Rev Cub Med 22: 4-9, enero-febrero, 1983

5. Blinov, M.; N. Rodriguez; J. Sanchez Perovani: Estudio de la frecuencia del déficit de G. 6. F. D. en la
Poblacién del regional Holguin-Gibara. Boletin Hospital V. I. Lenin
5 (1): 13-15, 1973.

6 Sanchez Perovani J.; B. A. Gonzalez Gonzéalez: J. Cotayo Ulzo: Frecuencia del rasgo sicklémico y la
deficiencia de G. 6. F. D. en donantes de Banco de Sangre. Trabajo presentado en Jornada Interna del
Hospital de Ciego de Avila, 1982.

7. Brewer, J. J.: Trastornos heredados del metabolismo y la membrana del eritrocito. Clin Med Nort Amer 4:
578-579, 1980.

8. Burka. E. R. et al: Clinical spectrum of hemolytic anemia associated with glucosa 6 phosphate
dehydrogenase deficiency. Amer Inter Med 64: 817, 1966.

9. Smits, H. L.; F. A. Oski; J. I. Brody: The hemolytic crisis of sickle cell disease: the role of glucose 6
phosphate dehydrogenase deficiency. J Pediatric 74: 544, 1969.

Recibido: 2 de septiembre de 1982. Aprobado:
15 de octubre de 1982.

Dr.: José A. Sanchez Perovani
Soledad No. 610

e/ Salud y Jesus Peregrino
Centro Habana

Ciudad de La Habana.

Diagnostico y tratamiento de la enfermedad

de Friedreich

Por el Dr.:

JORGE GARCIA TIGERA

Garcia Tigera, J. Diagnéstico y tratamiento de la enfermedad de Friedreich. Rev Cub Med 22: 1, 1983.

Se analiza el cuadro clinico de la enfermedad de Friedreich, la anatomia patoldgica, la patogenia, las
investigaciones complementarias de diagnostico, el diagnostico diferencial y algunas consideraciones sobre el
tratamiento. Se hace ademas una clasificacion de las enfermedades heredodegenerativas espinocerebelosas.

* Especialista de | grado en Neurologia. J'Sala de Neurologia. Instituto de Neurologia y Neurocirugia.



INTRODUCCION

En los afios 1861, 1863 y 1876 Friedreich, de Heidelberg, realiza las primeras
comunicaciones de esta enfermedad, como una "forma familiar de ataxia progresiva”. Desde
entonces se han descrito una serie de entidades nosoldgicas que analizadas y estudiadas
como enfermedades independientes en una primera época, su ulterior conocimiento a traves
de estudios clinicos, anatdmicos y genéticos han conllevado a reconsiderarse su
clasificacion, a determinar su afinidad y parentesco y a establecer un concepto unitario sobre
las mismas, el cual todavia se halla en proceso de evolucion y transformacion.' 18

Esto ha sido basado en algunos criterios, como son: la sintomatologia comun a muchas
de ellas, las frecuentes formas de transicion o intermedias entre unas y ofras, la similitud de
las lesiones anatdmicas, la presentacion no rara de los distintos tipos en una misma familia, y
la transformacién eventual de un tipo en otro en el transcurso de los afios y en un mismo
paciente.

Actualmente se utiliza la denominacién de enfermedades heredodegenerativas
espinocerebelosas para designar aquellas enfermedades en las cuales el cerebelo, los
pedunculos cerebelosos, los haces cerebelosos y piramidales, los cordones posteriores, los
ganglios raquideos y las raices nerviosas de la médula espinal, sufren degeneracion neuronal
y atrofia. Pueden estar también afectadas la retina, los nervios opticos, la corteza cerebral,
los nucleos del tallo cerebral y el esqueleto corporal. No obstante todo lo anteriormente
referido, muchas de ellas poseen caracteristicas propias, lo que ha permitido individualizarlas
y, aun hoy, esto se utiliza con vistas a una mejor clasificacion.

Clasificacion de las enfermedades heredodegenerativas espinocerebelosas
I. Formas espinales.
A. Enfermedad de Friedreich.

Formas puras.
Asociada con atrofia peroneal (distasia arrefléxica hereditaria de Roussy-Levy}.

Ataxia columnar posterior de Biemond.

Eal

Ataxia de Sanger y Brown.
B. Ataxia espastica hereditaria.
C. Paraplejia espastica familiar de Striimpell-Lorrain.

Il. Formas espinocerebelosas.
A. Enfermedad de Pierre-Marie-Nonne

1. Tipo Menzel de ataxia hereditaria (degeneracion olivo-pontoce- rebelosa).
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2. Tipo Holmes de ataxia hereditaria (degeneracion cerebelo olivar o atrofia
cerebelosa cortical tardia de Marie, Foix y Alejouanine).

B. Degeneracion olivorubrocerebelosa.

lll. Formas nerviosas periféricas.
A. Amiotrofia neural progresiva peroneo-antebraquial de Charcot-Marie- Tooth.

B. Neuritis hipertréfica intersticial de Déjerine-Sottas.

Cuadro clinico

La enfermedad de Friedreich comienza en la primera o segunda década de la vida. La
forma de herencia es autosémica recesiva, aunque se han descrito familias de herencia
autosémica dominante y aun casos esporadicos. La evaluacion de esta enfermedad es lenta
y progresiva, y lleva a la invalidez dentro de los 5 6 10 afios de su comienzo.

El comienzo de la enfermedad es solapado y sus manifestaciones, atipicas durante algun
tiempo; generalmente lo primero en aparecer es la ataxia de las extremidades inferiores, que
se manifiesta por dificultades en la marcha, seguida de dismetria, disdiadococinesia y de
otros signos de la estirpe cerebelosa.

Son frecuentes las manifestaciones sensitivas en forma de parestesias o dolores, aunque
lo caracteristico son las alteraciones objetivas de la sensibilidad profunda,
predominantemente de las extremidades inferiores Hay hipopalestesia, disbatiestesia,
abolicion de los reflejos osteotendinosos, signo de Romberg e hipotonia muscular. Las
manifestaciones clinicas de la afeccion de la via piramidal son poco evidentes, o solamente
esbozadas en forma de signo de Babinski.

La palabra es escandida y la escritura temblorosa, es frecuente el nistagmo.

Es bastante caracteristico la presencia de cifoscoliosis y de pie excavado, conjuntamente
con otras anomalias esqueléticas, asi como la coexistencia de cardiopatias y diabetes
mellitus.

Se han descrito afectacion de la via vestibular, oftalmoplejias externas con estrabismo y
diplopia, atrofias del nervio éptico, anisocoria y crisis vegetativas.

La muerte es generalmente debida a otras enfermedades intercurrentes o al fallo
cardiaco.

Anatomia patolégica

Hay atrofia oe los cordones posteriores y de los haces espinocerebelosos y piramidales,
asi como pérdida de fibras en las raices dorsales, especialmente a nivel del engrasamiento
lumbosacro. Las columnas de Clarke y los ganglios raquideos muestran atrofia, pérdida de
células nerviosas y gliosis fibrosa.
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También hay atrofia y degeneracion celular de los nucleos y tractus nerviosos en los
niveles inferiores del tronco cerebral, asi como pérdida de células de Purkinje en las folias
cerebelosas, atrofia del nucleo dentado y de los pedunculos cerebelosos.

Se observa igualmente atrofia optica, retinitis pigmentaria, miocarditis intersticial con
necrosis y degeneracion granulosa de algunas fibras musculares.

Patogenia

Se considera actualmente que la causa de todas estas enfermedades es un trastorno
metabolico genéticamente determinado. Asi, algunos investigadores han encontrado
deficiencias enzimaticas del complejo piru- vato y alfa-cetoglutarato deshidrogenasa y de la

lipoamida deshidrogenasa, en fasciculos musculares aislados y en los fibroblastos de la
pie|_1’**8—10'14

Investigaciones complementarias de diagndstico

—Glicemia y prueba de tolerancia a la glucosa oral: pueden dar resultados alterados.

—Prueba de glucosa-piruvato: Altos niveles sanguineos de piruvato después de
sobrecargas de glucosa.

—Electrocardiograma: Taquicardia, extrasistoles y otras arritmias; onda T negativa o
difasica en las derivaciones; segmento ST por debajo de la linea isoeléctrica, remedando el
trazado de la insuficiencia coronaria.

—Electromiograma: Generalmente es normal, aunque se han descrito disminucion en la
velocidad de conduccion sensitiva y motora, pobreza de unidades motrices en la contraccion
voluntaria (trazado-intermediario) y presencia de potenciales positivos de denervacion.

—Estudios radiolégicos simples y contrastados: para determinar malformaciones
asociadas.

—Diagnéstico diferencial

Con la enfermedad de Pierre Marie-Nonne, comienzo mas tardio; tipo de herencia
autosémica dominante; sindrome piramidal evidente; escasa frecuencia de trastornos tréficos
y mayor incidencia de trastornos oculares, auditivos y de afectacién de nervios craneales.

Con la esclerosis muiltiple, ausencia del factor hereditario y de alteraciones tréficas;
evolucion por brotes con remisiones evolutivas; comienzo mas tardio y predominio en el sexo
femenino.
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Con la esclerosis combinada subaguda de la médula, sindrome piramidal mas evidente;
ausencia del factor hereditario y de las alteraciones tréficas; presencia de alteraciones
hematoldgicas y anaclorhidria gastrica.

Con las malformaciones y tumores de la fosa craneal posterior, ausencia del factor
hereditario; a veces resultan dificiles de diferenciar clinicamente, por lo que es necesario
recurrir a las investigaciones neurorradioldgicas.

Con la tabes dorsal, antecedentes de lues; presencia del signo de Argyll-Robertson;
serologia positiva y alteraciones del liquido cefalorraquideo.

Tratamiento

Hasta la fecha no existe una terapéutica eficaz, sino solamente sintomatica.
Resulta util el consejo genético, el cual orienta la no procreacion a los pacientes y
familiares, sobre todo en los casos con herencia dominante.

Esta indicada la fisioterapia y algunas operaciones quirurgicas correctoras, pero ambas
deben indicarse con mucho cuidado porque en ocasiones aceleran mas que mejoran el
proceso, sobre todo la cirugia con prolongados enyesamientos e inactividad motriz.

SUMMARY

Garcia Tigera, J. Diagnosis and treatment of Friedreich's disease. Rev Cub Med 22: 1, 1983.

Clinical picture of Friedreich’'s disease, as well as pathological anatomy, pathogenesis, diagnosis
complementary investigations, differential diagnosis and some considerations about treatment, are analyzed. In
addition, a classification of spinocerebellar heredodege nerative diseases is made.

RESUME

Garcia Tigera, J. Diagnostic et traitement de la maladie de Friedreich. Rev Cub Med 22: 1, 1983.

Une analyse est falte du tableau clinique de la maladie de Friedreich, ainsi que de I'ana- tomie pathologique, de
la patliogenése, des recherches complimentaires de diagnostic, du diagnostic différentiel et de quelques
considérations a propos du traitement. Il est fait, en outre, une classification des maladies hérédo-
dégénératives spino-cérébélleuses.
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