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CARTAS AL EDITOR

Asociacion
ataxia-telangiectasia
y siringomielia

Sr. Editor:

La ataxia-telangiectasia (AT) es una entidad hereditaria, ca-
racterizada, en sus formas completas, por un cuadro de ataxia
cerebelosa progresiva, telangiectasias en piel y conjuntivas, de-
fectos inmunologicos (usualmente una inmunodeficiencia com-
binada que se traduce en la aparicion de infecciones sinopul-
monares recurrentes) y una mayor tendencia al desarrollo de
tumores malignos por hipersensibilidad a las radiaciones ioni-
zantes!3,

La siringomielia es un trastorno degenerativo esporadico, con-
sistente en la presencia de una cavidad en el interior de la mé-
dula espinal o el bulbo. Desde el punto de vista clinico cursa
con debilidad muscular y trastornos de la sensibilidad (aneste-
sia termoalgésica segmentaria con preservacion de las sensibili-
dades tactil y propioceptiva).

Presentamos un caso de siringomielia en un paciente diag-
nosticado previamente de AT.

Varén de 8 anos de edad, diagnosticado con 18 meses de AT. Es
seguido en nuestras unidades de neuropediatria y de inmunodefi-
ciencias. En control evolutivo refiere la aparicion de cuadro de dolor
a nivel de extremidades superiores y espalda, junto con un empeo-
ramiento llamativo de los trastornos de la marcha y aumento de la
inestabilidad.

Antecedentes personales: Otitis e infecciones de vias respiratorias
altas frecuentes. Neumonia en una ocasion. Tratamiento con inmu-
noglobulinas intravenosas desde los 6 anos de edad.

Desarrollo psicomotor: sedestacion a los 7 meses. Marcha liberada
a los 12 meses. Bisilabos: 17 meses.

Figura 1. RM axial que
muestra dilatacion si-
ringomiélica a nivel
dorsolumbar.
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Conexion con el medio, aprendizaje y cognitivo normales. A los
20 meses comienza a manifestar marcha inestable y telangiectasias
conjuntivales.

Antecedentes familiares: Tios y primos maternos con sintomato-
logia similar a la del paciente, fallecidos a la edad de 10-12 anos.

Exploracion fisica: Constitucion asténica. Piel: telangiectasia en
conjuntivas, no presentes en otras localizaciones. Exploracion neu-
rologica: hallazgos destacables: apraxia oculomotora; ataxia troncu-
lar y dismetria en extremidades. Movimientos atetosicos de extremi-
dades superiores ocasionales. Arreflexia e hipotonia muscular de
las 4 extremidades. Exploracion de sensibilidad profunda y superfi-
cial normal.

Pruebas complementarias: Alfa-fetoproteina 205,5 ng/ml. Inmu-
noglobulinas séricas: 1gG 490 mg/dl, IgA 171 mg/dl, IgM 320 mg/dl.
Subpoblaciones linfocitarias: CD3 645/pl (39,4 %), CD4 242/l
(38%), CD8 210/l (32%), CD19 93/l (14,4%), CD16-CD56 247/l
(38%).

RM craneal: atrofia cerebelosa con leve aumento de IV ventricu-
lo. Resto, normal. RM espinal: dilatacion hidrosiringomiélica en mé-
dula dorsal y lumbar (fig. 1.

La AT es una enfermedad rara, que se hereda de un modo au-
tosdmico recesivo. Se estima una incidencia en torno a 1/80.000-
100.000 nacidos vivos*. Es causada por una mutacion en el gen
ATM (locus 11q.22.3) que parece implicado en la sintesis de
una proteina con actividad fosfoinositol-3 cinasa implicada en
la regulacion del ciclo celular y la reparacion del ADN>9.

La siringomielia a menudo se asocia a malformaciones congé-
nitas de la unién craneovertebral, como la malformaciéon de Ar-
nold-Chiari u otras alteraciones, la escoliosis toracica, fusion de
vértebras o anomalia de Klippel-Feil. Los casos de siringomielia
adquiridos se deben a aracnoiditis basal, o pueden desarrollar-
se en un segmento de médula de forma secundaria a tumores
intramedulares, aracnoiditis espinal o traumatismo grave. Desde
el punto de vista clinico cursa con debilidad muscular y trastor-
nos de la sensibilidad (anestesia termoalgésica segmentaria con
preservacion de las sensibilidades tactil y propioceptiva).

La aparicion en pacientes con AT de otros signos neurologi-
cos o ripida progresion de los sintomas deben hacernos sospe-
char la posibilidad de tumores, infecciones o malformaciones
asociadas. En este caso, el dolor y la rapida progresion de las
alteraciones en la marcha indicaron el examen neurorradiologi-
co del neuroeje, lo cual finalmente condujo al diagnostico de
siringomielia. La ausencia de sintomas cldsicos puede ser debida
a un diagnostico precoz o a alteraciones neurosensoriales pro-
pias de la enfermedad de base.

La afectacién neurologica en pacientes con AT suele iniciarse en
torno a los 12-18 meses, y consiste en alteraciones de la marcha
que desembocan en un cuadro cerebeloso lentamente progresi-
vo, debido a la desaparicion gradual de las células de Purkinje.

En la AT se han descrito otros procesos degenerativos a nivel
de médula espinal, tronco cerebral y médula espinal’. Estos



Cartas al Editor

cambios probablemente son debidos a alteraciones en la regula-
cion del ciclo celular producidos por el producto defectivo del
gen ATME.

En el caso que presentamos, el paciente no padecio en nin-
glin momento los procesos que clasicamente se atribuyen a la
etiopatogenia de la siringomielia, por lo que pensamos que pue-
de tratarse de una asociacién relacionada con los cambios de-
generativos propios de la enfermedad. Aunque la existencia de
estos cambios son conocidos, en la literatura médica revisada no
hemos encontrado previamente descrita la asociacion de AT con
siringomielia.

J.L. Santos Pérez, S. Roldan Aparicio,
L.C. Ortiz Gonzalez y M2J. Moreno Garcia
Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Virgen de las Nieves. Granada. Espafa.

Correspondencia: juanl.santos.sspa@juntadeandalucia.es

BIBLIOGRAFIiA

1. Taylor AM, Byrd PJ. Molecular pathology of ataxia telangiecta-
sia. J Clin Pathol. 2005;58:1009-15.

2. Nowak-Wegrzyn A, Crawford TO, Winkelstein JA, Corson KA,
Ledorman HM. Immunodeficiency and infections in ataxia-te-
langiectasia. J Pediatr. 2004;144:505-11.

3. Thompson D, Duedal S, Kirner J. Cancer risks and mortality in
heterozygous ATM mutation carriers. J Natl Cancer Inst.
2005;97:813-22.

4. Bott L, Thumerelle C, Cuvellier JC, Deschildre A, Vallee L, Sardet
A. Ataxia-telangiectasia: A review. Arch Pediatr. 2000;13:293-8.

5. Gatti RA, Berkel I, Boder E, Breedt G, Charmeley P, Concan-
non P, eta al. Location of an ataxia-telangiectasia gene to chro-
mosome 11q22-23. Nature. 1988;336: 577-80.

6. McKinnon PJ. ATM and ataxia telangiectasia. EMBO Rep. 2004;
5:772-6.

7. Perlman S, Becker-Catania S, Gatti RA. Ataxia-telangiectasia:
diagnosis and treatment. Semin Pediatr Neurol. 2003;10:173-82.

8. Revy P, Buck D, Le Deist F, De Villartay JP. The repair of DNA
damages/modifications during the maturation of the immune
system: Lessons from human primary immunodeficiency disor-
ders and animal models. Adv Immunol. 2005;87:237-95.

An Pediatr (Barc). 2007;66(5):538-44

539



