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mero de autores y favorecer la interrelacion entre las re-
des de autores que publican en la revista®, fomentar los
lazos cientificos con los investigadores de los paises hispa-
nohablantes®, asi como las colaboraciones internacionales
de los investigadores espaiioles y la conexion interdiscipli-
naria de la investigacion clinica con la actividad cientifica
basica y epidemiologica®. Ademas, la politica de primar el
idioma inglés en una publicacion puede conllevar efectos
imprevistos y tal vez no deseados, como que la publicacion
vea reducida su importancia como vehiculo de difusion de
la comunidad a la que sirve. En este sentido, se han apun-
tado muy acertadamente desde el area diferentes aspectos
de gran relevancia, que deben tener presentes todas las
publicaciones de orientacion clinica, particularmente en
una coyuntura caracterizada por el incremento del nimero
de revistasindexadas en el anhelado y, a la vez, controver-
tido SCI-Expanded, y es que habitualmente estas publica-
ciones son el vehiculo de expresion de los intereses de una
sociedad cientifica y sirven a una importante comunidad de
lectores mas alla de los cientificos que publican en ellas y
del papel que ocupan en los rankings clasificatorios de las
publicaciones'.
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Leucoencefalopatia con sustancia blanca
evanescente de inicio en edad adulta

Adult onset of leukoencephalopathy with
vanishing white matter

S. Hitor:

Hemos leido con sumo interésla carta publicada en el nime-
ro anterior de su revista de Pato Pato et al', en la que presen-
tan un caso de caracteristicas similares al nuestro. La publi-
cacion del citado caso nos lleva a comentar la posibilidad de
la existencia de un infradiagnodstico de esta enfermedad, que
podria ser mas prevalente en la poblacion general y pasar
inadvertida por el conjunto de la poblacion médica.

Varon de 20 afos de edad, sano, sin antecedentes médi-
cos de interés, hijo de padres no consanguineos que, en
1994, tras un accidente de trafico leve sin traumatismo cra-
neoencefélico y en el que los demas ocupantes del vehiculo
resultaron ilesos, present6 un cuadro de agitacion psicomo-
triz. En la tomografia computarizada (TC) se aprecio una
hipodensidad de sustancia blanca bilateral, que se interpre-
to inicialmente como edema cerebral que requirio ventila-
cién mecanica e ingreso en la unidad de cuidados intensivos.
Tras la extubacion 9 dias después, el paciente presentaba
episodios de agitacion con eco y palilalia alternando con pe-
riodos en los cuales era capaz de mantener conversaciones

simples, ademas de ocasionalescrisis comicialesy una hemi-
paresia derecha espéstica. La resonancia magnética (RV)
cerebral mostré una afeccion practicamente total de sus-
tancia blanca bilateral.

Los estudios realizados para descartar etiologias habitua-
les de leucoencefalopatia fueron normales: creatincinasa,
lactato, proteinograma e inmunoglobulinas, analisis de li-
quido cefalorraquideo, incluido indice IgG, autoinmunidad,
serologias (sifilis, VIH, Salmonella, virus herpes), cortisol
basal, corticotropina, aminoacidos en orina, acidos grasos
de cadena muy larga, analisis del cultivo de fibroblastos,
arilsulfatasa A urinaria, acido fitanico, cobre y ceruloplas-
mina, biopsia muscular y de nervio sural.

Progresivamente el paciente experimentd una mejora
que se afianzo en los meses siguientes; llegd a caminar sin
ayuda y desaparecieron las crisis comiciales.

Alo largo de los anos de seguimiento, ha presentado
un empeoramiento progresivo tanto motor como de fun-
ciones cognitivas, coincidiendo con episodios febriles o
espontaneamente, por lo que requirié hospitalizacion en
algunos de ellos.

El estudio genético identifico una mutacion homocigota
G338A en el gen EIFGB5. Ambos padres eran portadores de
dicha mutacion.

Actualmente, tras 14 afnos es totalmente dependiente en
su vida diaria: presenta un marcado deterioro cognitivo, se-
vera espasticidad y posturas distonicas. La RM reciente
(fig. 1) muestra una importante progresion de la leucoence-
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falopatia con imagenes de degeneracion quistica asociada.

La leucoencefalopatia con sustancia blanca evanescente,
inicialmente denominada CACH (childhood ataxia with
diffuse central nervous system hypomyelination) o MCD
(myelinopathia centralis difusa) fue definida como tal me-
diante unos criterios diagnosticos y radiologicos por Van der
Knaap et al? en 1997, aunque ya habian sido publicadas en
la literatura varias descripciones de la enfermedad.

En 1998, Van der Knaap describio formas mas leves y
de inicio tardio como variantes de la misma enfermedad,
lo que llevd a excluir la edad de inicio de los criterios
diagnosticos?®.

Desde entonces, se han descrito 263 casos hasta el mo-
mento y el nimero de mutaciones asciende a 1.214.

Actualmente se sabe que la ovario-leucodistrofia y la en-
fermedad de sustancia blanca evanescente forman parte
del espectro de una misma enfermedad, por lo que se pre-
fiere hablar de “trastornos relacionados con el gen elF2B’.

Aproximadamente el 75%de los pacientes tienen una mu-
tacion en el gen elF2B5, de las cuales la mas frecuente es
la G338A, como ocurre en nuestro paciente y el presentado
anteriormente en esta publicacion. Esta se asocia, sobre
todo, a formasde inicio en la edad adulta, aunque también
se han descrito casos de la forma clasica. Existe una corre-
lacion fenotipo-genotipo, ya que algunas mutaciones se
asocian a formas mas leves de la enfermedad y otras, en
cambio, a variantes severas*.

A pesar de no haber un tratamiento especifico, un diag-
nostico precoz es fundamental para evitar infecciones, fie-
bre y pequefos traumatismos, que son factores agravantes,
asi como para realizar un adecuado consejo genético.

Figura 1
quistica asociadas.

Cabe destacar que pueda tratarse de una entidad infra-
diagnosticada y hay pacientes presintomaticos (como se
evidenciaba en la TC de nuestro paciente) en los que cual-
quier situacion banal puede desencadenar la enfermedad,
por lo que nos parece importante resaltar que, para tratar-
se de una enfermedad “rara”, es curiosa la cercania geo-
grafica de ambos casos.
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Resonancia magnética secuencia T1: extensa hipodensidad de la sustancia blanca bilateral con areas de degeneracion
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