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CASO
CLINICO

ATAXTA-TELANGIECTASIA!

RoGELIO H. VALENZUELA?

E N JUNIO DE 1957, Boder y Sedg-
wick! publicaron una comunica-
cién preliminar sobre un nuevo sindro-
me familiar para el cual propusieron
¢l término de ataxia-telangiectasia. An-
tes, 1941, Mme. Louis-Bar? habia pu-
blicado un articulo sobre un caso ais-
lado, no familiar, y en 1926 Syllaba y
Henner® describieron tres hermanos
con coreoatetosis progresiva y telan-
giectasia ocular tipica. Sin embargo, ni
Ta primera ni los segundos, propusieron
algin término para su identificacién,

ni les concedieron la importancia que

Boder ha hecho resaltar a través de
numerosas publicaciones y comunica-
ciones internacionales sobre esta en-
fermedad, mediante las cuales se co-
nocen hoy mas de 360 casos, 36 de
ellos con autopsias, publicados duran-
te los altimos diez afios, en diferentes
partes del mundo.*7 Ataxia-telangiec-
tasia es un sindrome caracterizado por
ataxia cerebelar progresiva, que em-

1 Trabajo -de seccién, »resentado en la
sesion . ordinaria de la Academia Nacional
de Medicina, celebrada el 15 de julio de
1970.

2 Académico titular. Hospital General,
Centro Médico “La Raza”. Instituto Mexi-
cano del Seguro Social.

pieza en la primera infancia, con tam-
bién progresiva telangiectasia oculocu-
tinea, que afecta principalmente la
conjuntiva bulbar, simulando conjunti-
vitis, frecuentes infecciones senopul-
monares incluyendo bronquiectasias,
apraxia de los movimientos oculares
con aparente oftalmoplejia, movimien-
tos oculares con aparente oftalmoplejia,
movimientos coreoatstésicos, facies y
actitudes posturales caracteristicas,
lenguaje de de tipo cerebeloso, dete-
rioro mental, y comunmente cambios
progéricos de la piel y del cabello.

Los estudios inmunolégicos han de-
mostrado que existe habitualmente de-
ficiencia de inmunoglobulina A e ina-
bilidad para desarrollar respuestas de
hipersensibilidad tardia, de manera
que hoy también se cataloga a esta en-
fermedad como una inmunodeficiencia
de IgA. Es familiar y de caracter auto-
sémico recesivo.

Aparentemente es la Unica entidad
de degeneracién cerebelar predominan-
te en la infancia, bien definida, y pues-
to que combina un trastorno del siste-
ma nervioso central con anomalias vas-
culares oculocutdneas, se ha conside-
rado dentro de las facomatosis, al lado

[497]



498

de la neurofibromatosis o enfermedad
de Von Recklinghausen, de la esclero-
sis tuberosa, de la enfermedad de Von
Hippel-Lindau o angiomatosis cerebe-
lorretiniana, y del sindrome de Stiirge-
Weber o angiomatosis encefalotrigemi-
nal.

La coincidencia con la deficiencia
de IgA puede sugerir, por otra parte,
que la ataxia-telangiectasia puede ser
un padecimiento de los considerados
como errores genéticos del metabolis-
mo, pero mientras no se identifique el
defecto metabdlico o enzimatico, la cu-
riosa asociacién de lesiones cerebzlo-
sas, oculares, pulmonares y neoplasicas
no puede ser satisfactoriamente expli-
cada.

Frecuentemente coexisten mneopla-
sias, como han sido confirmadas en los
estudios necrépsicos. Asi se han des-
crito casos en los cuales existieron leu-
cemia, linfomas, y otros procesos neo-
plasicos.

Las alteraciones histolégicas en el
sistema nervioso central registradas en
autopsias, han revelado una degznera-
cién difusa, crénica y aparentemente
primaria de la corteza cerebelar, que
afecta principalmente a las células de
Purkinje, tanto como a las basales y
de los cestos que las rodean; no hay
cambios significativos en la médula es-
pinal y sélo en algunos casos se ha
encontrado ensanchamiento de la vé-
nulas de las leptomeninges cerebelares
y materia blanca, sugestivas de ver-
daderas telangiectasias. Gardner y
Goodman® describen en biopsias de
nervios la presencia de diversos cito-
somas citoplasmdticos en algunas célu-

ROGELIO H. VALENZUELA

las de Schwann, y en otras perineu-
rales, musculares y endoteliales, asi
como degeneracién mitocondrial en el
axoplasma, al estudio con microscopio
electrénico. La substancia blanca del
cerebelo no se ha encontrado aparen-
temente afectada.

Clinica

La ataxia es el primer sintoma; se
inicia generalmente en la primera in-
fancia, cuando el nifio empieza a ca-
minar, entre los 12 y 14 meses de edad;
es claramente de tipo cerebeloso y se
aprecia tanto en la deambulacibn, en
los intentos para iniciarla, como en la
bipedestacién estatica; se acentda pro-
gresivamente a través de los afios y se
acompafia de fatiga progresiva para la
marcha, de-manera que ya en la ado-
lescencia confina al paciente a la silla
de rusdas. Cuando se realiza la marcha
o los movimientos de los miembros su-
periores, se nota cada vez mas el com-
ponente de coreoatetosis, agregando a
la dismetria, pero la adiadococinecia
s6lo se comprueba en los periodos
avanzados.

La telangiectasia aparece poco des-
pués de la ataxia y se hace aparente
hacia los 4 a 6 afios de edad, aun cuan-
do en algunos casos ya es notoria al
segundo afio; es habitualmente simé-
trica y bilateral, afectando principal-
mente las conjuntivas bulbares y algu-
nas regiones de la cara, las mejillas o
los péarpados, los pabellones auricula-
res, a veces el cuello o las areas ante-
cubitales o popliteas, y menos veces el
paladar, el dorso de las manos o de
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los pies. En la cara se ha observado
en forma de alas de mariposa a los
lados de la nariz, y en el cuello en for-
made V.,

Entre las alteraciones cutdneas des-
critas se han mencionado diferentes le-
siones tales como zonas de atrofia y
cambios de pigmentacién, ya sea en
forma de manchas acrométicas o hiper-
crémicas y atin cambios de tipo escle-
romatoso localizados, con manchas de
color café con leche. Las infecciones
cuténeas son frecuentes y agregan otros
disturbios inherentes: abscesos, cica-
trices, dermatitis, asi como en algunos
casos lesiones de origen micGsico o
malignas.

Las infecciones senopulmonares son
generalmente recurrentes; cuando se
prolongan en algunos pacientes propi-
cian bronguiectasias que contribuyen
a mantener la infeccién crénica del
aparato respiratorio (Tabla I).

En los primeros afios de la evolu-
cién no se encuentra deterioro mental,
pero éste se empicza a hacer mani-
fiesto en Ia edad escolar, aunque habi-
tualmente no es acentuado; las pruebas
psicométricas permiten identificarlo
con grados variables del coeficiente in-
telectual. '

El carécter de estas criaturas es dul-
ce, tranquilo; son generalmente nifias
apacibles que cooperan y obedecen,
sin que se encuentren alteradas noto-
riamente sus relaciones afectivo-emo-
cionales.

El! electroencefalograma no revela al-
teraciones significativas y el neumoen-
cefalograma usualmente proporciona
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TasLa 1

PRINCIPALES CARACTERISTICAS DE
LA ATAXIA-TELANGIECTASIA

Sindrome heredo-familiar, caracterizado

por:

1. Ataxia cerebelosa, progresiva, que
empieza en la primera infancia.
Telangiectasia oculocutanea, también

progresiva, bilateral.

Frecuentzs infecciones senopulmona-

res; a menudo bronquiectasias.

Coreoatetosis.

Inmunodeficiencia de IgA; retraso en

lIa respuesta de hipersensibilidad.

Alteraciones de tipo progérico en pisl

vy cabello.

Facies caracteristica, apraxia de movi-

mientos oculares, simulando  oftalmo-

plejia. .

8. Retraso en el crecimiento; al final re-
tardo mental.

9. Hipoplasia o ausencia de timo.

10. Frecuente coincidencia con neoplasias

11. Anormalidades endocrinas; agenesia

ovérica.

I

evidencias de discreta atrofia cerebe-
losa.

Neurolégicamente la ataxia se apre-
cia facilmente cuando el paciente ca-
mina, o cuando estd quieto, aGn con
los ojos abiertos, pero puede exagerar-
se al cerrarlos; la base de sustentacién
se hace cada vez mas amplia y los mo-
vimientos coreoatetdsicos son tanto
axiales como en los miembros. La dis-
metria es poco acentuada, el paciente
es capaz de realizar movimientos com-
plejos, pero al primer ensayo se nota
lentitud. Las pruebas dedo-nariz, talon-
rodilla y la reunién de las puntas de
los dedos indices de las manos, des-
pués de aduccién extrema de los bra-
zos, son factibles mediante intentos
lentos. La bipadestacién con los ojos
cerrados y los brazos extendidos hacia
adelante (signo de Romberg) revela



500

grandes oscilaciones, y a menudo el
paciente no tiene la habilidad para sos-
tenerse en ella por mas de algunos ins-
tantes.

Evolucién

El curso de las manifestaciones es
lento pero implacablemente progresivo.
Las causas de la muerte son con fre-
cuencia las infecciones pulmonares
agudas, principalmente neumonia, que
ocurren durante la adolescencia. Algu-
nos casos han sobrevivido més alld de
esta etapa y se ha registrado el de
una paciente que sobrevivié 30 afios.
Con el mayor nimero de autopsias se
ha conocido que la causa de la defun-
cién se debe al desarroflo de alguna
neoplasia, coincidencia que, como ya
se dijo, no es infrecuente.

Diagnéstico diferencial

Con la ataxia juvenil de Friederich
se puede establecer basicamente por
sus siguientes caracteres: 1) es trans-
mitida hereditariamente; 2) su princi-
pio es después del quinto afio de vida;
3) no se acompaiia de telangiectasias;
4) no existe coreotetosis; 5) existe
ausencia o franca disminucién de los
reflejos; 6) hay signos de déficit pira-
midal; 7) existen signos de alteracién
de la columna y de xifoescoliosis y de-
formaciones del pie; y 8) no se acom-
pafia de frecuentes infecciones seno-
pulmonares.

Respecto a las facomatosis, en la
neurofibromatosis de Von Reckling-
hausen existen pigmentaciones cuta-
neas y ndédulos subcutdneos a lo largo
de los nervios del tronco; a menudo
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hay convulsiones, complicaciones ocu-
lares incluyendo glaucoma, sordera por
neuromas acusticos, otras alteraciongs
menores, y a veces, feocromocitoma.
En la esclerosis tuberosa existe la tria-
da de adenomas sebdceos, epilepsia y
deficiencia mental. En la enfermedad
de Stiirge-Weber hay nevus vinosos
faciales, ataques convulsivos, hemiple-
jia contralateral, glaucoma con exof-
talmos, conducta hipercinética y calci-
ficaciones tipicas en los hemisferios
cerebrales; en la enfermedad de Von
Hippsl-Lindau, que rara vez empieza
en la infancia, existen angiomatosis
retiniana y quistes angiomatosos o he-
mangioblastoma del cerebelo.

Caso clinico

Sandra Luz M.C., nifia de 9 aifios,
originaria y residente de Cerro Aczul,
Ver., enviada por el Dr. Rubén So-
brevilla.

Su padre, de 38 afios, y su madre
de 34, estdn aparentemente sar e
abuela paterna murié de canc
neo y el abuelo materno f- -
afio pasado por céncer nulmonar.
Dos medios hermanos tiener :lteracio-
nes de la conducta haciala . ..ividad;
una prima hermana padece crisis con-
vulsivas. 3t

Su hermana mayor, yizne 14 afios,
exhibe desarrollo psicomotor normal.
Sandra Luz es producto del tercer em-
barazo, en el transcurso del cual la
madre padecié vomiios casi constante-

La presente comuricacién se refiere a la
primsra de dos pa¢..ntes con esta enfer-
medad, estudiadas en el servicio de Pedia-
tria del Hospital General del Centro Mé-
dico “La Raza”, en junio de 1969.
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mente; el parto fue a término, eutdcico
y pes6 al nacer 1.750 kg; el periodo
neonatal fue normal. Inicié la deam-
bulacién a los 15 meses de edad, con
inseguridad para realizarla; comenzo a
hablar al afio y medio. En la actuali-
dad cursa, por segunda vez, el primer
afio escolar. Ha recibido dos dosis de
vacuna Salk, tres de D.P.T. sin reac-
ciones indeszables y vacuna antivario-
losa con prendimiento tipico primario.

esde el primer afio de edad ha su-
frido cuadros gripales frecuentes (cada
dos o tres meses); a los cinco afios
padecié varicela y a los siete, saram-
pion.

Evolucién

La inseguridad en la deambulacién
ha “venido acentudndose progresiva-
mente; la base de sustentacion ha sido
cada vez mayor y la nifia necesita en
ocasiones el apoyo para no caerse. A
los tres afios de edad empiezan a notar
sus padees el enrojecimiento perma-
nente des sus conjuntivas. Desde los
primeros meses hay sialorrea. A veces
¢l lengus’ zicon bradilalia y moderada
disartrie; i los seis afios aparecieron
abscesos emcara posterior de térax,
mismos @  1n vuelto a producirse en
épocas pester.ores; manchas hipercré-
micas en cara y antebrazos y otras hi-
pocromicas de forma oval en diversas
partes del tegumento del tronco y
miembros. .

Exploracion fisica ;.

Peso 17.500 kg; taila 118 cm, pe-
rimetro cefédlico 48 cm (Figs. 1y 2).
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Fic. 1. Muestra el habitus exterior de la
pacientz y su actitud dulce. Hipotonfa mus-
cular.

La paciente representa edad un
poco menor que la cronoldgica; estd
bien conformada, es de constitucién
delgada y longilinea; realiza los movi-
mientos de las extremidades con dis-
metria e incoordinacién en grados va-
riables, a veces del tipo coreoatetdsico;
la-marcha es insegura y con amplia
base de sustentacion y oscilacion; oca-
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Fic. 2. La paciente vista por las caras
posteriores; algunas lesiones cutineas en
dorso y miembros.

sionalmente extiende los brazos para
mantener el equilibrio, tanto mientras
mantiene los ojos abiertos como con
ellos cerrados. La prueba de Romberg
es negativa. Los movimientos de coor-
dinacién dedo-nariz, taldn-rodilla, re-
unién de las puntas de los dedos in-
dices después de abrir los brazos en
toda su amplitud, y brincar sobre un

solo pie, son lentos y dismétricos en el
primer ensayo, la pronacién-supinacién
de los antebrazos y manos son igual-
mente lentos y con asimetria y adiado-
cocinecia muy discreta. Cuando se rea-
liza activamente la rotacin  lateral
brusca de la cabeza, los movimientos
sincrénicos correspondientes de los
globos oculares son anormalmente len-
tos.

La exploracién fisica del cuello, ab-
domen y 4reas respiratoria y cardio-
vascular del tdérax, no revela datos
anormales.

La piel es seca y el paniculo adiposo
escaso. Hay cicatrices de pequeiias di-
mensiones en cara posterior de torax,
consecutivas a abscesos previos. Man-
chas acrémicas en caras laterales del
térax y en raices de miembros infe-

riores. Numerosas efélides en la piel
de la cara (Fig. 3).

Datos de laboratorio y de explora-
ciones en gabinete:

Biometria hemética:

Hemoglobina 1430 g %
Hematocrito 46

C. M. Hg. 31

Leucocitos 13,400
Segmentados T39%
Linfocitos 20

Monocitos 2
Eosinéfilos 5
Plasmocitos 1
Sedimentacién globular 12 mm
Urza 20 g %
Creatinina 1.2 mg%

Serologia luética:
V.D.RIL. Negativa en la paciente y
en su madre

Mantoux: Negativo
General de orina:
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Flc. 3.
Densidad 1025
6
Leucocitos 5

No se observaron amincécidos en sedi-
mento urinario de tres muestras. -

Proteinas séricas por electroforesis:

Proteinas totales 55 g 100 %
Alfa 2 0.56 10.3 %
Alfa 1 0.30 5.5 %
Beta 0.81 14.7 %
Gama 0.85 15.0 %
Total de globulinas 2.23 40.5 %
Albiminas 327 - 59.5 %

Radiografias de craneo y térax: Da-
tos normales.

Electroencefalogramas:

Trazos obtenidos previa induccién
de suefio por hidrato de cloral: el pri-
mero (25-VI-1969) presenta actividad
alfa regular, 9 a 10 ciclos por segundo,
simétrica en regiones posteriores y ac-
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Numerosas efélides en la piel facial.

tividad rdpida de bajo voltaje en re-
giones anteriores; datos normales. El
segundo (8-VII-1969), revela activi-
dad de 10 a 12 ciclos en ambas re-
giones anteriores entremezcladas con
cantidad importante de ondas lentas e
irregulares, simétricas bilateralmente,
que a medida que profundiza el suefio
parecen aumentar en predominancia y
amplitud. No hay alteraciones focales
ni descargas paroxisticas (Fig. 4).

Pruebas vestibulares y audiométri-
cas: no se efectuaron por falta de co-
operacidon de la paciente.

Estudio psicolégico: Dice: “Pasa al
consultorio con su madre, ya que se
resiste a hacerlo sola; al efectuar la
entrevista se nota que se cansa pron-
to; posee una buena informacién en
relacion a los hechos de la vida coti-
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diana y hay buena orientacién en
persona, tiempo y espacio; su aten-
cién es habil, muestra curiosidad por
el material de las pruebas, colabora
en lo que se le pide y parece darse
cuenta de sus limitaciones, sobretodo
en coordinacién motriz.

“Se aplicaron las siguientes pruebas:
dibujo de la figura humana, Bender,
Stanford Binet, Rorschach y C. A. T.”

namiento se encuentran a un nivel de
6 afios”..

“En las pruebas de dibujo, realiza-
cién de la figura humana, y en la prue-
ba de Bender se nota gran dificultad
en la ejecucion, le tiemblan las manos,
le cuesta trabajo agarrar el lapiz y
necesita ayudarse con las dos manos.
Hay que insistir para que se decida a
realizar los dibujos pues aparentemen-
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Fic. 4. Electroencefalograma, en el que no se aprecian alteraciones fecales
ni descargas paroxisticas.

“Su edad mental corresponde a 6
afios 1 mes (tiene actualmente edad
cronolégica de 9 afios 7 meses), lo
que equivale a cociente intelectual de
64. Sus mayores dificultades se encuen-
tran en el aspecto visomotriz, en el
cual no pasa de los 4 afios 6 meses.
Su comprensién general, razonamiento
aritmético, vocabulario, juicio y razo-

te es consciente de su problema y no
quiere quedar mal. Espontaneamente
solo pinta la cabeza de la figura pero
si se le indica es capaz de poner el
resto de la figura en el sitio adecuado”.

“Se da cuenta de que su cuerpo pue-
de ser defectuoso, parece que sus re-
laciones se logran en un plano inte-
lectual”.

GACETA MEDICA DE MEXICO
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“En la prueba de Bender se nota
gran inmadurez de tipo motriz, aun-
que su percepcién no se encuentra da-
fiada; hay evidencia de dafio neuro-
16gico severo”.

“En las pruebas proyectivas el ren-
dimiento intelectual .de Sandra corres-
ponde al obtenido en las pruebas de
inteligencia. Emocionalmente también
se encuentra alrededor de los seis afios.
Su contacto con la realidad es sélo en
las situaciones familiares, pero en las
que son nuevas se desintegra, notdn-
dose - entonces distorcion perceptiva y
mayor depresién que la que manifiesta
en otras oportunidades. Sus relaciones
interpersonales son a un nivel super-
ficial; no puede tener una relacién
emocional profunda. Su relacién mas
importante es con la figura materna
que, aunque a veces es ambivalente,
basicamente es positiva. Necesita de
mayor gratificacion”.

“Hay una carga de angustia que es
manejada por medio del bloqueo de
sus sentimientos y a veces con distor-
cién de los estimulos”.

“Hay, también, depresién y gran
preocupacion por la muerte. La pacien-
te estd funcionando a su nivel oral
dependiente y agresivo a la vez. Como
mecanismo de defensa -utiliza la ne-
gaciéon”.

“Como impresion diagndstica puede
asentarse que tiene una gran inmadu-
rez tanto intelectual como emocional,
que ha sido causada por un serio dafio
neurolégico. Como estd consciente de
su inadecuacién esto le ha ocasionado
depresién y constriccién de su per-
sonalidad”.

VOLUMEN 101, N° 4

Examen dermatolégico:

Paciente de ataxia telangiectasia que
muestra numerosas efélides en cara y
cuello. Otras manchas de color café
con leche se observan en la cara ex-
terna de brazos y las laterales del t6-
rax; de una localizada en los primeros
se tomé muestra para biopsia. En la
cara posterior de térax se aprecian ci-
catrices en los sitios donde la paciente
tuvo abscesos (Fig. 5).

Fic. 5. Se aprecian manchas acrémicas
en piel de térax y miembro superior, simila-.
res a las que se observaron en otras regio-
nes.

Biopsia cutdnea. Descripcion mi-
croscépica: :
En las cortes examinadas se iden-
tifica piel cuyo epitelio poliestratificado
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FiG. 6.

Rzd telangiectasica en el dngulo externo del ojo izquierdo.

Fic. 7. Telangiectasia en la conjuntiva bulbar del ojo derecho.

plano queratinizado no exhibe altera-
ciones; en la capa basal se identifica
aumento del pigmento meldnico. La
dermis papilar es de aspecto normal
y en la subdermis se encuentran en
moderada cantidad células redondas
con abundante citoplasma y pigmento

meldnico. Los anexos no presentan al-
teraciones, asi, como tampoco vasos
sanguineos.

Se concluye que prevalece moviliza-
cién del pigmento a la dermis super-
ficial; estos datos microscopicos obser-
vados son inespecificos.
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Examen oftalmologico:

Neoformacion y franca dilatacién de
los vasos subconjuntivales y conjunti-

. vales, con respuesta débil a la feni-

lefrina; los fenémenos importantes ra-
dican esencialmente en la vasodilata-
ciéon y neoformacién vascular venosa
(telangiectasia). Fondo de ojo: vasos
retinianos conservando la relacién ar-
teriovenosa, y normalidad en todas las
estructuras, detalle que pudieron ver-
se por estar en condiciones normales
los medios transparentes. (Figs. 6y 7).

El estudio genético no reveld alte-
raciones en su cariotipo.

El tratamiento ha sido exclusiva-
mente el sintomatico de las infecciones
intercurrentes.
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He expuesto la clasificacion de la diarrea en la forma
que me parece mas facil y memorizable, como una
orientacién para el médico pediatra y para el médico
general; pero a sabiendas de que no obedece a la causa
irresistible de los motivos etioldgicos de las verdaderas
enfermedades, sino siguiendo la corriente médica acep-
tada hasta ahora, es decir, que es un sintoma, pero de
describirla como una enfermedad.

Sin embargo, he insertado esta critica como apéndice
de mi exposicién con el deseo de encontrar adeptos
para una corriente rectificadora, en el gran capitulo
de la diarrea en la infancia, corriente que me parece
légica, y ademds necesaria a corto plazo. (Gomez, F.:
Diarreas en la infancia. GAC. MED. MEX. 79:88, 1949.)




