CARTAS AL EDITOR

474

Figura 1. Facies del paciente donde se aprecia la mioto-
nia_facial con el llanto.

hizo el diagnostico de SSW. Sin embargo, una detenida observacion
clinica del nino hizo que modificiramos ese diagnostico a los po-
cos dias, ya que, aunque en reposo, el aspecto facial era basica-
mente normal, al llanto se producia contractura de los labios asi
como imposibilidad para cerrar los parpados, es decir, se producia el
caracteristico fenémeno mioténico coincidiendo con la contraccion
de la musculatura facial (fig. 1). Esto nos hizo cambiar el diagnosti-
co de SSW por SSJ-2, aunque la posterior revision bibliografica don-
de se apuntaba la posibilidad de que se trataran de un mismo sin-
drome3> hizo menos relevante esta disyuntiva diagnostica. La
miotonia facial limitaba el normal parpadeo, lo que produjo seque-
dad corneal y como consecuencia tlceras corneales siendo necesa-
rio recurrir a la cirugia practicindose tarsorrafia del tercio externo
de parpados, con lo que se logrd la oclusion ocular y la curacion de
las ulceras. Los episodios de hipertermia fueron cediendo esponti-
neamente hasta su total desaparicion hacia los 2 anos de vida. En la
actualidad el nino tiene 4 anos de edad, su desarrollo intelectual es
normal, ha sido escolarizado con los ninos de su edad y presenta li-
mitaciones motoras relacionadas con la deformidad de los miembros
inferiores. La miotonia ha remitido en gran medida, y aunque ya no
presenta crisis de hipertermia, los padres refieren que el nifo tolera
mal los ambientes cerrados calurosos.

El diagnostico diferencial que se plante6 en este nifio entre
el S§J-2 y el SSW ha sido objeto de debate por varios autores y
la conclusion es que probablemente se traten de diferentes ex-
presiones clinicas de un mismo sindrome3-. Ambos comparten
la manifestacion clinica precoz, con episodios de hipertermia
inexplicables, dificultad respiratoria, dificultades para la alimen-
tacion y displasia 6sea con imagenes radiologicas muy similares
en ambos (metifisis de huesos largos anchas y con cortical en-
grosada, desestructuracion de epifisis con posterior evolucion a
destruccion de la misma sobre todo en la cadera). El rasgo mas
diferenciador entre ambos sindromes seria la miotonia, la cual
no se presenta en el SSW°. Se postula una herencia autosomica
recesiva, ya que se han dado casos en hermanos y se han des-
crito en varias familias consanguineas’? aunque atn no hay lo-
calizado un locus génico para estas entidades. En resumen, pen-
samos que el caso aqui presentado anade una nueva evidencia
clinica a favor de la hipotesis de que el SSJ-2 y el SSW se traten
de la misma entidad. Como ya ha ocurrido en otros sindromes,
la localizacion de un mismo locus génico para ambos confirma-
ra de manera definitiva que se trata de diferentes expresiones
clinicas del mismo sindrome.
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Leucoencefalopatia posterior
reversible secundaria a
glomerulonefritis

(An Esp Pediatr 2002; 56: 474-476)

Sr. Editor:

El sindrome de leucoencefalopatia posterior reversible es un
trastorno neurologico asociado a edema cerebral posterior que
se presenta clinicamente con cefaleas, convulsiones, parilisis
de los nervios craneales, alteraciones visuales y del estado de
conciencia. Predisponen a esta patologia la hipertension arterial
maligna, la patologia renal, la toxemia gravidica y el tratamien-
to con interferén o con inmunosupresores!. La hipertension ar-
terial es la causa principal en nifios, siendo fundamentalmente
secundaria a la insuficiencia renall:2. Se estima que afecta al
5-10% de los nifios hospitalizados por glomerulonefritis aguda
de cualquier etiologia?. En este sentido, se comunica un caso
de encefalopatia hipertensiva secundaria a glomerulonefritis
postestreptocdcica.

Se trataba de un nino de 12 anos que inici6 10 dias antes del in-
greso hospitalario odinofagia sin fiebre, acompanada posteriormen-
te de vomitos, postracion ligera y movimientos clonicos de los
4 miembros sin pérdida de conciencia. La exploracion fisica revelo:
nifo obeso, consciente, orientado, sin déficit neurologicos y/o mo-
tores con una presion arterial de 213-100 mm Hg (> Pos para su
edad). Presentaba un hemograma con leucocitosis y neutrofilia
(20.440 leucocitos/pl con 90% de neutréfilos), bioquimica normal,
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sedimento urinario con hematuria microscopica, citoquimica de li-
quido cefalorraquideo (LCR) normal, urocultivo negativo e imagen
de hipodensidad parietal alta derecha sin efecto masa y sin senal de
hipertension intracraneal en la tomografia computarizada (TC) cere-
bral (fig. 1).

Se inici6 tratamiento con 2 mg/kg/dia de furosemida por via in-
travenosa y 20 mg/kg/dia de valproato de sodio por via oral.

Durante el ingreso se efectuaron las siguientes exploraciones: fil-
trado glomerular, 55,7 ml/mn/1,73 m? (insuficiencia renal moderada)
con funcioén tubular normal; estudio inmunoldgico con factor reu-
matoide e inmunoglobulinas normales, titulo de antiestreptolisina
(ASLO) aumentados (789 U/mD), C3 disminuido (42,6 mg/dl, normal
86-184), C4normal y anticuerpos antinucleares, anticuerpos anticar-
diolipina y anticuerpos contra antigenos citoplasmaticos de los neu-
trofilos negativos; fondo ocular normal; electroencefalograma (EEG)
con asimetria de la actividad basal, de menor amplitud en region
temporooccipital derecha y resonancia magnética (RM) cerebral que
manifesté aumento de la captacion cortical y subcortical de la sus-
tancia blanca de localizacion temporal, occipital y parietal posterior
derecha y frontal y parietal posterior izquierda en T2 (fig. 2). La RM
cerebral realizada 8 dias mas tarde revelo la casi total resolucion de
las lesiones encontradas en la RM anterior. Se realiz6 RM cerebral
2 meses después del alta hospitalaria, que se revelé normal.

La presencia de alteraciones neuroldgicas acompaniadas de
los estudios de neuroimagen asociadas a una hipertension arte-
rial superior al 30% de la presion arterial basal y la existencia
de hematuria, ASLO aumentado, C; disminuido y C4 normal
orientaron al diagnostico de encefalopatia hipertensiva secunda-
ria a glomerulonefritis postestreptocdcica.

Se debe sospechar sindrome de leucoencefalopatia posterior
reversible ante un paciente con notable aumento de la presion
arterial (> 30% de la tension arterial basal) acompanado de sin-
tomas neurologicos y alteraciones en las técnicas de imagen in-
dicativas de enfermedad cerebrovascular. El sindrome de leuco-
encefalopatia posterior reversible ocurre cuando hay rotura de la
barrera hematoencefilica provocando la aparicion de un trasu-
dado de fluido y sangre dentro del parénquima cerebral. Las
irregularidades asociadas a la rotura de la integridad de la ba-
rrera hematoencefilica provocan edema, hemorragia petequial
parenquimatosa e infarto cerebral'4. Las manifestaciones clinicas
se desarrollan en horas o en pocos dias después de la eleva-
cién brusca y progresiva de la presion arterial. Las convulsiones
son las manifestaciones neurologicas mas frecuentes observadas
en el momento del diagnostico (92%)2. El EEG puede ser nor-
mal o presentar actividad difusa de ondas lentas, la TC cerebral
puede mostrar dreas de hipodensidad de la sustancia blanca,
principalmente en las regiones superiores y posteriores de los
hemisferios, siendo menos especifico que la RM cerebral?®. Se
ha demostrado mayor utilidad del FLAIR (fluid attenuated in-
version recovery) que de la RM cerebral convencional®.

La actitud mas importante en el tratamiento del sindrome de
leucoencefalopatia posterior reversible es la reduccion de la pre-
sion arterial para controlar la afectacion neurolégica. El trata-
miento de eleccion es el nifedipino sublingual (0,25-0,5 mg/kg) o
bien el labetalol por via intravenosa?. La reduccion de la tensiéon
arterial debe realizarse con extremada precaucion debido a los
efectos secundarios de los firmacos hipotensores como son las
alteraciones de los nervios periféricos o la isquemia cerebral.

La persistencia de los sintomas una vez controlada la presion
arterial deberia hacer pensar en otros procesos como el hema-
toma subdural, la hemorragia subaracnoidea, el infarto cerebral,

Figura 1. TC craneal. Hipodensidad parietal derecha.

Figura 2. RM cerebral (T2). Hipercaptacion cortiosubcor-
tical temporal, occipital y parietal posterior de-
recha y frontal y parietal posterior izquierda.

el tromboembolismo, las infecciones intracraneales, la enferme-
dad tumoral y la epilepsia. El diagnostico y el tratamiento precoz
de la hipertension arterial son esenciales, puesto que es una
patologia reversible que, en caso de persistir, puede ser fatal o
dejar graves secuelas neuropsicologicas en el nifio?4,
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Esquizofrenia y sindrome
velocardiofacial

(An Esp Pediatr 2002; 56: 476-477)

Sr. Editor:

El sindrome velocardiofacial (SVCF) fue descrito inicialmente
en 1978 por Sphrintzen et al. Presenta la delecion del cromoso-
ma 22q11.2. Esta tiene una frecuencia de 1 por cada 4.000 recién
nacidos! y se trata de la microdelecion intersticial més frecuente
en humanos. Puede presentarse con manifestaciones clinicas
muy variables, de forma que varios fenotipos resultantes se han
identificado inicialmente como sindromes distintos en la biblio-
grafia: sindrome de DiGeorge, SVCF (Shprintzen), sindrome de
la anomalia facial conotruncal (Takao) y defectos aislados del
tracto de salida cardiaco.

Se aporta un caso de SVCF con trastornos psiquidtricos, ma-
nifestacion del sindrome que por su frecuencia justifica la nece-
sidad de intervencion precoz.

Se trata de una adolescente de 13 afos, primera hija de padres sa-
nos, jovenes, no consanguineos, de un embarazo normal. Parto a tér-
mino, no instrumentalizado. Apgar 8-8. Peso de nacimiento: 2.550 g.
A los 3 meses de edad ingresa en un centro hospitalario por presentar
una infeccion urinaria. En los estudios complementarios se detecta
agenesia renal izquierda en la pielografia, con cistografia y cistoure-
trografia miccional convencional (CUMS) normales. Al observar dis-
mortia facial e hipotonia se completa el estudio con un cariotipo con
una resolucion de bandas de 550 que resulté normal. Ecografia cere-
bral normal y ecocardiografia, que muestra una arteria subclavia de-
recha aberrante. Un test de deglucion confirmé la existencia de inco-
ordinacion orofaringea. Entre los 3 y los 6 afos, presenta otitis
recidivantes y voz hipernasal, por lo que a los 7 afos, se procede a
adenoidectomia y colocacion de drenajes transtimpanicos bilaterales.
A los 5 afios, al detectarse retraso escolar, fue estudiado por la uni-
dad de neurologia infantil, constatando en el ambito motor problemas
de coordinacion y en el ambito cognitivo dificultad en el aprendizaje.
Se practico tomografia computarizada (TC) craneal que fue normal.
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Acude a nuestra consulta por primera vez a los 11 anos, obser-
vandose escoliosis juvenil que precisa tratamiento ortopédico médi-
co. No relatan otros problemas psicoconductuales, estando escola-
rizada (aunque presentaba fracaso escolar). A los 13 anos consulta
por deterioro intelectual progresivo, de 6 meses de evolucion (coin-
cidiendo con la adolescencia y un cambio escolar a un centro de
educacion especial), que se ha agudizado las Gltimas 4 semanas al
regresar a la escuela tras periodo vacacional, presentando apatia,
tristeza y mala adaptacion. A veces fantasea, da vida a seres inani-
mados, vive historias irreales.

Exploracion fisica: peso 34,5 kg (-1,5 DE), talla, 143 cm (-2 DE),
perimetro cefalico 53,5 cm (m), constantes vitales normales. Buen
aspecto fisico, habito asténico. Normocoloreada, normohidratada.
Apatia, dificultad a la articulacion de palabras, voz hipernasal, len-
gua saburral, facies dismorfica (orejas de implantacion bajas, hendi-
duras palpebrales pequenas, ojos pequefos y micrognatia). Esco-
liosis. Exploracion neurologica: leve hipotonia, no ataxia, fuerza y
reflejos normales, pares craneales normales. No se observa bocio. El
resto de exploracion por aparatos no revel6 hallazgos patologicos.

Exploraciones complementarias: hemograma, glucemia, creatini-
na, bilirrubina, aspartato aminotransferasa (AST), alanino amino-
transferasa (ALT), sideremia normales; tirotropina 10,05 mU/ml
(0,25-6,70 mU/ml), tiroxina 13,14 pmol/l (9-24 pmol/D); anticuerpos
antiperoxidasa tiroidea 29, 98 unidades (n < 32 U/ml); anticuerpos
antitiroglobulina 152,90 U/ml (n < 115 U/ml); ecografia tiroidea normal.

Fue remitida al hospital de referencia donde se completo6 el estudio
mediante valoracion por el servicio de psiquiatria, siendo diagnosti-
cada de brote psicotico. El servicio de genética orienta hacia un SVCF
confirmdndose, con estudio citogenético (mediante técnica de hibri-
dacion in situ fluorescente [FISH] con sonda TUPPLE 1 que detecto la
delecion cromosomica 22q11.2. Se instaurd tratamiento con risperi-
dona y seguimiento, mejorando el brote psicotico, posteriormente la
evolucion fue torpida, por lo que ingresa en psiquiatria, diagnosti-
candose de esquizofrenia hebefrénica, que precis6 tratamiento con
clozapina con buena tolerancia. En la actualidad presenta una incapa-
cidad por retraso mental moderado; con persistencia de ciertos tras-
tornos de conducta, por lo que requiere tratamiento neuroléptico, se-
guimiento psiquidtrico y escolarizacion en centro especializado.

En 1997, en un estudio colaborativo europeo? de 558 pacien-
tes con la referida delecion, se establecieron las manifestacio-
nes clinicas mas frecuentes del SVCF.

Siendo la mayoria de los casos esporadicos, hay un 10% de los
casos hereditarios®. En nuestro caso, el estudio parental no se lle-
v a cabo por negativa paterna. En el periodo neonatal destaca-
ban los problemas alimentarios, generalmente relacionados con
los defectos de paladar; complicaciones de las cardiopatias, y las
convulsiones por hipocalcemia. En la referida serie europea el
crecimiento posnatal se ve afectado pues el 83% presentaba un
peso y talla por debajo de la media y el 36% por debajo del ter-
cer percentil. El 75% de los pacientes presentaban defectos car-
diacos; la microdelecion 22q11 se ha observado en un gran ni-
mero de cardiopatias, aisladas o asociadas a estos sindromes.

Numerosos trabajos demuestran la importancia de los factores
genéticos como causa de los defectos congénitos del corazon®.
El 60% de los pacientes presentaba hipocalcemia, por lo habi-
tual, aunque no siempre, en el periodo neonatal. El 36% asocian
anomalias renales. Stewart et al®> recomiendan la realizacion de
ecografia renal en todo paciente diagnosticado de la delecion,
aunque no presente clinica, dada la alta prevalencia de estos de-
fectos. El 32% presentaba insuficiencia velofaringea. El desarro-
llo mental de nifios (> 1 ano) y adultos era anormal en el 68 %,
siendo el retraso mental leve en el 30% y moderado o grave en
el 38%. En otra serie amplia, Gerdes et al® observan que el 54%



