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diversos parámetros fisiológicos (presión arterial, monito-
rización electrocardiográfica, pulsioximetría. . .) basales y a
continuación se bascula la cama a 80o durante un máximo
de 40 min8. Se han descrito respuestas de tipo vasodepre-
sora, cardioinhibitoria o mixta (como nuestro caso). Algunos
pacientes muestran asistolia durante la prueba y son un
grupo de mayor riesgo si no se identifican y son adverti-
dos de cómo prevenir sus síntomas. En ellos las convulsiones
durante el síncope pueden ser más frecuentes debido pro-
bablemente a una hipoperfusión cerebral más marcada9.
La utilización de vasodilatadores o isoproterenol acorta
la latencia para la reproducción de los síntomas (media
3,5 min) abreviando la prueba (20 min), lo que aumenta su
sensibilidad aunque con el riesgo teórico de mayor número
de falsos positivos10. Por tanto, es de vital importancia des-
tacar que es la reproducción de los síntomas subjetivos
durante el tilt-test junto a la constatación de alteraciones
de la regulación vasomotora congruentes con los síntomas
del paciente, lo que da consistencia al diagnóstico de sin-
cope neurocardiogénico.

En conclusión, la cama basculante constituye una prueba
complementaria que se debe tener en cuenta si tras una
historia clínica meticulosa existen dudas entre síncope con-
vulsivo y crisis epiléptica.
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Disfunción autonómica paroxística desde
el periodo neonatal y meduloblastoma

Paroxysmal autonomic dysfunction of neonatal
onset and medulloblastoma

Sr. Editor:

Se comenta el caso de un lactante con un trastorno paro-
xístico desde la semana de vida en el que se identificó una
tumoración de fosa posterior a los 9 meses, 5 meses tras una
primera resonancia magnética (RM) normal.

Varón con episodios desde los 7 días de vida de agitación,
movimientos continuos de extremidades, facies de sufri-
miento, taquicardia, taquipnea, máculas eritematosas en la
cara, cutis marmorata en los miembros inferiores y desatu-
raciones en relación con las apneas. Mantenía el seguimiento
visual y no aparentaba alteración de la consciencia. Los
episodios, de escasos segundos a 2 h de duración, ocurrían
2-4 días a la semana, varias veces a lo largo del día. Los

episodios impresionaban por su gravedad aparente, con sen-
sación de riesgo vital inminente y de sufrimiento y desazón
extremos del niño.

Antecedentes familiares y personales, sin interés. Des-
arrollo psicomotor y exploración neurológica normales.
Estudios normales: bioquímica, amonio, láctico, aminoáci-
dos, homocisteína, cobre, ceruloplasmina, ácidos grasos de
cadena larga, creatincinasa, prueba de transferrina defi-
ciente en carbohidratos, prueba de toluidina, hormonas
tiroideas, marcadores tumorales (alfafetoproteína y eno-
lasa neuronal específica), gonadotropina coriónica humana
beta, ácidos orgánicos y catecolaminas en orina e investi-
gación de tóxicos, serologías frente a toxoplasma, rubéola,
herpes y citomegalovirus, parásitos en heces, EEG intercríti-
cos y críticos, pH-metría, tránsito gastroduodenal, ecografía
abdominal, estudio cardiológico y RM cerebral a los 3 meses
y medio de edad. No se encontraron mutaciones en el gen
SCN9A.

Las crisis no respondieron a diazepam, fenitoína ni
valproato por vía intravenosa ni a valproato oral. Con car-
bamazepina por vía oral los episodios disminuyeron en
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Figura 1 RM cerebral. Corte coronal, secuencia T2. Tumo-

ración redondeada de señal heterogénea (hiperintensa medial

e iso e hipointensa en la periferia) en vermis y hemisferio

cerebeloso izquierdo, con efecto masa sobre el IV ventrículo

y hemisferio cerebeloso.

frecuencia y duración, pero a los 9 meses se añadió un
tortícolis indoloro. Una nueva RM cerebral, 5 meses des-
pués de la inicial (que revisada a posteriori no muestra
ninguna alteración) y tras 1 mes de tortícolis persis-
tente, mostró una tumoración de la fosa posterior (fig. 1).
A los 11 meses se realiza una resección subtotal de
meduloblastoma con posterior quimioterapia sistémica e
intraventricular.

Tras la intervención no volvió a presentar trastornos
paroxísticos y a los 3 meses se retiró el tratamiento con
carbamazepina. A los 17 meses finalizó el tratamiento qui-
mioterápico, no habiendo signos de recidiva. A los 20 meses
tras hidrocefalia aguda que precisó derivación ventriculope-
ritoneal, se evidenció en la RM diseminación leptomeníngea;
no reaparecieron los trastornos paroxísticos. El niño falle-
ció a los 23 meses de edad tras tratamiento quimioterápico
paliativo.

Se plantearon diferentes diagnósticos: epilepsia, sín-
drome de Sandifer, intoxicaciones, tumores secretores de
aminas vasoactivas (neuroblastoma, feocromocitoma o sín-
drome carcinoide, capaces de producir clínica vegetativa),
discinesias paroxísticas, taquiarritmias y 2 canalopatías: la
hiperekplexia o enfermedad del sobresalto1 y el trastorno
de dolor extremo paroxístico2.

El trastorno de dolor extremo paroxístico es una entidad
infrecuente (77 pacientes en 5 familias), con herencia
autosómica dominante. Es una canalopatía del sodio con
mutaciones en el gen SCN9A. Puede comenzar en el periodo
neonatal y persiste a lo largo de la vida. Predominan las
manifestaciones autonómicas con exantema eritematoso
fugaz, coloración en arlequín y movimientos tónicos,
pudiéndose llegar a producir síncopes. Los afectados descri-
ben los ataques como un dolor punzante e insoportable en
la zona rectal, ocular o en áreas de la mandíbula; aunque
también puede ser un dolor difuso. Existen diversos factores
desencadenantes, como defecación, viento frío, ingesta y
emociones. La carbamazepina es parcialmente efectiva en
casi todos los casos2.

El tortícolis podría relacionarse con la canalopatía del
sodio, dado se han descrito trastornos en los canales iónicos
en el tortícolis paroxístico benigno3.

La tumoración de fosa posterior planteó diagnósticos no
considerados previamente:

— Epilepsia cerebelosa: en niños con astrocitoma de bajo
grado o tumoraciones de células displásicas (ganglio-
glioma, hamartoma y ganglioneurocitoma) que afectan
al cerebelo o suelo del cuarto ventrículo. Las crisis apa-
recen durante el primer año, frecuentemente el primer
día de vida, y pueden presentarse hasta 250 veces al día;
consisten en repetidas y estereotipadas muecas faciales,
desviación de cabeza y ojos, parpadeo, colocación de los
miembros en diferentes posturas y manifestaciones vege-
tativas. Desarrollo psicomotor generalmente normal. Los
EEG son normales y habitualmente no hay respuesta al
tratamiento antiepiléptico, resolviéndose las crisis sólo
tras la resección completa del tumor4,5.

— Disfunción autonómica paroxística6: episodios de agita-
ción, sudoración, taquicardia, taquipnea, hipertermia,
pudiéndose asociar con posturas de extensión. Se ven
en casos de lesiones cerebrales graves, principalmente
tras traumatismo craneoencefálico o lesiones hipóxicas
y en relación con tumores y quistes supraselares, hidro-
cefalias o hemorragias intracraneales7,8. Es una entidad
pobremente comprendida y no hay consenso en la nomen-
clatura; existen hasta 31 términos diferentes, siendo los
más frecuentemente utilizados: «crisis diencefálicas»,
«tormentas simpáticas paroxísticas» e «inestabilidad
autonómica paroxística con o sin distonía»

9. Se ha des-
crito algún caso de hiperactividad simpática unilateral
en relación con siringomielia y/o malformación de Chiari
tipo I10,11 y en la anomalía de Chiari tipo II12.

La sintomatología de las crisis de nuestro paciente es
compatible con disfunción autonómica, situación poco refe-
rida en la literatura en relación con tumores de fosa
posterior: no hemos encontrado ninguna descripción en
tumores de cerebelo, y sólo una en tumor de tronco (glioma
en niño de 7 años)6, que es a su vez el caso descrito más pre-
coz de disfunción autonómica paroxística de origen tumoral.
La rareza del caso se incrementa porque no se identificó
la tumoración en la RM hecha a los 3 meses de edad y
tras 3 meses de sintomatología clínica. Las crisis debían
obedecer a células tumorales que ya estaban en periodo
neonatal aunque no existía la tumoración identificable por
RM.

Diferentes trastornos paroxísticos, incluidas epilepsias,
pueden ser clínicamente indistinguibles independiente-
mente de su origen estructural cerebral o no, como es el caso
de las canalopatías. Nuestro caso, sin duda excepcional,
muestra que la normalidad de la neuroimagen no excluye
totalmente el origen estructural, por lo que, en función de
la evolución, puede ser necesaria la repetición de la RM
cerebral.
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Melanosis neurocutánea

Neurocutaneous melanosis

Sr. Editor:

La melanosis neurocutánea (MNC) es un trastorno congé-
nito no hereditario caracterizado por la asociación de nevus
pigmentados múltiples o de gran tamaño y una excesiva
proliferación de células melanocíticas en leptomeninges u
otras zonas del SNC. En los pacientes sintomáticos el pro-
nóstico es siempre muy malo1. Se presenta un caso de MNC
en un paciente de 12 años con nevus melanocítico congénito
gigante (NMCG), que no había presentado sintomatología
neurológica previamente y que evolucionó de forma desfa-
vorable en un corto periodo.

Niño de 12 años con episodios en los últimos 2 meses
de cefalea frontotemporal, vómitos biliosos matutinos,
sensación de mareo, visión borrosa y parestesias en el hemi-
cuerpo izquierdo. Presentaba un nevus pigmentado piloso
gigante en el tercio superior de espalda y la nuca de
21 x 25 cm y múltiples nevus de pequeño tamaño en los
glúteos, el costado y el muslo derecho, que habían sido
sometidos a múltiples intervenciones de extirpación y laser-
terapia de CO2. La exploración neurológica fue normal,
salvo papiledema bilateral más intenso en ojo derecho.
La tomografía computarizada craneal fue normal. La RM
craneal mostró: engrosamiento leptomeníngeo de predomi-
nio en la región frontal y parietal del hemisferio derecho,
con brillo en la secuencia FLAIR e intenso realce con
gadolinio (fig. 1A y B). RM medular: realce de la leptome-

ninge perimedular y del tronco del encéfalo (fig. 1C y D).
Punción lumbar: leucocitosis (25 cel/mm3), hipoglucorra-
quia (0,21 g/l) e hiperproteinorraquia (0,63 g/l); cultivos
y serologías de virus y bacterias neurotropas, y citología
de células malignas negativos. A los 7 días se repitió la
punción lumbar encontrándose de nuevo hipoglucorraquia
(0,21 g/l), hiperproteinorraquia (1,05 g/l) y una hipercelu-
laridad (23 cel/mm3) con células mononucleares atípicas
y aisladas células con pigmento pardo intracitoplasmático.
A los 3 meses del inicio del cuadro neurológico presentó
hidrocefalia tetraventricular que precisó derivación ventri-
culoperitoneal. La biopsia de meninges no evidenció lesiones
histopatológicas. Pasado un mes el paciente sufrió pérdida
de visión del ojo derecho y crisis convulsivas consistentes
en desviación de la comisura bucal e hipertonía. La RM
evidenció una extensa afectación leptomeníngea, afectando
también a los pares craneales, incluido el quiasma óptico
y los nervios ópticos en su porción intracraneal (fig. 2).
A los 8 meses del diagnóstico el paciente presentó un
deterioro neurocognitivo importante, con comportamientos
regresivos, disminución de la capacidad de concentra-
ción, bradipsiquia y actitud reiterativa. Dos meses después
una nueva biopsia objetivó proliferación melanocítica de
localización perivascular que no infiltraba parénquima cere-
bral. Evolucionó desfavorablemente con empeoramiento
hasta situación de coma y defunción a los 11 meses del
diagnóstico.

La MNC es un trastorno congénito no hereditario caracte-
rizado por la asociación de nevus pigmentados múltiples o de
gran tamaño y una excesiva proliferación de células mela-
nocíticas, benignas o malignas, en leptomeninges u otras
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