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INTRODUCCION

La adrenomieloneuropatia es
un trastorno metabdlico heredita-
rio ligado al cromosoma X, consis-
tente en un déficit de actividad
peroxisémica que causa acumula-
cién de acidos grasos de cadena
muy larga, e insuficiencia suprare-
nal primaria. Se encuentran en
estos pacientes signos de desmie-
linizacién a nivel del sistema ner-
vioso central y periférico. Los sin-
tomas fundamentales de esta en-
fermedad estdn dados por el desa-
rrollo de una paraparesia espastica,

trastornos en la sensibilidad pro-
funda en los segmentos distales de
las extremidades, trastornos en el
control vesical y trastornos perifé-
ricos diversos.!

Considerada como una enfer-
medad desmielinizante, llama la
atencién la escasez de trabajos
que se han publicado sobre las
alteraciones que aparecen en es-
tos pacientes en los estudios neu-
rofisiol6gicos.’? En el presente
trabajo se describiran las altera-
ciones vistas en 2 casos (madre e
hijo) diagnosticados como adre-
nomieloneuropatia.

Cuadros clinicos y electrofisio-
légicos

Caso 1 (hijo)

Varén de 29 afios de edad, con
antecedentes de enfermedad desde
hace 15 afos, y diagnéstico de en-
fermedad de Adinson. A los 22
anos de edad comenzé a notar
disminucién de la fuerza muscular
en miembros inferiores, sensacién
de hormigueo en manos y piernas,
e incontinencia urinaria. Todo el
cuadro progresa hacia una invali-
dez marcada por los trastornos
motores. Al examen fisico se cons-
taté una hiperpigmentacién cuté-
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nea generalizada, paraparesia es-
pastica (Asworth=3), hiperreflexia
osteotendinosa generalizada y
Babinski bilateral. Trastornos de
sensibilidad distal profunda y su-
perficial.

Resultados de la exploracion
electrofisiolégica

Estudios de conduccién nervio-
sa(ECN): Se evidencié marcado
enlentecimiento de la conduccién
nerviosa en todos los nervios ex-
plorados(fibras motoras y sensiti-
vas), siendo congruente este resul-
tado con una neuropatia desmieli-
nizante de marcada intensi-

. dad(tabla 1). PEV: Se registra com-

46

ponente

P100 bilateralmente con laten-
cia normal y amplitud gigante
mayor de 35 microvoltios

Tabla 1. Valores encontrados en los
ECN en ambos casos presentados.

Nervios mo- Ldist. Amp VC
tores (ms) (mV)  (ms)
Mediano D' 49 15 27.3
Mediano I' 5.6 13.8 32.4

Mediano D? 5.4 10.2 54
Mediano I* 4.13 9.53 59.3
Peroneo prof D! 55 427 26.4
Peroneo prof.I' 6.9 3.03 25.4
Peroneo prof D? 4.44 8.2 47.8
Peroneo prof.I* 4.32 6.13 51.4

Nervios sensit.!

Mediano D! 4.92 13.9 28.4
Mediano I' 4.44 21 28.1
Mediano D* 2.98 3.54 47.2

Mediano I* 3.36 9 55
Sural D! 5.44 10.8 25.7
Sural I! 3.88 112 38.6
Sural D? 3.4 8.5 48.3
Sural I 2 6.7 49.2

El superindice identifica si se trata del caso 1
o el 2 presentado respectivamente

PEATC: Prolongacién significa-
tiva del intervalo I-V, I-III, y III-V
bilateralmente, lo cual evidencié la
existencia de un trastorno de con-
duccién difuso a lo largo de la via,
en el segmento explorado.

PESStibial: No se identificaron
componentes lumbar ni cortical.
Resultado congruente con lesion
de la via somestesica con compo-
nente central y periferico.

Potenciales sudomotores: No se
obtuvieron respuestas sobre super-
ficies palmares ni plantares. Resul-
tado que evidencia un trastorno
autonomico simpética en la iner-
vacién de las extremidades.

Anélisis de la variabilidad del
intervalo R-R: practicamente au-
sencia de variabilidad, con bajos
valores en todas la variables eva-
luadas en reposo, durante la respi-

racién profunda, valsalva y con la
bipedestacién .

EEG: actividad lenta theta po-
limorfa, parcialmente reactiva a la
apertura ocular, sugestiva de dis-
funcién de sustancia blanca sub-
cortical global.

Caso 2 (madre)

Mujer de 52 afios de edad, ma-
dre del paciente anterior, con ante-
cedentes de dificultad para cami-
nar de 6 anos de evolucién y curso
progresivo. Al examen fisico se
constata una paraparesia —espésti-
ca Y% (Asworth=1),e hipoestesia
distal

La exploracién electrofisiol6gi-
ca aport6 los siguientes elementos:

En el ECN se encontré dismi-
nucién de amplitud en registros de
nervios medianos bilateralmente
con enlentecimiento secundario de
la conduccién. El estudio de con-
duccién por tramos localiza enlen-
tecimiento selectivo en fibras sen-
sitivas de nervio mediano a su paso
por el canal carpiano, concluyén-
dose como sindrome del tunel car-
piano bilateral. El estudio de
PEATC fue normal. Enn el PEV a
patrén se identificaron ondas P100
bilateralmente con latencia normal
y amplitud gigante(>35 microvol-
tios), y en los PESSt se demostré la
existencia de un incremento signi-
ficativo en el tiempo de conduc-
cién central, con una P40 muy mal
definida. En los potenciales sudo-
motores no se obtuvieron respues-
tas sobre superficies palmares ni
plantares, resultado congruente
con trastorno autonémico en la
inervacién simpatica en la inerva-
cién de las 4 extremidades. No se
encontraron anomalias en el estu-
dio de variabilidad del intervalor
R-R en el ECG.

EEG: anormal, con actividad
theta polimorfa global, sugestiva
de disfuncién de sustancia blanca
subcortical global -

DISCUSION

Las descripciones sobre estu-
dios electrofisiolégicos que apare-
cen en la literatura hacen énfasis
en los hallazgos de los potenciales
evocados somatosensoriales, moto-
res y a los estudios de conduccién
nerviosa;?2 sin embargo en esta
enfermedad se encuentran altera-
ciones también en la via visual,
auditiva, entre otros sistemas como
hemos mostrado. Al igual que en
otras enfermedades es posible

encontrar alteraciones con mayor
probabilidad en las vias largas
(somestésicas y motoras).’? Esta
demostrada la relativa superiori-
dad de la exploraciéon electrofisio-
légica en la deteccién de lesiones
en médula espinal con respecto a
métodos imagenolégicos.? Sakaki-
bara y cols.® describieron un caso
con trastornos miccionales en el
que identifican dichas alteraciones
como producto de las lesiones
desmielinizantes en nervios perifé-
ricos y médula espinal, pero refle-
jan ademas algunos datos clinicos
que sugieren la existencia e un
compromiso de sistema nervioso
auténomo, sin que hagan mencién
a ello. En la revisiéon efectuada
solamente se menciona un caso
con reconocida disfuncién auto-
noémica,* y en nuestro criterio esto
se debe no a la ausencia de estas
manifestaciones sino mas bien a
que no se buscan activamente
estas manifestaciones. Segin se
pudo observar en uno de nuestros
pacientes(mas severamente afec-
tado) el anéalisis de la variabilidad
del intervalo R-R y la respuesta
simpéatica cutdnea evidencié una
severa afectacién del SNA.

Existen evidencias de que las
alteraciones electrofisiolégicas en
buena medida se correlacionan con
los niveles de &cidos grasos no
saturados en sangre, especialmen-
te en el caso de los estudios de
conduccién periférica.® Otro aspec-
to curioso y sin reportar con ante-
rioridad esta dado por la existencia
de PEV de amplitud gigante en
ambos enfermos estudiados, ha-
llazgo para el cual no tenemos
explicacién por el momento, pero
que puede sugerir un trastorno a
nivel de corteza occipital relacio-
nado a disbalances en los neuro-
transmisores excitatorios e inhibi-
torios. De acuerdo a la literatura
revisada las manifestaciones son
mas severas en hombre que en
mujeres, especialmente la neuropa-
tia periférica,’ lo cual igualmente
constatamos en nuestros pacientes.
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