Esclerosis lateral primaria y
esclerosis lateral
amiotrofica
Presentacion de un caso familiar

Por el Dr.: Francisco Zamora Ubieta (10)

INTRODUCCION

Estas dos enfermedades de la via motora
presentan como caracteristica comun la
afectacion de la via piramidal. Se produce
pérdida de los cilindroejes asociada a
desmielinizacién de las heces piramidales.
Pueden estar lesionadas las células de Betz
de la corteza motora. La localizacion
téoracolumbar es la mas frecuente en la
esclerosis lateral primaria. Este cuadro
anatémico da lugar en la clinica a paralisis,
paresia o simplemente debilidad de las
extremidades afectadas con hipertonia e
hiperreflexia. Suele aparecer el signo de
Babinski o sucedaneos.

Si al sindrome piramidal, ya descrito, se
anaden atrofias musculares cominmente
bilaterales, de comienzo progresivo y distal
debido a degenerativas que
producen retracciéon y esclerosis de las

lesiones

células de las astas anteriores de la médula
con posterior invasién neurdglica estamos
la esclerosis lateral
etapa de la
enfermedad puede comprometerse el bulbo
dando lugar a paralisis labio gloso laringea.

Mucho se ha discutido sobre la existencia

en presencia de

amiotrdofica. En alguna

o no del sindrome aislado piramidal que da
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origen a la esclerosis lateral primaria.
Fue aceptada primeramente desde el punto
de wvista tedrico, sin demostracion
anatémica, por llegarse a la conclusion de
que si existia la atrofia muscular por lesién
de la via motora periférica, si existia la
esclerosis lateral amiotréfica por lesion de
las vias debia
légicamente existir la lesion aislada de la via
central.! Striimpell describe la enfermedad

en 18801,2 basandose en un caso en el cual

central y periférica,

se encontré degeneracién aislada de la via
piramidal, desde la capsula interna hasta
la médula lumbar con escasas lesiones del
nervio hipogloso y de las astas anteriores de
la médula, y que clinicamente cursé con
paralisis espdastica y exaltaciéon de los
reflejos tendinosos sin atrofias musculares
ni trastornos de la sensibilidad.!

En 1898 Lorrain publica su tesis sobre
esta afeccién estudiando cuidadosamente
sus sintomas clinicos y su anatomia pato-
légica.2 En 1901 el propio Strimpell
describe un caso familiar con el nombre de
paralisis espinal espdstica hereditaria.’

Dieulafcy* la pone en duda a principios de
este siglo y basandose en un trabajo anterior
de Pitres insinta que tal vez sélo fuese una
variedad de esclerosis multiple.
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Bauer® la acepta como una rara enfer-
medad familiar en la que s6lo estd justi-
ficado el diagndstico si se sabe que la misma
existe en otros miembros de la familia.

Stark y Moersch" la sefialan como en-
tidad clinica independiente en 1945, siendo
aceptada
enfermedad, rara y familiar que suele
afectar los haces piramidales en el seg-
mento tdéracolumbar de la médula con

actualmente como una

debilidad y espasticidad asociada a hi-
Babinski
extremidades inferiores como sintomato-

perreflexia, o ambos en las

logia predominante.” Pueden afectarse
otros segmentos, incluso las células de Betz
de la corteza motora.

En cuanto a la esclerosis lateral amio-
trofica es conocida desde los clésicos tra-
bajos de Charcot en 1865,2 considerandose
para la mayoria de los autores como una
enfermedad no familiar ni hereditaria; pero
se ha demostrado que se presenta como
trastorno hereditario en un numero
importante de casos.” Ello explicaria el
hecho de que en las islas Marianas del
donde el
consanguineos es frecuente constituye del 8

al 10% de la mortalidad adultas

Pacifico matrimonio entre

Litter y Wexselblatt? se refieren a la
esclerosis lateral amiotréfica familiar como
una forma clinica de la paralisis espéstica
familiar (concepto clinico equivalente al
concepto anatémico de esclerosis lateral
primaria) y la sefialan como excepcional y
discutida. Otras formas clinicas serian la
asociada a sintomas cerebelosos (forma de
transicién con la heredoataxia cerebelosa) y
la asociada a ataxia medular (forma de
transicion con la
Friedreich).

enfermedad de

Presentacion del caso

Familia G. C., la edad de cuyos miembros
oscila entre 7 y 54 afos; raza blanca,
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de los cuales 10 pertenecen al sexo
femenino y 3 al masculino.

La H. C. de conjunto que recogemos es la
siguiente:

Padres primos hermanos con el ante-
cedente de una tia comun que fue afectada
de paralisis progresiva con adelgazamiento
de las y que
aproximadamente a los 27 afios.

Los padres se encuentran bien y no

extremidades falleci6

presentan debilidad en las extremidades.
Han tenido once hijos, de los cuales
6 (1 masculino y 5 femeninos) se sienten
bien y 5 (1 masculino y 4 femeninos)
padecen o estan comenzando a padecer una
enfermedad que empieza alrededor de los 8
afos (en el varén comenz6 a los 4 afios) que
se caracteriza por debilidad progresiva en
las extremidades inferiores, lo que va
dificultando la marcha hasta el punto de
impedirsela a 3 (1 masculino y 2 femeninos)
y dificultarsela a 2 (ambos femeninos).
Algo después de presentar los primeros
sintomas las piernas
adelgazarse y los pies adoptan la posicién
de varo-equino. En los cuatro mayores en
los que la enfermedad ha evolucionado por
mas tiempo aparece adelgazamiento
bilateral de comienzo distal en las
extremidades superiores asociada a un

comienzan a

mayor o menor grado de debilidad. No han
presentado dolor ni trastornos esfinterianos
en todo el curso de la enfermedad.

Al examen fisico se aprecian pacientes
con el intelecto intacto y facies no ca-
racteristica.

La marcha estd imposibilitada en 3 y
dificultada en 2. En los que pueden andar
se observa una marcha paretoespastica
apoyando primeramente la porcién anterior
y externa de ambas plantas.

El examen de los pares craneales, la
coordinacién dindmica (indice - nariz)
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y la sensibilidad tanto superficial como
profunda son normales.

La coordinacién estatica (maniobra de
Romberg) no puede realizarse debido al
déficit motor y la dindmica (talén - rodilla)
es normal en la menor, no pudiendo
realizarse en los otros cuatro por la razén
antes expuesta.

Se observan atrofias musculares en las
extremidades inferiores (musculos de las
piernas, muslos y cintura pelviana) con-
juntamente con amiotrofias en las extre-
midades superiores de comienzo distal en
mayor o menor grado en 4 (1 masculino y 3
Estas atrofias de las
extremidades superiores son mas intensas

femeninos).

en los musculos extensores que en los
flexores. En las manos se aprecian atrofia de
los musculos interdseos y de las eminencias
tenar e hipotenar.

Atrofias de los musculos intercostales
hacen sobresalir las costillas en los cuatro
mayores y en el varén en que la enfermedad
comenzd a mas temprana edad se observa
intensa
izquierda debida a atrofia mas acentuada de
los musculos de los “canales vertebrales del
lado derecho”. Todos presentan cifoescoliosis
mas o menos acentuada excepto la menor.

Hay fibrilaciones musculares en los

cifoescoliosis de  concavidad

cuatro mayores.

El tono muscular se encuentra conser-
vado o disminuido dependiendo del grupo
muscular.

La motilidad activa esta comprometida en
los cuatro mayores en las extremidades
inferiores y es necesario que para cambiar
de la posicién sentada para el decubito
tengan que auxiliarse de las manos para
subir las piernas.

La fuerza muscular estd disminuida en
todos los grupos musculares dependientes
de la inervacién raquidea aunque el grado
varia algo de un lado con respecto al otro.
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Los reflejos Osteotendinosos de las ex-
tremidades superiores estdn exaltados de
ambos lados en los cuatro pacientes del sexo
femenino. En el varéon sdlo en el lado
izquierdo, en el derecho estan disminuidos.
(Se hace excepcién del reflejo tricipital el
cual fue encontrado normal de ambos lados
en todos excepto la menor en que estaba
exaltado).

El reflejo rotuliano es normal en ambos
lados en las dos mayores; en las otras dos
estdn exaltados bilateralmente y en el varén
se encuentra exaltado en el lado izquierdo
siendo normal el derecho.

El reflejo aquiliano est4 ausente en ambos
lados en todos.

El reflejo medio plantar estd ausente en
uno (la mayor), en tres se produce el signo de
Babinski (dos en el lado derecho y uno en el
izquierdo) y en uno (el vardén) tiende a
presentarse el Babinski del lado derecho,
pero la hiperextensién del pulgar se la
imposibilita de modo completo la atrofia del
extensor de ese dedo.

Los reflejos cutdaneos abdominales estan
presentes en todos y no aparece clonus en
ninguno.

El examen fisico del resto de los aparatos
es normal. En tres de los pacientes se
efectuaron exdmenes de rutina, incluyendo
serologia y estudio del liquido
cefalorraquideo siendo normales.

El examen fisico realizado a los miembros
aparentemente sanos de la familia (padres y
resto de los hermanos) reveld lo siguiente:

Lucen presentar una fuerza muscular
conservada sin amiotrofias.

Hay hipertonia de grado variable con
hiperreflexia rotuliana bilateral en todos
(ocho).

Los reflejos cutdneos abdominales estén
presentes en cinco y ausentes en tres.
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En seis de los pacientes aparecié clonas.

Al explorar el reflejo medio plantar
aparece el reflejo de los acortadores en
cuatro, Babinski izquierdo en uno y en otro
abduccién del 5to. dedo del pie (Poucep).

No se encontraron trastornos de la
sensibilidad, coordinacién ni de los pares
craneales.

El examen fisico del resto de los aparatos
es normal.

DISCUSION

Ante una enfermedad evolutiva que se
caracteriza en la clinica por atrofias
musculares bilaterales asociadas a un sin-
drome piramidal sin compromiso de la
sensibilidad no es dificil hacer el diag-
nostico de esclerosis lateral amiotrofica.

La presencia en el resto de los miembros
de la familia (padres y hermanos) de un
sindrome piramidal puro sin atrofias
musculares ni alteraciones sensitivas
sugieren el diagnostico de esclerosis lateral
primaria.

La caracteristica familiar y la afectaciéon
selectiva de la via motora piramidal en unos
y de ésta y las astas anteriores de la médula
en los otros excluyen el diagnéstico de
tumores medulares o de sus cubiertas.

La esclerosis en placas puede tener
formas amiotroficas, mas la presencia
familiar y la ausencia de otros signos:
adiadococinesia,

nistagmus, dismetria,

palabra escandida, etc., la hacen descartar.

La siringomielia puede también pre-
sentar atrofias musculares, pero se dis-
tingue por su caracteristica disociacién de
la sensibilidad.

La atrofia muscular espinal progresiva se
caracteriza clinicamente nos atrofias de
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los musculos de comienzo distal como
nuestros casos, pero con arreflexia
6steotendinosa y ausencia de signos pi-

ramidales.

La atrofia muscular espinal de la in-
fancia de Werding-Hoffman tiene caracter
familiar, produce atrofias, pero el comienzo
suele ser alrededor de los seis meses y hay
ausencia de signos piramidalismo.

La poliomielitis aguda presenta un pe-
riodo febril previo a las ’amiotrofias. Hay
arreflexia y ausencia dé signos piramidales.
La atrofia muscular neural de Charcot-
Marie-Tooth comienza por las piernas, es
familiar, puede
posteriormente las

comprometer
extremidades
superiores, pero se asocian a alteraciones de
la sensibilidad, al menos ligeras y aboliciéon
de los reflejos tendinosos con ausencia de
signos de piramidalismo.

Las miopatias primitivas suelen ser
familiares, mas son de comienzo por la raiz
de las extremidades, no hay fibri-

1 aciones musculares, hay arreflexia
y ausencia de signos piramidales.

La ataxia medular hereditaria, (En-
fermedad de Friedreich) presenta pérdida
de los reflejos y un sindrome cordonal
posterior ausente en nuestros pacientes.

La sifilis medular queda excluida por la
caracteristica familiar, lo excepcional de ese
tipo de localizacién medular, la negatividad
de la serologia y la falta de trastornos
esfinterianos.

Se ha descrito una forma de esclerosis
primitiva de los haces piramidales, no
familiar y de comienzo en la edad madura.
Esto es excepcional y no concuerda con la
edad de aparicién en nuestros pacientes ni
con la presencia familiar.
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1. De acuerdpgurlgshosipria v el examen
fisico efectuado a nuestros pacientes y

después de realizar un amplio
diagnostico diferencial llegamos a la
conclusién de que nos encontramos ante
lateral

primaria y esclerosis lateral amiotréfica

la  infrecuente esclerosis

familiar.

2. Consideramos que la afectacion del
sistema motor en estos pacientes ha
comprometido primero la neurona

central y después la periférica. Para ello

nos basamos en:

a) Presentacién del sindrome pira-
midal en todo el grupo familiar tanto
los que padecen la enfermedad
amiotréfica como los otros
miembros.

b) Presentacion del sindrome pira-
midal en el menor de los miembros
de la familia examinados (7 afios)
edad inferior a la edad de comienzo
en casi todos los pacientes de las
atrofias musculares.

¢) Presentaciéon del sindrome pira-
midal completo en la nifia (9 afios) en
que estan comenzando ahora las
amiotrofias.

3. Preferimos la denominacién de es-

clerosis lateral primaria (acepcién
anatéomica) que el de pardlisis es-
pastica familiar (acepcién clinica), pues

como hemos podido comprobar en este

grupo de pacientes los que presentan el
sindrome piramidal puro no refieren
siquiera debilidad en las extremidades
inferiores.

4. En nuestros pacientes afectos de
esclerosis lateral amiotréfica familiar
las atrofias comenzaron en la edad
escolar, por las extremidades inferiores,
no ha dado sintomas bulbares y ha
evolucionado por més de veinte afios en
una por mas de quince afios en otra y
mas de diez en des. Caracteristicas estas
excepcionales en la evolucién de la

forma no familiar de esta entidad.

5. No se observaron en ninguno de
nuestros casos signos cerebelosos o
ataxia medular.

SUMARIO

Se presenta un caso familiar de afec-
taciéon de la via motera catalogandose de
esclerosis lateral primaria y esclerosis
lateral amiotréfica familiar, considerandose
que en los pacientes que presentan la
esclerosis lateral amiotréfica la lesién
motora comenzd por la neurona central.

Se sefiala que se prefiere el término
esclerosis lateral primaria al de paralisis
espastica  familiar 'y se  concluye
describiendo las diferencias evolutivas
entre la esclerosis lateral amiotréfica no
familiar y la esclerosis lateral amiotréfica

presente en nuestros casos.
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