera cortical, hemiplejia, monoplejias, sintomas
de rigidez descerebrada, sordera cortical, afasia mixta, apraxia, convulsiones,
neuritis retrobulbar, edema de rapila, signos de la serie cerebelar, hiperten-
sién del liquido cefaloraquideo, severa repercusion psiquica que lleva a esta-
dos demenciales profundos; luego se entra en estupor y posteriormente en
coma, evolucionando hasta el 6bito en un lapso no mayor de los 2 afnos, pero
la mayoria de los casos evolucionan en meses y hasta en dias. Las formas
comunes de la enfermedad de Schilder con el sindrome A.P.E. serian las que
presentan paraplejias y movimientos atetoides, pero estos no se presentan en
forma aislada. No creemos por lo dicho que quepa el diagnéstico diferencial
con la enfermedad de Schilder que es, a no dudarlo, una de las encefalopa-
tias maés ruidosas y siderantes que se conocen. El sistema nervioso se funde
con una caida de todas sus funciones, con el limite que la continuidad vital
le fija.

La leuccencefalitis esclerosante sub-aguda ataca a sujetos de cerca de 18
afios; es una variacion del anterior cuadro clinico, mostrando los siguientes
sintomas: agnosias, coreoatetosis, contraturas y trastornos psiquicos, llegando
al 6bito en semanas.

Encefalitis periaxil concéntrica de Balo — Se presenta en cualquier edad
y sexo, con signos focales (paresias, anestesias, afasias, agnosias), con sinto-
mas supranucleares de los pares craneanos homologando al pseudobulbar; se
observan convulsiones; el paciente se embota dia a dia hasta llegar al coma,
a veces con edema de papila que hace pensar en un sindrome de hipertensién
endocraneana, el que realmente muchas veces existe. El coma carus no se
hace esperar mas alla del aho, mostrando la anatomia patolégica alternancias
grises y blancas al corte de cérebro, con aspecto de cebolla. Las zonas grisis
son las degeneradas y estan compuestas por fibras desmielinicas y microglia
abarrotada de lipoides, existiendo gran conservacion cilindro axil; los vasos y
sus espacics adventiciales estan infiltrados de linfécitos y con gran actiimulo
lipoideo; las zonas blancas son normales. KEstas lesiones son las que focali-
zadas corresponden a los sintomas que hemos analisado y que nada, salvo la
paraplejia y los movimientos atetésicos cuandc existen, tienen de comun con
nuestros enfermos.

Degeneracion primaria de la oligodendroglia de Greenfield — Lleva a una
profunda esclerosis cerebral, luego de una desmielinizacion, que no respecta ni
las fibras arqueadas, como otras afecciones desmielinizantes. Pero es sisté-
mica en su desmielinizacién, tomando generalmente el haz piramidal y las ra-
diaciones 6pticas. La oligodendroglia falta y se reemplaza por una substan-
cia mucoide que se mezcla con los depodsitos lipoides y que provienen de la
desintegracién mielinica. La reaccién microglica es pobre, para lo que puede
esperarse de tan profundo cambio estructural. Los sintomas se observan en-
tre los dos y tres ahos de edad, comenzando con debilidad de la marcha, tras-
tornos visuales y disartria, que llevan al mutismo, a la ceguera y a la de-
mencia dentro de un cuadro de rigidez generalizada con un severo hipertono,
antes de los tres anos de comenzada la afeccién.

Degeneracién de la substancia gris del cérebro — Es, en la mayoria de
los casos, hereditaria y se presenta en nifios, con una edad cercana a los 6
ahos, que presentan ciertos trastornos y anomalias del desarrollo. Los pri-
meros sintomas son cambios vegetativos, mioclonias, tics, cabeceos, movimien-
tos coreoatet6sicos y a veces ataxia; el tono muscular estd aumentado, lle-
gandose a las contracturas; suelen verse trastornos visuales y auditivos; la
psiquis se deteriora siempre, con convulsiones epilépticas en la mayoria de
los casos. La afeccién se debe a una alteracion irregular de la corteza, con
desmielinizacién, atrofias y necrosis celulares, dominantemente de la tercera
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y cuarta capa. A veces existen lesiones subcorticales (substancia blanca, cuer-
po estriado, hipotalamo, ete.).

Encefalomalacia con formaciones cavitarias — Salvo la espasticidad de
los miembros inferiores, nada tiene de comun con nuestros enfermos, pero se
acompafan de un cortejo sindrémico de profundas lesiones de todos los sis-
temas, con convulsiones, paresias, ceguera, deficit psiquico, espasticidad, de-
mencia, coma y muerte a corto plazo. Es de evolucién aguda y semeja una
mezcla de cuadro infeccioso con accidentes vasculares a repeticion. La en-
cefalografia muestra las cavidades de las encefalomacias.

Encefalopatia desmielinizante congénita (Mac Kay) — Se caracteriza por
paraplejia espastica precoz, a mas de hipertonia generalizada, trastornos sen-
soriales, deterioro psiquico y generalmentc convulsiones.

La heredoataxia cerebelosa de Pierre Maric — Se debe a una lesién de
la corteza cercebelosa, de los haces espino-ccrcbelosos, de los empalmes ponti-
nos y oliva bulbar, con atrofia de los eferentes y aferentes cerebelares a mas
de atrofia optica. Tienc de comOn la paraplejia, perc se caracteriza por ser
familiar y hereditaria, presentar ataxia y no atonia, atrofia optica, comienzo
tardio, palabra sin alteraciones y falta del sindrome aténico-atetésico, en to-
dos los momentos de su evolucién.

Paraplejia espdstico-hereditaria de Stumppel-Lorrain — Es hereditaria y
familiar, comienza en cualquier edad, pero generalmente a la primer década
de vida. La paraplejia es insidiosa y progresiva, llevando a una espasticidad
absoluta, en donde el Babinski no es constante. Es una de las paraplejias
mas severas e intensas de la patologia. Generalmente se combina con sinto-
mas cerebelosos y constituye parte del gran capitulo de las degeneraciones
espinocerebelosas. Las lesiones, al parecer, se instalan sobre un sistema pi-
ramidal ya constituido. No tiene atonia en ningin momento de su evolucion
y tampoco rresenta atetosis. No son infrecuentes los trastornos psiquicos le-
ves y a veces severas demencias. La lesion anatomopatolégica es medular y
la gliosis que es intensa y que engloba los sistemas piramidales, tiene su ma-
ximo de intensidad en la region lumbar. Disminuye la gliosis a medida que
ascendemos, llegando a no ser perceptible en la region cervical, aunque a
veces se observan degeneraciones bulboprotuberanciales y hasta de las células
piramidales gigantes. La autopsia primera de Striimpell mostr6 lesiones del
haz cerebeloso directo y de los cordones posteriores.

Hemiplejia congénita doble — Toma el proceso espastico los cuatro miem-
bros, pero existe dominio en los miembros superiores. Se suman alteraciones
de los pares craneanos y se observan, en la mayoria de los casos, groseras
variaciones del psiquismo. Las convul§iones no son raras y pueden observarse
movimientos ccreoatetdsicos y temblor. Kl tonismo estd aumentado y a ve-
ces se observan enfermos absolutamente contracturados, que si no mueven y
mantienen bien el tronco no es por falta de tono, sino por paresia. La en-
cefalopatia estd gencralmente modificada y el E.E.G. raramente es normal.
La anatomia patolégica muestra macro y microgirias, atrofias, esclerosis, poro-
encefalia, hidroencefalia, etc.

Paraplejia espdstica congénita — Es una forma frustra del cuadro ante-
rior, pero a mas de encefalopatico, el cuadro es mielopatico, tanto es asi que
en el abultamiento lumbar se han descripto lesiones en el sistema corticoes-
pinal. Si existe deficit mental, es moderado. Llama la atencién la frecuen-
cia del pié equino y la hiperreflexia aquiliana. No presenta, en las formas
puras, movimientos anormales, y el tronco nunca esta hipoténico, cosa que
tampoco se observa en ningan sector muscular, en toda la evolucion del
proceso.
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Diplejia espdstica congénita — Para Freud la diferencia con los anterio-
res cuadros seria la siguiente: mayor dominio de los miembros inferiores,
tronco con opistétonos frecuentes, cabeza flexionada y espasmos tonico-cloni-
cos troncales. Los reflejos se encuentran dificilmente por la gran espastici-
dad; siempre tienen los enfermos dificultad para enderezar el tronco en los
primeros estadios de la vida, y presentan convulsiones en gran porcentaje de
casos, pudiendo también tener movimientos coreocatetdsicos. No son raros los
miembros en flexién y contractura. Remarcamos que la espasticidad es pre-
sente desde el principio de la enfermedad y que no se reduce a los miembros
inferiores; ademas en ningin momento muestra un periodo hipoténico. En
el aspecto morfolégico, son nifios de piernas cortas en relaciéon al tronco. La
esfera psiquica esta alterada y los enfermos presentan cuadros que van de
la oligofrenia a la mas severa demencia.

Degeneracion cortico-pdlido-espinal, o seudoesclerosis espasmddica, o en-
fermedad de Jacob-Creutzfeld — Los primeros sintomas aparecen en edades
cercanas a los treinta afos, o mas tarde. Comienza por dolores en las pier-
nas y claudicacién motriz de las mismas. Se suman a esto aspectos de mar-
cha piramidal y extrapiramidal, junto a una rigidez total tipo parkinsoniana,
temblor y a veces corea y atetosis. Disminuyen las facultades psiquicas y el
paciente se reduce en pocos meses a un ser postrado e inutil. A veces las
formas psiquicas son dominantes y se ven todos los tipos de reacciones en
este orden de cosas. La palabra es escandida. Las lesiones anatomopatolo-
gicas muestran atrofia de las células piramidales de Betz en las circunvolu-
ciones frontales ascendentes, desmielinizaciones con esclerosis en los nucleos
optoestriados y pallidales; hasta en las astas anteriores de la médula se
vén degeneraciones celulares. Como vemos, no se descarta el factor familiar,
comienza en la cercania de los 30 anos; tiene rigidez, trastornos piramidales
generalizados, temblor, trastornos psiquicos, y su evolucion es réapida al o6bito,
elementos que no se muestran en nuestros enfermos.

La heredo-degeneracion neuroaxitica familiar progresiva y extensiva —
Este raro sindrome se caracteriza por: al 10° mes, nistagmus y sintomas ce-
rebelares de marcha; al 5° afio sindrome piramidal, luego paraplejia espasmo-
dica sin trastornos esfinterianos; amiotrofias proximales en la raiz de los
miembros superiores; movimientos coreoatetdsicos; trastornos de los pares
craneanos con afasia, pardlisis velo-palatina y lingual; sindrome diencefalico;
trastornos del E.E.G.

Idiocia amaurdtica hereditaria, o enfermecdad de Tay-Sachs — Domina en-
tre los judios y, como su nombre lo indica, presenta tres cualidades que fal-
tan en nuestros enfermitos: la ceguera, la alteracion psiquica y el caracter
hereditario. Son nihos que no llaman la atenciéon hasta los primeros meses,
que se tornan apéaticos e indiferentes, junto a una pérdida de mantenimiento
postural de la cabeza y a veces del tronco. Luego se hace evidente la ce-
guera y comienzan las contracturas en los miembros inferiores que llevan a
una verdadera rigidez que luego se generaliza, junto a una profunda claudi-
cacion psiquica. Luego la contractura se vence y se relajan los mausculos,
aunque esto no es constante. El examen de fondo de ojo muestra la clasica
mancha roja-cereza de la parte central macular. Lo mismo, con algunas va-
riantes, decimos de la forma juvenil precoz de Bielchowsky y la forma juvenil
de Spielmeyer. La edad de comienzo las separa alin mas de nuestro cuadro,
que en lo unico que podria parecerse es en la paraplejia inferior.

RESUMEN

Se describe el aspecto clinico de una encefalopatia de la infancia, a
comienzo en los primeros dias de la vida y caracterizado por una profunda
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atonia muscular generalizada. Luego en los 3 a 6 primeros afios, a veces
antes, se presenta una paraplejia espastica que lleva al final a una verda-
dera rigidez de los miembros inferiores, persistiendo la atonia troncal y la
hipotonia de miembros superiores. No son raros, pero no es regla, en el
tercer periodo, la presencia de movimientos de tipo coreoatetésicos. La
inteligencia es normal; no existen trastornos sensoriales ni sensitivos, La
palabra es exhaustiva por la atonia labio-gloso-laringea. No existen alte-
raciones encefalograficas ni electroencefalograficas; los examenes eléctricos
musculares mostran la tipica configuracién de las atonias centrales, en el
primer periodo; luego en los miembros inferiores, la hipertonia da su ca-
racteristico E.M.

No hemos encontrado caracteres heredo-familiares, dejandose el estudio
patogénico y anitemo-patologico para una segunda presentaciéon, que permi-
tird la delimitacién nosolégica exacta.
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