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CASO CLINICO

. Edad: 3 anos
. Sexo: Femenino
. Antecedentes personales: RNTPAEG — Hipotiroidismo

. Motivo de consulta: Déeficit neuroldgico progresivo.
Comienzo del cuadro con espasticidad que evoluciona a
tetraparesia espastica

NS



HALLAZGOS IMAGENOLOGICOS

A los 3 afios de edad se realiza RMI que evidencia:

-Hipomielinizacion
de sustancia
blanca

-Atrofia del vermis
-Atrofia de los
ganglios de la base
-Marcada atrofia
de hemisferios
cerebelosos y del
tronco encefalico



DISCUSION

Definicion

La H-ABC es una rara enfermedad
hipomielinizante neurodegenerativa de la
infancia y la nifiez, de herencia autosdémica
dominante.

Epidemiologia

PREVALENCIA <1/1000000
20 casos en laliteratura hasta la actualidad.

Etiopatogenia

Se produce por una alteracion del gen TUBB4A, que afectaa
la sintesis de tubulina B-1V , proteina constitutiva de los
microtUbulos de las neuronas y las células de la glia,
principalmente oligodendrocitos. La acumulacion de
microtUbulos en estas células daria lugar ala
hipomielinizacién cerebral.

Los hallazgos en la resonancia magnética cerebral conforman un

Diagnostico

patron facilmente reconocible. La combinacion de sintomas
extrapiramidales y la hipomielinizacién de la sustancia blanca es casi
patognomonica de esta entidad.

La atrofia del vermis y de los ganglios de la base puede ocurrir de

forma precoz o posteriormente, con la evolucién de la enfermedad.



CONCLUSION

Ante un paciente con extrapiramidalismo e hipomielinizacion de
la sustancia blanca ha de considerarse esta posibilidad
diagnostica, y resulta relevante e imprescindible una adecuada
valoracion de las imagenes de resonancia magnética cerebral,
claves éstas por su especificidad para una correcta identificacion
etioldgica, que podra corroborarse con el oportuno estudio
genético.
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