Enfermedad de Friedreich

Presentacién de un caso

par

Dr. Rodrigo Loria Cortés ™

GENERALIDADES:

Se designa con e! nombre de ataxia las alteraciones en la
coordinacién motriz, el término viene de} griego “otaxia” que sig-
nifica desarden, en estos casos no hay pardlisis o paresia pero
los movimientos se llevan o cabo de una manery insegura, desor-
denado, inadecuada,

Para efectuar un determinado movimiento no basta la con-
traccion del masculo o cuyo cargo esté ese movimienio {agonisia)
sinc que es necesario la intervencidn de otros misculos; unos
que reluercen la accién de aquel {sinergistas) otros que norma'-
mente realizan una accién opuesia {antageonistas) vy por Gltimo
los gue se encargan de fijor o inmovilizar las articulaciones ve-
cinus a las que se mueve (fijadores).

El resullade de estos fendmenos es gue el movimisnto lo-
grade es adecuado y adaptado ot fin propuests, lo que se resume
diciendo que es cocrdinado, La coordinacién se lleva a cabe por
un conjunto de vias sensitivas alerentes encargados de conducir
a los centros nerviosos las excitaciones originadas en los miscu-

los, tendones, huesos y articulaciones cuando éstos entran en
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tuncién. Los receptores se llaman corpisculos de Golgl, situxdos
on los tendones; corplsculos de Pacini situgdos en tendones arti-
cu'aciones y periostio; corplsculos fusiformes situados en las libras
musculares y termincciones nerviosas que asientan en fibras muscu-
lares, tendones; aponeurosis y aticulacienes. Estos elementos envian
los impulsos nerviosos a la méduld espinal por {os nervios periféricos
pasando por el ganglio de la raiz posterior; ya en ja médula unas
fibras entran en los cordones posteriores vy legan a los nicleos de
Gol ¥ de Burdach, de donde grranca una nueva neurona gque va o la
corteza cerebral formando parte de Ja cinta de Reil previa esta
cidn en el tdlame Sptico.

Otras fibras atroviesan la substoncia gris de las astas v for-
man parte del lasciculo cerebelosc por e} pedinculo cerebeloso
inferior misntras que parte del indirecio lega a la corteza cere-
bral y el resto va al cerebelo. En dltimo término las excitaciones
cinestésicas van g la corteza cerebral {sensibilidad grefunda cons-
ciente} y en parte al cerebele (sensibilidad profunda inconsciente).

Otras impresiones propiocegrtivas como las determinadas por
los movimienics de la cabeza son recogidas por el aparato kbe
rintico v transmitidas por la via vestibular al niicleo de Deiters
y terminan en la corteza cerebral y en el cerebelo,

Finclmente la retina transmite las impresiones recogidas in-
formemdo a los centros sobre los movimientos y ayudando o ase-
gurar la coordinacion.

El cerebelc viene a actuar comeo una especia de centro coor-
dinador per lo que ha sido calificado por Sherrington de director
del sistema propioceptivo.

HISTORIA

La enfermedad de Friedreich es un padecimiento de cardcter
{caniliar, deacrito por primera vez en el Congreso de Spire en
1861; Friedreich presenté entonces seis c¢asos de nifios con ataxiz
pertenecientes a des familias; en 1878 el autor hace nuevas pu-
blicaciones con estudios analomoraitolégicos ¥y no es hasta 1582
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cuande Brousee designa la afaccién con el nombre de Enterme-
dad de Friedreich, posteriormente varios culores se refieren a
ella, entre ellos Schulteze, Dejerine Kahler y Latulle.

ETIOLOGIA

Es una entermedad fomiliar. Ataca sobre todo el szexo mas-
culino, comienza en la inkmcia, entre los 3 ¥ los 14 afios, en oca-
siones la herencia puede saltar uno generacién pero casi siem-
pre es directq; segin Mino se transmiticfa segiin el cardcter Men-
delicno recesivo.

Entre los causas que hacen estallar lg enlermedad se en-
cuenira difteria, sarampidn, tifoidea y traumatismes. No se ha
demostrado que la sifilis tenga ninguna participacién.

FATOGENIA

Se acepta hoy que la enfermesdad de Friedreich es un pro-
cesc degenerativo que atcca las ralces posteriores, los cordones
pesteriores los hacss cerebelosos v les haces piramidales. Las
degeneraciones son primitivas y no secundarias a ningtn gro-
ceso inflamatorio.

ANATOMIA PATOLOGICA

Macroscopicamente i médula esid wdelgazada. Microscé-
picamente, las Jesiones consisien en esclerosis neuréglica de los
cordones posteriores {haces de Goll y de Burdach) como también
de las rafces posteriores; ademds esclarcsis del haz piramidal cru-
zado v en lorma discreta el haz cerebelose directo, el bz de Gow-
ers, al hasta posterior v la columna de Clarke.

Las lesiones predominan en la regién dorsal de la médula.
Se describe también atrofia del cerebelo que para algunocs es
secunderio o la alteracién de los haces cerebeloscs ascendentes,

SINTOMATOLOGIA

La aparicién de la enfermedad se exterioriza por irastornos
da la matcha, es la marcha tabetocerebelosa, el enfermo caming
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con gran dificultad llava las plernas separadas taconea y pierde
el equilibtio.

Estando de pie el enlermo fiene las piernas separadas y el
Signo de Romberg es positivo. En los miembros superiores hay
asinergix, y dismetria.

Lo fuerza y el tono muscular estdn disminuides. Hay ademds
una serie de movimientos involuntarios de tipo coreico que ani-
mon las diversas partes del cuerpo en reposo; en la cara hay mo-
vimientos palpebrales y sacudidas de los misculos del rostro, al
conjunio de estos movimienios se le llama inesigbitidad corsi-
lorme, No hay explicacidn satislactoria de esos movimientcs.

Los reflsjos tendinosos siempre estdn abolidos. Los reflejos
cutdneos estdn conservados y el Signo de Babinsky positivo, aun-
que a veces es muy tardio en apatecesr. L sensibilidad superdi-
cigl estd conservada, salve la pérdida de la discriminacién fac-
til. En cambio la sensibilidad profunda estd muy perturbada.

Lo pulcbra es escandida. Es irecuents el vértigo v en oco-
siones hay nistagmus. A veces hay atrofias musculares, Hay pie
bot y cifoescoliosis, el pie es en varus equine, @ veces hay mane
con la pa'ma escavadar.

Se citan también, wirofia dptica, sintomas vagales y arritmia
cardiaca.

El liguido cefalarraguideo siempre es normal. El cuadro es
progresivo en sus manifestaciones tardando a veces 10 afhos para
constituirse habiendo en ocasiones remisiones pero posteriormen-
te la enfermedad sigue la evolucién. En raras ocasiones se han
descrito accidemtes bulbares {cordiacos y respiraiorios) que han
acarreado la musrte, pero la mayoria de las veces ia muerte viene
por cousa exirafia o kr enfermedad.

El diagnéstico se hace tomando en cuenta la sintomatelegia
descrita.
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PRONOSTICO

No es grave en cuanto ¢ la vida pero el enlermo termina
siendo un invdlido.

TRATAMIENTO
Se ha usado kn reeducacién de los movimientos, lcs rayoes

ultravioletas, pero prdcticamente no hay tratomiesnio algune
electivo,

HISTORIA CLINICA
FICHA DE IDENTIFICACION:

Servicio de Pediatria. Sala Colderén Munoz.

NOMRRE:
5 M D
S5EXO:
Femenino.

EDAD:

9 anos.
LUGAR DE NACIMIENTO Y RESIDENCIA:
Santiago de Puriscal.
INTERROGATORIO
ANTECEDENTES HEREDITARIOS Y FAMILIARES

Padre en la uctudlidad sano, madre paltdica, un tic murid
poralitico. Dos hermanos muertos de cause no precisida, Hay
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nueve hermanocs vivos de Jos cuales dos son pargliticos y estin
encamados, parece que en la adelescencia caminarcn. Dos tienen
marcha de tine atdxico son adultes, olros dos son adolsscenies
¥ no presenian ninguna manifestacién neurolégica y dos casadas
normales gque hon tenido ocho v nueve hijos respectivamente, es-
tos mifos hon caminado o edad normal,

ANTECEDENTES PERSONALES NO PATOLOGICOS

Alimsntacién regular en contidad y escosa en protetnas. Ha-
bitacién en malos condiciones de higiene, La nifia estuve en ka
escuela unos pecos dias.

ANTECEDENTES PERSONALES PATQLOGICOS

Es la tercera vez que se hospitatiza par el mismo padecimian-
to. Se reporta en historias clinicos anteriores antecedentes da Tos-
ferina y Sarampién, Poludismo, Tiloidea y tiene exémenes d= la-

boratorio pesitivos por Ankilostomas, Ascdrides, Tricocéfales y
Strongiloides.

PADECIMIENTD ACTUAL

Dezde la edad de cuatro anos se le nolo dificultad en la
marchd ¥ en la esiocién de pie, ademds movimisnios involun:a-
vios desordenados de exiremidudes, fronco y cabeza.

SISTEMA NERVIOSO

Los Unicos datos de interrogatoric estén en padecimiento
actual.

APARATO DIGESTIVO
No hay alteraciones patoldgioas.
APARATO RESPIRATORIO

Normad,
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APARATC CIRCULATORIO

Normal.
SISTEMA. URINARIO

Normal.
APARATO GEMITAL

Normal.
SISTEMA ENDOCRINO VEGETATIVO

Normal,
EXPLORACION FISICA

INSPECCION GENERAL

Enferma ambulante de edad aparente 8 a 10 anos que pre-
senfe marcha en la que lleva muy separadas las piernas v le-
vanta mdés de lo norma! los pies, se aprecia odemds movimien-
tos desordemados consiantes de exiremidades, tronco v cabeza
que no son tipicos ni tienen linalidad. Lo enferma es de consti-
tucién débil y estd integramente conformada.

CABEZA

Créneo normoecélalo. Signo det pelo positive ung cruz, Signo
de Bandera negativo, La enferma mueve constantemente la ca-
beza, la flexiona, ki extiende y hay movimientos de latero-
pulsién.

CUELLO

Hay pocos ¢unglios palpables de los grupos cardtideos y
submaxilares.
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TRONCO
Se encuentra moderada xifosis en columna dorse cervicai
pues la cabeza estd muy flexicnada constantemente, No hay
escoliosis ni otras deformidades en el restc del tronce. Los mo-
vimienlos respiratorios son normales.
AHREA PRECORDIAL

Tonos con coracetrss normales,

ABDOMEN

Pared bien constitulda. Palpacién profunda negativa; Higa-
de Normal; Bazo no es palpable,

EXTREMIDADES

Normales.
EXPLORACION NEUROLOGICA
ESTADO MENTAL
La nifia tiene inleligencia normal para su edod. Habla muy

lentamente, sabe contar hasta 70 con toda facilidad v lee algu-
nas letras.

LA EXPLORACION DE PARES CRANEANOS

Resulta normal,
EXFLORACION DE LA COORDINACION

Puede colocar el talén sobre la redilla opuesta sin altera-
ciones y con los gjos cerrados, lo mismo el talén sobre la regién
gltitea. Camina en linea recta para adelanle y para atrds con
los ojos cerrados; camina en linea recta para adelante y para
atrds con los o0jos cerrades; comina sobre una linea zig - zag. sin
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perder el equilibrio. No hay altercciones en Jos pruebas Indice
Nariz e Indice Indice puede deshacer un nude y poner las cor-
dones a unos zarxlos.

E} signo de Romberg es positivo.

Et Romberg sensibilizado ¢ sea colocando un pie delante del
ofro resulfa muy positive, la enferma pierde completamente el
cquilibrio. No se pueds mantener sobre un solo pie ni qun con
los sjos obiertos.

REFLEICS

Reflejos pupilares normales,

Reflejos tendinoscs abelides.

Reflejos cutdneos conservados Signo de Babinsky positivo
en pie derecho.

SENSIBILIDAD
La sensibilidad superficial discriminativa,

La sensibilidad al dolor profunda, dseq, nocién de posicidn
vy actitudes segmentorias rarecen estar disminuldas.

MOTILIDAD

Los movimientos scn posibles, pero con las incoordinaciones
anotadas.

TONC MUSCULAR
El tono muscular es normal.
TROFICIDAD
No oy alteraciones,
EXAMENES DE LABORATORIO

Puncién lumbar, Liguido normotenso claro transparente gue
sale en cantidad de 10cc.
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Albimina 0.07. Glucosa 0.60. Linfocitos 1.2mm?
Kahn negativo,

Hersdoataxia cerebelosa o enfermedad de Pierre Marie, en
este padecimiento los reflejos estdn conservados y ia enfermedad
comienza después de los 20 aiios,

Paraplejfa espasmédica familiar, existe marcha espdéstica,
fdltan los lendémenos de la alaxia estdtica, los reflejos estén exa-
gerados ¥y no hay movimientos coreilormes.

Esclerosis en piocas. Los reflejos estdn exaltados, existe tem-
blor intencional e hipertonia muscular, no es enfermedad jomi-
liar. Tabes puede confundirse por la ataxia y la arreflexia tendi-
nosw, pero en la tabes hay alieraciones pupilares Signe de Argyl
Roberison falta el signo de Babinsky se presenta en adultes lo
serologfa v el Liquide Célale Raquideo tendrian Kahr positivo.

PRONOSTICO

Serologia Kahn negative en tres ocasiones.

Orina. Pocos células epiteliales,

Examen parasiloscopico lecal. Ankilostomas, Ascdrides, Tri-
cocélalos, Anguilulas v Ameba Coli.

Examen de fondo de ojo. Normal.

DIAGNOSTICO
Afaxia de Friedreich,

Diagnéstice dilerencial,

El pronéstico es muy grave ya que a pesar de no preseniar
en la actualidad grandes alteraciones en la coordinacidn, éslas
tendrén gque venir lentamente hasta convertirla en una invdlida,

TRATAMIENTO
No existe tratumiento de reconccido valor.
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