
Enfermedad de Friedreich

Presentación d~ un caso

por

Dr. Rodrigo Loría Cortés'

GENERALIDADES:

Se designa con el nombre de ataxia las alteraciones en la
coordinación motriz, el término viene del griego "'ataxia" que sig
nifica desorden, en estos ceBOS no hay parálisis o paresia pero
los movimientos se llevan a cabo de una manera insegura, desor
denada, inadecuada.

Para electuar un determinado movimiento no basta la con
tracci6n del músculo a cuyo CJrgo está ese movimiento (agonisla)
sino que es necesario la intervención de otros músculos; unos
que reluercen la acción de aquel (sinergistas) olros que norma'·
mente realizan una acci6n opuesta (antagonistas) y lOor último
los que se encargan de fijar o inmovilizar las "1fticulaciones ve
cinas a las que se mueve (fijadores).

El resultado de estos fen6menos es qUe el movimiento lo
grado es adecuado y adaptado a' fin propuesto, lo que se resume
diciendo que es cocrdinado. La coordinaci6n se llev'" a cabo por
un conjunto de vías sensitivas aferentes encargadas de conducir
a les centros nerviosos las excitaciones originadas en los múscu
los, tendones, huesos y articulaciones cuando éstos entran en
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función. Los receptores se llaman corpúsculos de Golgi, situ',)dos
en los tendones; corpúsculos de Pacini situados en tendones arti
culaciones y periostio; corpúsculos fusiformes &ituados en las hbras
musculares y terminaciones nerviosas que og,ientan en fibras muscu·
lares, tendones; a¡::oneurosis y aliculaciones. Estos elementos envian
los impulsos nerviosos a la médula espinal por los nervios periféricos
pasando por el gang1Jo de la ralz posterior; ya en :0 médula unas
fibras entran en los cordones posteriores y lIe90n a los núcleos de
8011 y de Burdach, de donde arranca una nueva neurona que va a lo
corteza cerebral formando parte de la cinta de Reil previa egta
ción en el tálamo óptico.

Otras fibras atraviesan la substancia gris de las astas y lar
man parte del lascicu!o cerebeloso por el pedúnculo cerebeloso
inferior mientras que parte del indirecto llega a la corteza cere
bral y el resto va al cerebelo. En último término las excitaciones
cinestésicas van a la corteza cerebral (sensibi'idad ¡:rofunda cons
ciente) y en parte al cerebelo (sensibilidad profunda inconsciente).

Otras impresiones propioce¡:tivas como las determinadas por
los movimientos de la cabeza son recogidas por el aparato labe·
rlntico y transmitidas por la vio vestibular al núcleo de Deiters
y terminan en la corteza cerebral y en el cerebelo.

Finalmente la retina transmite las impresiones recogida::l in·
for.mando a los centros sobre los movimientos y ayudando a ase
gurar la coordinación.

El cerebe!o viene a actuar como una especi~ de centro coar·
dinador por lo que ha sido calificado por Sherrington de director
del sistema propioceptivo.

HISTORIA

La enfermedad de Friedreich es un padecimiento de =rácter
familiar, descrito por primera vez en el Congreso de Spire en
1861; Friedreich presentó entonces seis casos de niños con ataxi:J
pertenecientes a dos familias; en 1876 el autor hace nuevas pu'
bliq:wiones con estudios analomopatológicos y no es hasta 1882
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cuando Brousee designa la afección con el nombre de Enferme·
dad de Friedreich, posteriormente varios autores se relieren a
ella, entre ellos Schulteze, Dejerine Kahler y Letul!e.

ETIOLOGIA

Es una enfermedad familiar. Ataca sobre todo el sexo mas
culino, comienzu en la infancia, entre Jos 5 y los 14 años, en oca
siones la herencia puede saltar una generación pero wsi siem
pre es directa; según Mino se transmitirla según el carácter Men
deliano recesivo.

Entre las causas que hacen estallar la enfermedad se en·
cuentra difteria, sarampión, tifoidea y traumatismos. No se ha
demostrado que la sHilis tenga ninguna participaci6n.

PATOGENIA

Se acepta hoy que la enfermedad de Friedreich es un pro
ceso degenerativo que ataca los rafees posteriores, los cordones
posteriores los haces eerebelosos y los haces piramidales. Las
degeneraciones son primitivas y no secundarias a ningún pro~

ceso inllamatorio.

ANATOMIA PATOLOGICA

Macroscópicamente la médula está adelgazada. Microsc6
picamente, las lesiones consisten en esclerosis neur6glíca de los
cordones posteriores (haces de Gol! y de Burdaeh) como también
de las rmees posteriores; además esdercsis del haz piramidal cru
zado y en forma discreta el haz eerebeloso direclo, el OCtZ de Gow
ers, al hasta ¡:osterior y la columna de Clarke.

Las lesiones predominan en la región dorsal de la médula.
Se describe también atrofia del cerebelo que para algunos es
secundario a la alteración de los haces cerebeloscs ascendentes.

SINTOMATOLOGIA

La aparición de la enfermedad se exterioriza por trastornos
de la mará{a, es la marcha tabetocerebelosa, el enfermo camina
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con gran dificultad lleva las piernas separadas taconea y ¡:ierde
el equilibrio.

Estando de pie el enfermo tiene las piernas separadas y el
Signo de Romberg es positivo. En les miembros su¡:eriores hay
asinergia, y dismetna.

La fuerza y el tono muscular están disminuidos. Hay además
una serie de movimientos involuntarios de tipo coreico que ani
man las diversas partes del cuerpo en reposo; en la cara hay mo·
vimientos palpebrales y sacudidas de los músculo3 del rostro, al
conjunto de estos movimientos se le llama ine3tabi'idad corei'
lorme. No hay explicación satisfactoria de esos movimientcs.

Los reflejos tendinosos siempre están abolidos. Los reflejos
cutáneos están conservados y el Signo de Babinsky positivo, aun
que a veces es muy tardlo en aparecer. 1.:" sensibilidad superfi
cial está conservada, salvo la pérdida de la discriminación toe
ti!. En cambio la sensibilidad profunda está muy ¡:erturbada.

La palabra es escandida. Es frecuente el vértigo y en oca
siones hay nistagmus. A veces hay atrofias musculares. Hay pie
bol y cifogscoliosis, el pie eS en vorus equino. a veces hay mane
con la pa'ma escavada.

Se citan también, ·"trolia óptica, slntomas vagales y arritmia
cardiaca.

El liquido cefalorraquídeo siempre es normal. El cuadro es
progresivo en sus manifestacione~ tardando a veces 10 años ~a(o

constituirse habiendo en ocasiones remisiones pero posteriormen
te la enfermedad sigUe la evolución. En raras ocasiones se han
descrito accidentes bulbares (cardiacos y respiratorios) que han
acarreado !a muerte, pero la mayoria de las veces la muerte viene
por causa extraña el la enfermedad.

El diagnóstico se hace tomando en cuenta la sintomatologia
descrita.
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PRONOSTICO

No es grave en cuanto a la vida pero el enfermo termina
siendo un inválido.

TRATAMIENTO

Se ha usado la reeducación de los movimientos, les rayos
ultravioletas, pero prácticamente no hay tratamiento algunr
efectivo.

HISTORlA CUNICA

FICHA DE lDENTlFICAClON:

Servicio de Pedíatria. Sala Calderón Muñoz.

NOMBRE:

S. M. D.

SEXO:

Femenino.

EDAD:

9 años.

LUGAR DE NACIMIENTO Y RESIDENCIA:

Santiago de Puriscal.

INTERROGATORlO

ANTECEDENTES HEREDlTARlOS y FAMlLlARES

Padre en la actualidad sano, madre palúdica, un tíe, murió
paralitico. Dos hermanos muertos de causa no precisuda. Hay
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nueve hermanos vivos de los cuales dos son paralfticos y "st'1n
encamados, parece que en la adolescencia c..1minaron. Dos tienen
marcha de tipo atáxico son adultos, otros d03 san adolescentes
y no presentan ninguna mcmifestaci6n neuro!6gica y dos casOldas
normales que b:m tenido ocho y nueve hijos respectivamente, es
tos niños han caminado a edad normal.

ANTECEDENTES PERSONALES NO PATOLOGICOS

Alim~ntaci6n regular en cantidad y escasa "n prolelnas. Ha
bitación en malas condiciones de higiene. La niña estuvo en lo
escuela unos pecos días.

ANTECEDENTES PERSONALES PATOLOGICOS

Es la tercera vez que se hospita~izapor el mismo padeci':Jlien·
to. Se reporta en historias clinicas anteriores antecedentes da Tos·
lerina y Sarampión, Pnludismo. Ti/oidea y tiene exámenE's d" la
boratorio positivos por Ankilostomas, Ascárides, Tricocé/aJos y
Strongiloides.

PADECIMIENTO ACTUAL

Desde la edad de cuatro años se le nota dificultad en la
marcha y en ~a estación de pie. además movimientos invoJun:a~

rios desordenados de extremidndes. tronco y cabeza.

SISTEMA NERVIOSO

Las únicos datos de interrogatorio están en padecimiento
actual.

APARATO DIGESTIVO

No hay alteraciones patológicas.

APARATO RESPffiATOmO

Normal.
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APARATO CIRCULATORIO

Normal.

SISTEMA URINARIO

Normal.

APARATO GENITAL

Normal.

SISTEMA ENDOCRINO VEGETATIVO

Normal.

EXPLORACION FISICA

INSPECCION GENERAL

Enferma ambulante de edad aparente 8 a la años que pre
senta marcha en la que lleva muy separadas las piernas y le
vanta más de lo norma! los pies, se aprecia además movimien
tos desordenados constantes de extremidades, tronco y cabeza
que no son típicos ni tienen finalidad. La enferma es de consti
tución débil y está íntegramente conformada.

CABEZA

Cráneo normocéfalo. Signo del pelo positivo una cruz, Signo
de Bandera negativo. La enferma mueve constantemente la ca
beza, la flexiona, lo extiende y hay movimientos de latero
pu'sión.

CUELLO

Hay pocos o;;omglios palpables de los grupos carótideos y
submaxilares.
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TRONCO

Se encuentra moderada xifosis en columna dorso cervicai
pues la cabeza está muy flexicnada constantemente. No hay
escoliosis ni otras deformidades en el resto del tronco. Los mo
vimientos respiratorios son normales.

AREA PRECORDIAL

Tonos con caracetres normales.

ABDOMEN

Pared bien constituida. Palpación ¡:rofunda negativa; Hlga
do Normal; Bazo no es palpable.

EXTREMIDADES

Normales.

EXPLORACION NEUROLOGICA

ESTADO MENTAL

La niña tiene inteligencia normal para su edad. Habla muy
lentamente, sabe contar hasta 70 con toda facilidad y lee algu
nas letras.

LA EXPLORACION DE PARES CRANEANOS

Resulta normal.

EXPLORACION DE LA COORDINAClON

Puede colocar el ledón sobre la rodilla opuesta siri altera
ciones y con los ojos cerrados, lo mismo el talón sobre la región
glútea. Camina en linea recta para adelante y para atrás con

,los ojos cerrados; camina en linea recta para adelante y lOara
atrás con los ojos cerrados; camina sobre una linea zig - zag sin
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perder el equilibrio. No hay alteraciones en Jos pruebas Indice
Nariz e Indice Indice puede deshacer Un nudo y pener los coro
dones a unos zap~tos.

El signo de Romberg es pesitivo.

El Romberg sensibilizado o sea colocando un pie delante del
otro resulta muy jOositivo, la enferma pierde completamente el
oquilibrio. No se puede mantener sobre un solo pie ni aun con
los ojos abiertos.

REFLEJOS

Reflejos pupilares normales.
Reflejos tendinosos abolidos.
Reflejos cutáneos conservados Signo de Babinsky pesitivo

en pie derecho.

SENSIBILIDAD

La sensibilidad superfickd discriminativa.

La sensibilidad al dolor profunda, ósea, noción de posición
y actitudes segmentarias ¡:arecen estar disminuidas.

MOTIUDAD

Los movimientos sen pesibles, pero con las incoordinaciones
anotadas.

TONO MUSCULAR

El tono rouscular es normal.

TROflCIDAD

No Ir~y alteraciones.

EXAMENES DE LABORATomo

Punción lumbar. Uquido normotenso claro transparente que
sale en cantidad de IOcc.
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Albúmina 0.07. Glucosa O.SO. Linfocitos 1.2mm'
Kahn negativo.

Heredoataxia cerebe!osa o enfermedad de Pierre Marie, en
este padecimiento los reflejos están conservados y la enfermedad
comienro después de los 20 años.

Paraplejía espasm6dica lamiliar, existe marcha espástico,
laltan los fen6menos de la ataxia estática, los reflejos están exa
gerados y no hay movimientos coreilormes.

Esclerosis en p:acas. Los reflejos están exaltados, existe tem
blor intencional e hiperlon[a muscular, no es eníermedad fami
liar. Tabes puede conlundirse por la ataxia y la arreflexia tendi·
no."" pero en la tabes hay alteraciones pupilares Signo de Argyl
Robertson falta el signo de Babinsky Se presenta en adultos la
serolog[a y el Liquido Céfalo Raquídeo tendrlan Kahn positivo.

PRONOSTICO

Serologia Kahn negativo en tres ocasiones.
Orina. Pocas células epitelia'es.
Examen ¡:r.Jrasitoscópico fecal. Ankilostomas, Ascárides, Tri

cocélalos, Anguilulas y Ameba ColL
Examen de fondo de ojo. Normal.

DIAGNOSTICO

Ataxia de Friedreich.
Diagn6stico diferencial.

El pron6stico es muy grave ya que a pesar de no presentar
en la actualidad grandes alteraciones en la coordinaci6n, éstas
tendrán que venir lentamente hasta convertirla en una inválida.

TRATAMIENTO

No existe tratamiento de reconocido va!or.
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