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Historia clinica

Paciente de 11 anos con temblor de extremidades desde
hace dos afios, dismetria y estrabismo. En la exploracion
presenta ptosis palpebral bilateral, aumento de la base de
sustentacion y torpeza motora. Exploracion oftalmoldgica:
«0jo en sal y pimienta» sugestivo de retinitis pigmentaria.

Hallazgos radiolégicos

En la resonancia magnética (RM) craneocervical se apre-
cia hiperintensidad de la sefal, en secuencias potenciadas
en T2, mas llamativa en nlcleos palidos (flechas en fig. 1)
y, en menor medida, en mesencéfalo (punta de flecha en
fig. 2), sustancia negra y tubérculos cuadrigéminos, con res-
triccion de la difusion (flechas en fig. 3), asi como en la
region periependimaria de la médula espinal a nivel de C2-C4
(flecha en fig. 2) con discreta atrofia cerebral y cerebelar.

Comentario

Estos hallazgos son compatibles con sindrome de Kearns-
Sayre que es una encefalomiopatia mitocondrial carac-
terizada por deleciones en el DNA mitocondrial debidas
a mutaciones espontaneas. El fenotipo es muy variable
en funcién de tejidos afectos’?. Suele manifestarse en
menores de 20 afios con ataxia, oftalmoplejia, retinitis
pigmentaria, aumento de proteinas en LCR y bloqueos de
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Figura 1  Secuencia SE, potenciada en T2, en plano axial.
Se observa hiperintensidad de los nucleos palidos (flechas
negras).

conduccidén cardiaca, sintomas adicionales son la pérdida
auditiva neurosensorial, la demencia, la debilidad muscular
y alteraciones endocrinas’—3.
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Figura 2  Secuencia FSE, potenciada en T2, en plano sagital.
Se aprecia una lesion hiperintensa en mesencéfalo (punta de
flecha) y otra en la médula espinal, en el nivel C2-C3 (flecha
negra).

El diagnostico se realiza por la combinacion de la clinica,
la radiologia, la anatomia patolédgica, la bioquimica y las
anormalidades moleculares.

Histopatologicamente es una enfermedad que se carac-
teriza por la degeneracion espongiforme (vacuolizacion) del
tejido nervioso, y sus hallazgos radiologicos mas frecuen-
tes en RM son la atrofia cerebral y cerebelar (presentes en
nuestro caso), con lesiones hiperintensas bilaterales, en la
sustancia blanca subcortical periférica, fibras en U, sustan-
cia negra, globos palidos y tronco del encéfalo (estas dos
Ultimas localizaciones son las afectadas en el caso presen-
tado figs. 1 y 2). La sustancia blanca subcortical suele ser
anormal. Es caracteristico observar restriccion de la difu-
sion (hiperintensidad de la sefal en la secuencia potenciada
en difusion) de la sustancia blanca afectada?™* (objetivado
en nuestro caso fig. 3).
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Figura 3  Secuencia EPI, potenciado en difusion, en el plano
axial, en el que se objetiva restriccion de la difusion en nucleos
palidos (flechas negras).
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