
Cartas al Editor 203

mero de autores y favorecer la interrelación entre las re-

des de autores que publican en la revista8,  fomentar los 

lazos cientíicos con los investigadores de los países hispa-

nohablantes5,  así como las colaboraciones internacionales 

de los investigadores españoles y la conexión interdiscipli-
naria de la investigación clínica con la actividad cientíica 
básica y epidemiológica9.  Además, la polít ica de primar el 

idioma inglés en una publicación puede conllevar efectos 
imprevistos y tal vez no deseados, como que la publicación 
vea reducida su importancia como vehículo de difusión de 
la comunidad a la que sirve. En este sent ido, se han apun-

tado muy acertadamente desde el área diferentes aspectos 

de gran relevancia, que deben tener presentes todas las 

publicaciones de orientación clínica, particularmente en 
una coyuntura caracterizada por el incremento del número 

de revistas indexadas en el anhelado y, a la vez, cont rover-

t ido SCI-Expanded, y es que habitualmente estas publica-

ciones son el vehículo de expresión de los intereses de una 
sociedad cientíica y sirven a una importante comunidad de 
lectores más allá de los cientíicos que publican en ellas y 
del papel que ocupan en los rankings clasiicatorios de las 
publicaciones10.
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Leucoencefalopatía con sustancia blanca 
evanescente de inicio en edad adulta

Adult onset of leukoencephalopathy with 
vanishing white matter

Sr. Edit or:

Hemos leído con sumo interés la carta publicada en el núme-

ro anterior de su revista de Pato Pato et  al1, en la que presen-

tan un caso de característ icas similares al nuestro. La publi-

cación del citado caso nos lleva a comentar la posibilidad de 
la existencia de un infradiagnóstico de esta enfermedad, que 
podría ser más prevalente en la población general y pasar 
inadvertida por el conjunto de la población médica.

Varón de 20 años de edad, sano, sin antecedentes médi-
cos de interés, hij o de padres no consanguíneos que, en 

1994, tras un accidente de tráico leve sin traumatismo cra-

neoencefálico y en el que los demás ocupantes del vehículo 

resultaron ilesos, presentó un cuadro de agitación psicomo-

triz. En la tomografía computarizada (TC) se apreció una 
hipodensidad de sustancia blanca bilateral, que se interpre-

tó inicialmente como edema cerebral que requirió ventila-

ción mecánica e ingreso en la unidad de cuidados intensivos. 
Tras la extubación 9 días después, el paciente presentaba 
episodios de agitación con eco y palilalia alternando con pe-

riodos en los cuales era capaz de mantener conversaciones 

simples, además de ocasionales crisis comiciales y una hemi-

paresia derecha espást ica. La resonancia magnét ica (RM) 

cerebral mostró una afección prácticamente total de sus-
tancia blanca bilateral.

Los estudios realizados para descartar et iologías habitua-

les de leucoencefalopat ía fueron normales: creat incinasa, 

lactato, proteinograma e inmunoglobulinas, análisis de lí-

quido cefalorraquídeo, incluido índice IgG, autoinmunidad, 

serologías (síilis, VIH, Salmonel la,  virus herpes), cort isol 

basal, cort icot ropina, aminoácidos en orina, ácidos grasos 

de cadena muy larga, análisis del cultivo de ibroblastos, 
arilsulfatasa A urinaria, ácido itánico, cobre y ceruloplas-
mina, biopsia muscular y de nervio sural.

Progresivamente el paciente experimentó una mejora 
que se aianzó en los meses siguientes; llegó a caminar sin 
ayuda y desaparecieron las crisis comiciales.

A lo largo de los años de seguimiento,  ha presentado 

un empeoramiento progresivo t anto motor como de fun-

ciones cognit ivas,  coincidiendo con episodios febri les o 

espontáneamente, por lo que requirió hospitalización en 
algunos de el los.

El estudio genético identiicó una mutación homocigota 
G338A en el gen EIFGB5.  Ambos padres eran portadores de 

dicha mutación.
Actualmente, t ras 14 años es totalmente dependiente en 

su vida diaria: presenta un marcado deterioro cognit ivo, se-

vera espasticidad y posturas distónicas. La RM reciente 
(ig. 1) muestra una importante progresión de la leucoence-
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falopatía con imágenes de degeneración quística asociada.
La leucoencefalopat ía con sustancia blanca evanescente, 

inicialmente denominada CACH (childhood at axia wit h 

dif fuse cent ral  nervous syst em hypomyel inat ion) o MCD 

(myel inopat hia cent ral is difusa) fue deinida como tal me-

diante unos criterios diagnósticos y radiológicos por Van der 
Knaap et  al2 en 1997, aunque ya habían sido publicadas en 

la literatura varias descripciones de la enfermedad.

En 1998, Van der Knaap describió formas más leves y 
de inicio t ardío como variantes de la misma enfermedad, 

lo que llevó a excluir la edad de inicio de los criterios 
diagnósticos3.

Desde entonces, se han descrito 263 casos hasta el mo-

mento y el número de mutaciones asciende a 1.214.

Actualmente se sabe que la ovario-leucodistroia y la en-

fermedad de sustancia blanca evanescente forman parte 

del espect ro de una misma enfermedad, por lo que se pre-

iere hablar de “trastornos relacionados con el gen eIF2B” .

Aproximadamente el 75% de los pacientes t ienen una mu-

tación en el gen eIF2B55,  de las cuales la más frecuente es 

la G338A, como ocurre en nuest ro paciente y el presentado 

anteriormente en esta publicación. Ésta se asocia, sobre 
todo, a formas de inicio en la edad adulta, aunque también 

se han descrito casos de la forma clásica. Existe una corre-

lación fenotipo-genotipo, ya que algunas mutaciones se 
asocian a formas más leves de la enfermedad y ot ras, en 

cambio, a variantes severas4.

A pesar de no haber un tratamiento especíico, un diag-

nóstico precoz es fundamental para evitar infecciones, ie-

bre y pequeños t raumat ismos, que son factores agravantes, 

así como para realizar un adecuado consej o genét ico.

Cabe destacar que pueda t ratarse de una ent idad infra-

diagnost icada y hay pacientes presintomát icos (como se 

evidenciaba en la TC de nuest ro paciente) en los que cual-

quier situación banal puede desencadenar la enfermedad, 
por lo que nos parece importante resaltar que, para t ratar-

se de una enfermedad “rara”, es curiosa la cercanía geo-

gráica de ambos casos.
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Figura 1 Resonancia magnética secuencia T1: extensa hipodensidad de la sustancia blanca bilateral con áreas de degeneración 
quíst ica asociadas.
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