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CASO CLINICO

= \/aron de 9 meses de edad.

» Hijo de padres sanos, no

consanguineos.

» Producto de primera gesta,

embarazo sin complicaciones.
» Cesarea por falta de progresion.
=» RNT y PAEG.

= Screening neonatal normal.



® |nicia a los 3 meses de vida con
crisis convulsivas caracterizadas por
mirada fija, hipertonia, con pausa
respiratoria  y cianosis de 20
agundos de duraciéon. Por presentar
episodios convulsivo en 30 min se
decide su internacion para estudio,

control y eventual tratamiento.



= Examen neurologico: Normocéfalo.
Fenotipo agradable. Hipotonia
generalizada con predominio axial, no
debilidad. ROT presentes. No logra
ostén cefalico. Fija y sigue con la

mirada. Sonrie. Escaso balbuceo.

Se realiza EEG con patron de

hipsiarritmia.




Axial T2

La RM de craneo con contraste
muestra una extensa
hiperintensidad en T2 e
| hipointensidad en T1 de la

sustancia blanca periventricular y

subcortical simétrica a predominio
anterior con compromiso de las
fibras periventriculares y

subcorticales en U.



Axial T1 sin
contraste

Halo hiperintenso
periventricular
Cavum pellucidum

Axial T1 con
contraste

Sin realce




SOSPECHA DE LEUCODISTROFIA

» A partir de los 5 meses tiene
reingresos por aumento de las crisis
convulsivas que son tratadas con

mejorias temporales.

= Al persistir con crisis focales a los 9
meses de edad se realiza panel
genético para epilepsia siendo
negativo y un EEG que Iinforma

ausencia del patron de hipsiarritmia.

» Se decide repetir RM de craneo



» | a RMI muestra progresion de las
alteraciones en SB con gradiente

Antero-posterior y compromiso del

tronco encefalico.

Axial T2




Sagital FLAIR
Compromiso tronco y SB a predominio
bifrontal

Axial T1 con
contraste

Halo
hiperintenso
periventricular




ESPECTROSCOPIA
multivoxel

= Disminucidon marcador neuronal NA
N-Acetil-Aspartato

®| igero incremento Lipidos/Lactatos




» Se realiza panel genético para
leucodistrofias siendo éste positivo:
portador de variante patogénica en
heterocigosis del gen GFAP
(Cr17g21.31).
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DISCUSION

® | as leucodistrofias son un grupo de
enfermedades hereditarias que afectan la
sustancia blanca del SN. Dentro de estas
se encuentra la enfermedad de

Alexander.

® Se presenta por mutaciones en el gen de

la proteina acida fibrilar glial GFAP,

ocalizada en el cromosoma 17qg21 y tiene
un patron de herencia autosdmica

dominante.

®» Histologicamente, se caracteriza por la
acumulacion de grandes cantidades de
fibras de Rosenthal y cuerpos granulares
eosinofilos (grandes acumulaciones de
aglomeraciones de procesos astrociticos)
en la materia blanca degenerada
(desmielinizada) que es un producto de
GFAP.



» Existen cuatro formas de
presentacion segun la edad
(neonatal, infantil, juvenil y adulta).
La forma infantil se caracteriza por
macrocefalia, crisis convulsivas,
retraso motor, cognitivo grave y

espasticidad o ataxia progresivas.

CRITERIOS NEURORRADIOLOGICOS DE LA ENFERMEDAD DE ALEXANDER

1- Afeccién generalizada de la sustancia blanca a predominio bifrontal.

2- Halo periventricular hipointenso enT2 e hiperintensoen T1

3- Anormalidadesen los ganglios basales y talamo, entre las que se incluye edema,
hiperintensidad o hipointensidad de sefial en secuencia T2

4- Anormalidadesen el romboencéfalo, particularmente en bulboraquideoy mesencéfalo.
5- Reforzamiento con gadolinio del halo periventricular, sustancia blanca frontal, fornix,
quiasma Optico, ntcleos de la base, tdlamo, nticleo dentadoyy tallo cerebral.




CONCLUSION

Los signos de RM fueron
determinantes para el diagnostico que
posteriormente se confirmo con estudio
molecular, ya que la hiperintensidad si
bien es confluente el gradiente
anteroposterior de la afeccion de la
sustancia blanca permite sospechar la
Epfermedad de Alexander. El

ompromiso del tronco encefalico es
igualmente patognomonico. Es
Importante considerar que ciertas
mutaciones no se asocian con
macrocefalia, lo cual puede ocasionar

retaso en el diagndstico.
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