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Cromosomopatia
con anillacion del 21 (r21)

y epilepsia

Sr. Editor:

Las cromosomopatias son enfermedades infrecuentes que
pueden provocar alteraciones graves en mecanismos intimos
celulares, de manera relevante, del sistema nervioso (SN). La
cromosomopatia con anillacién del 21 (r21) estd poco do-
cumentada y su presentacion clinica es variable. El abanico de
posibilidades en la expresividad de estos procesos es amplio
ocasionando malformaciones multiples congénitas. Se aporta un
caso de 121 que asocia un sindrome polimalformativo complejo
y epilepsia.

Nino nacido a las 35 semanas de edad gestacional que precisé ce-
sdrea por crecimiento intrauterino retardado con desfase ecografico
de 5 semanas. La presentacion fue cefalica con tres circulares de cor-
don. El test de Apgar al minuto y a los 5 min fue de 6y 9, y obligd
a reanimacion respiratoria con buena recuperacion en 45 s. En la so-
matometria el peso fue de 1.915 g (Py), la talla de 43 cm (P y el
perimetro cefilico de 31 (Py.,5). No se encontraron antecedentes
personales ni familiares de interés. La exploracion revel6 un aspecto
dismorfico, sindactilia membranosa en dedos Il y IV de manos y
pies, labios finos, hipertrofia gingival, orejas displdsicas de implan-
tacion baja, hipotonia e hipoactividad.

Los estudios de RM y ecografia cerebrales mostraron agenesia de
septum pellucidum, displasia de cuerpo calloso y heterotopias neu-
ronales con paquigiria difusa, y en el estudio genético (cariotipo)
una r21.

A los 21 dias de vida extrauterina presenté convulsiones clonicas
de miembros superiores, mis el izquierdo, y una actitud hipertoni-
ca generalizada. Cedieron con fenobarbital reapareciendo a los
35 dias con mayor intensidad en las cuatro extremidades, aunque
predominé la hipertonia e incluso el opistétonos. Se asocié fenitoi-
na intravenosa desapareciendo en pocos dias. Los EEG mostraron
una actividad irritativa intercritica multifocal de predominio parietal
izquierdo sobre una actividad de fondo lenta y desestructurada. Has-
ta hoy se ha producido una involuciéon con microcefalia evolutiva,
talla baja y dismorfia (fig. 1), malnutricion grave, malformaciones
vertebrales (escoliosis secundaria con concavidad derecha y cifos-
coliosis deformante), de extremidades (acetabulos hipoplasicos) y
de torax (estrecho con costillas finas y fragiles), cardiopatia (comu-
nicacion intraventricular de tipo muscular, bloqueo auriculoventri-
cular de segundo grado tipo II) e hipogammaglobulinemia. Desde
los 2 anos y medio aparecieron crisis convulsivas con varias tipolo-
gias, unas generalizadas tonicoclonicas sin focalidad, a veces con hi-
potonia-atonia, ronquido y pérdida de conciencia, y otras oligosin-
tomadticas de tipo cianético, breves, de no mas de un minuto, sin
relacion sémnica y frecuencia ocasional (1-2/ano). Los EEG han ido
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Figura 1. Involucion con microcefalia evolutiva y dis-
morfia.

mostrando una actividad bioeléctrica cerebral desestructurada, lenta,
difusa y reactiva parcialmente e inconstante sin signos epileptogé-
nicos definidos hasta el dltimo realizado a los 8 anos, en el que
presentaba paroxismos irritativos bifocales muy localizados en re-
giones parietooccipital derecha y centroparietal izquierda, indepen-
dientes, asincronos, persistentes y sin capacidad de difusion objeti-
va. Los grafoelementos eran especificos y evocaban particularidades
habituales de epilepsias parciales idiopaticas como la rolandica
(fig. 2).

La anillacion cromosémica es rara y es el resultado de la de-
lecion de los dos brazos y la union posterior de ambos. La pre-
sencia de r21 apenas estd documentada y siempre con prefe-
rencia hacia descripciones genéticas y bioquimicas!3. Las

posibilidades fenotipicas son altas abarcando desde individuos
asintomaticos por completo o portadores!™ hasta otros con mul-
tiples malformaciones (esqueléticas, craneofaciales, cardiacas,
renales, cerebrales), trastornos inmunolégicos?, retraso mental
y epilepsia, esta dltima de aparicion casi constante3#,

En nuestro paciente existian importantes malformaciones en-
cefilicas en relacion con alteraciones de la migracién/organi-
zacion neuronal y génesis de estructuras primigenias (prosen-
céfalo, telencéfalo)® y suelen desembocar en encefalopatias
epileptogenas sintomaticas especificas. Ciertas caracteristicas,
como se recogen en la actual clasificacion de las epilepsias y sin-
dromes epilépticos (Roger J et al. Congreso Internacional de La
Liga contra La Epilepsia. Nueva Delhi, 1989) concuerdan con
las de las rolandicas: aparicion episodica de crisis, buen control
con antiepilépticos, y desde el punto de vista electroencefalo-
grafico’ morfologia de grafoelementos muy especifica, focalidad
delimitada y difusibilidad escasa, no modificacion con estimula-
ciones convencionales e intensificacién en adormecimientos. La
ausencia de difusion pudiera relacionarse bien como hecho ha-
bitual en una epilepsia parcial idiopatica (EPD) o con la agene-
sia de cuerpo calloso que presenta. La inexistencia de crisis cli-
nicas focales caracteristicas de una EPI no pensamos que sea
llamativa debido a la perturbada situacion basal que dificulta la
vision de esos episodios (retraso mental, constante movilidad,
cambios posturales). La presencia de una encefalopatia no in-
valida la existencia de una EPI, solo la hace atipica. En la litera-
tura médica se han descrito pacientes en los que se encuentran
ambos procesos sin evidencia de relacion prondstica en ningin
sentido. S6lo algunos autores han resefiado una hipotética mala
evolucion de la actividad focal epileptogénica en afectados de
parélisis cerebral infantil”.

Se aporta la descripcion de una cromosomopatia poco docu-
mentada, la 121, en la que coexiste una forma de epilepsia ati-
pica para un paciente con graves malformaciones encefalicas.
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Figura 2. Grafoelementos que
evocan particularidades de epi-
lepsias parciales idiopdticas.
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