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CARTAS AL EDITOR

Lisencefalia, hipoplasia n
cerebelar y atresiade vias
biliares extrahepaticas: una

asociacioén inusual

Lissencephaly, cerebellar hypoplasia, and
extrahepatic biliary atresia: An unusual
association

Sr. Editor:

La lisencefalia es una alteracion de la corteza cerebral que
se produce por un defecto en la migracion y desarrollo de
las neuronas del sistema nervioso"?. Las neuronas al no
poder migrar hasta las capas superficiales de la corteza
cerebral generan una disminucion de las circunvoluciones
cerebrales y se acumulan en capas profundas de sustan-
cia blanca formando una banda subcortical (heterotopia
en banda). Existen 2 tipos clasicamente descritos de esta
entidad. El tipo 1 en el que se puede dar una ausen-
cia completa de circunvoluciones (agiria) que haga que la
superficie cerebral sea lisa 0 en los que se produzca una
formacion incompleta que genere un aumento del tamano
de las circunvoluciones que persistan (paquigiria). En el
tipo 2 predominan cimulos desorganizados de neuronas con
una orientacion desordenada, sin formar capas definitivas ni
seguir un patrén predecible. Este Gltimo tipo se ha asociado
a varios sindromes genéticos como la distrofia muscular
de Fukuyama, la enfermedad muisculo-ojo-cerebro de San-
tavuori o el sindrome de Meckel-Gruber®. Asi mismo, la
lisencefalia se puede asociar a otras malformaciones tanto
del sistema nervioso como a otros niveles del organismo
entre las que destaca su asociacion con la hipoplasia cere-
belar (LHC)"24¢, que se puede observar en otros sindromes
genéticos como el sindrome Walker-Warburg?®. Con respecto
a la LCH se han descrito mutaciones en los genes: RELN y
TUBA1A. El gen RELN, localizado en brazo largo de cromo-
soma 7 (7q22) codifica la proteina reelina que participa en
la migracion neuronal, la plasticidad sinaptica y la trans-
mision de los impulsos nerviosos. Se conocen al menos 6
mutaciones que se heredan con patrén autosémico rece-
sivo. El TUBA1A, situado en brazo largo de cromosoma 12
(12913.12) codifica la proteina alfa-tubulina, que forma
parte de los microtubulos intracelulares cuya funcion con-
siste en la division y movimiento celular. Se han descrito
10 mutaciones con patréon de herencia autosomico domi-
nante y se han encontrado en un 30% de los casos de
LCH'.

En cuanto a la atresia de vias biliares extrahepatica
(ABEH) se clasifican en 3 tipos dependiendo de si se presenta
como Unica anomalia (tipo I), asociada a otros defectos con-
génitos, pero sin considerarse un sindrome polimalformativo
(tipo 1I) o si forma parte de este (tipo I11)”8. En los tipos Il
y lll se describen anomalias cardiacas, gastrointestinales,
esplénicas y genitourinarias.

En el caso que presentamos fue especialmente com-
plicado el manejo de las crisis neonatales secundarias al
trastorno de desarrollo de la corteza cerebral y poste-

Figura 1  Resonancia magnética en la que se observa la LCH.

riormente por la situacion de insuficiencia hepatica con
desenlace fatal. Por el momento no se han descrito asocia-
cion ni mutacion genética que asocie LCH y ABEH como el
caso que presentamos a continuacion.

Recién nacido a término con retraso del crecimiento
intrauterino a partir de la semana 34. Sin antecedentes
gestacionales de interés. No consanguinidad paterna. Parto
eutocico. Peso al nacer: 2.470g (p 2, DE: —2,18), talla:
46cm (p 2, DE: —2,3) y perimetro craneal: 30cm (<p 1,
DE: —3,21). A las 2 h de vida comienza con movimientos de
chupeteo que posteriormente se asocian con movimientos
clonicos de cara y miembro superior izquierdo de 4 min de
duracion. Presenta episodios similares durante las primeras
24h de vida que ceden con tratamiento con fenobarbital.
Se realiza estudio de convulsion neonatal en el que des-
taca una trombocitosis y un ligero aumento de hormonas
tiroideas en analitica sanguinea. Se realiza un electroence-
falograma que es normal. En ecografia transfontanelar, se
observa un adelgazamiento de cuerpo calloso con una mega-
cisterna magna. Se realiza resonancia magnética cerebral
(fig. 1) que describe, ademas de los hallazgos observados
previamente, atrofia parcial de vermis y moderada dismi-
nucion de la surcacion a nivel frontal y occipital compatible
con LCH. Requiere tratamiento con fenobarbital, levetirace-
tam y clobazam por mal control clinico de epilepsia. Al mes
y medio de vida se observa colestasis en analitica de con-
trol (bilirrubina total de 6,8 mg/dl, directa de 5,3mg/dl y
gamma-glutamil transferasa de 2.120UI/l). Se amplia estu-
dio de colestasis con estudio alfa-1-atripsina, infeccioso,
hormonal, metabolico y ecografia abdominal que son norma-
les. Ante la sospecha de ABEH se decide realizar tratamiento
conservador por mal pronéstico de la paciente. Se realiza
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estudio genético de lisencefalia y defectos de la glicosilacion
que resultan negativos. A los 7 meses, consulta por fiebre y
descompensacion de su hepatopatia, pero a pesar del trata-
miento médico, fallece por parada cardiorrespiratoria. En
autopsia, se confirma la ABEH gracias a la biopsia hepa-
tica. Es el primer caso descrito en la literatura de LHC con
ABEH. No existen estudios ni se han descubierto mutaciones
genéticas que relacionen la LCH con ABEH.
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Sindrome de Leriche como m
causa inhabitual del sindrome
de la cola de caballo

Leriche syndrome as a rare cause of cauda
equina syndrome

Sr. Editor:

El sindrome de la cola de caballo se debe a la afectacion de
las raices que emergen por debajo del cono medular (lum-
bares, sacras y coccigeas). Habitualmente se presenta como
dolor lumbar irradiado a gluteos, debilidad de miembros
inferiores, anestesia en silla de montar y disfuncion sexual
y esfinteriana. Se trata de una entidad poco habitual, no
obstante, requiere un diagndstico etioldgico urgentey trata-
miento precoz para poder minimizar las potenciales secuelas
graves e irreversibles.

Presentamos el caso de un varéon de 72 anos, exfu-
mador, diagnosticado de hipertension arterial y fibrilacion
auricular en tratamiento con Sintrom y farmacos antihi-
pertensivos, que presentd de manera sUbita debilidad e
hipoestesia de miembros inferiores, acompanado de intenso
dolor gliteo bilateral irradiado a ambas piernas. Negaba
antecedentes de claudicacion intermitente o cambios de

coloracion o temperatura en la region distal de miembros
inferiores.

La exploracién neuroldgica mostraba debilidad de miem-
bros inferiores (flexion de la cadera 3/5, flexion de rodilla
3/5, extension de rodilla 4/5, flexion dorsal y plantar de
pies 0/5), sin debilidad de extremidades superiores. Res-
pecto a la sensibilidad tactoalgésica, padecia hipoestesia en
region dorsal de pies y lateral de piernas (L5), cara externa
de ambos muslos (L2-L3) y region genital (L1-L2). Ademas
presentaba apalestesia hasta rodillas y sensibilidad posicio-
nal abolida en los dedos de los pies. Los reflejos aquileos y
rotuliano derecho estaban abolidos, mientras que el resto
de reflejos de distension muscular eran normales. El reflejo
cutaneoplantar era indiferente bilateral. Los reflejos cuta-
neoabdominal y cremastérico bilaterales estaban ausentes.
En conclusion, la exploracion era compatible con un sin-
drome de cola de caballo. Ademas, no se palpaban pulsos
periféricos.

La analitica mostr6 leve trombocitopenia, INR 1,4 y
actividad de protrombina del 60%. Una TC de columna lum-
bosacra urgente no evidencié ninguna anomalia medular ni
signos de hemorragia. A continuacion, se realizo una RM
medular toracolumbosacra, en la que no se identificaron
hemorragias, alteraciones de la sefal medular ni compresion
de la cola de caballo. Sin embargo, destacaba la irregulari-
dad de la pared aortica que continuaba a lo largo de ambas
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