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Objetivo: Presentar abordaje diagndstico y trata-
miento en status disténico en enfermedad Haller-
vorden-Spatz en un caso en el hospital universitario

del valle

INTRODUCCION

El sindrome de Hallervorden-Spatz fue descrito
por primera vez en 1992 en una familia en quienes
cinco hijos presentaron sintomas como bradipsi-
quia, disartria, alteraciones en la marcha, espasti-
cidad, temblor, deterioro mental y distonias'. Es
un sindrome de herencia autosémica recesiva y los
pacientes presentan un ripido deterioro neuroldgi-
co y disfuncién extra piramidal a edad tempranal.
Hallazgos imagenoldgicos caracteristicos encontra-
dos en RMN cerebral simple en la cual se puede
visualizar hipointensidad en los nicleos de la base
con hiperintensidades centrales presentando el sig-
no del “ojo del tigre” secundario a depésitos de hie-
rro y degeneracién neuroaxonal’.

Los estudios neuropatoldgicos evidencian acimu-
los de hierro en el globo pdlido y sustancia pali-
donigral, lo que condiciona alteracién de senal en
imagen de RMN en secuencia T2 dando la imagen
caracteristica ya descrita®.

CASO
Paciente de 6 afios 6 meses de edad producto de
tercer embarazo en madre de 26 anos con adecua-

dos controles prenatales, ecografias normales hasta
las 40 semanas y nacimiento por cesdrea por parto
estacionario, la paciente venia en seguimiento por
neurologfa pedidtrica por retraso en el neurodesa-
rrollo y sindrome neurolégico de regresién en es-
tudio dado por retraso en el inicio del gateo y para
inicio de marcha a los 3 anos de edad, pie equino,
quien consulta al hospital universitario del valle por
cuadro de 4 dias de rigidez generalizada, opist6to-
nos y distonias, asociado a movimientos coreoate-
tosicos, cambios en el comportamiento con irrita-
bilidad y autoagresién, ingresa en status disténico
y es valorada por servicio de neurologia pedidtrica
quienes dan manejo con levo dopa carbidopa, ris-
peridona, benzodiacepinas (midazolam), baclofe-
no, fentanyl, miorelajantes sin control adecuado de
su status, con imagen de RMN contrastada més es-
pectroscopia que evidencia imdgenes hiperintensas
en secuencia T2 en brazo posterior de cdpsula in-
terna y globo pélido bilateral, la paciente es llevada
a UCI bajo sedacién, tiopental, miorelajantes, por
no presentar respuesta a tratamiento médico es lle-
vada a implantacién de bomba intratecal de baclo-
feno con lo cual la paciente modula status pero una
semana después inicia nuevamente con crisis dist6-
nicas y entra en status distonico por lo cual requiere
nuevamente tiopental y miorelajantes, la paciente
por estancia prolongada es llevada a traqueostomia
y gastrostomia, presenta bacteriemias para lo cual
recibe multiples manejo antibiético endovenosos
con resolucién de procesos infecciosos, se comenta
paciente en junta de neurologia y neurocirugia y la
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paciente es llevada a palidotomia por radiofrecuen-
cia con lo cual la paciente modula status disténico
y se puede retirar sedo analgesia y miorelajantes y se
da egreso con rehabilitacién neurolégica.

DISCUSION

Se trata de una enfermedad neurodegenerativa con
un fondo metabélico, de herencia autosémica rece-
siva con signos y sintomas caracteristicos de rdpida
progresién con sintomas extra piramidales (marcha
atdxica, rigidez, bradsinesia, coreo atetosis, disto-
nia, espasticidad, temblor); también se observa de-
terioro mental, atrofia del nervio éptico o degene-
racién retiniana que pueden presentarse desde una
edad temprana hasta la edad adulta'?.

El diagnéstico se basa en la clinica y en Neuroim4-
genes, con TC que muestra atrofia cerebral mode-
rada generalizada con hipo densidad en los niicleos
basales fundamentalmente en el lenticular, RM
evidencia depdsitos de hierro en los nucleos basales
(lenticular), en secuencias en T2 aparecen los depé-
sitos de hierro como dreas hipointensas®?.

Los hallazgos histopatoldgicos, como gliosis, leu-
coatrofia, pérdida neuronal y edema axonal, se
muestran como dreas hiperintensas en secuencias
de resonancia magnética en T2, cambios frecuen-
temente encontrados en el globo pélido y sustancia
nigra frecuentemente bilaterales, con el progreso de
la enfermedad las 4reas hipo intensas se incremen-
tan por acimulo de hierro.

El depésito de hierro en la sustancia palidonigra es
un fenémeno tardio. El signo del “ojo de tigre” es
caracteristico de este padecimiento, que consiste en
hiperintensidad en la parte central o antero medial
del globo pélido rodeado de hipointensidad 3. Areas
hiperintensas en el globo pilido pueden ser obser-
vadas en gran variedad de lesiones como isquemia,
desérdenes metabélicos y acidurias orgdnicas. Otras
patologias afectan los nicleos basales como la En-

fermedad de Wilson, Enfermedad de Leigh, Ence-
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falopatias mitocondriales, pero éstos padecimientos
involucran particularmente el putamen y raramente
el globo pélido. Los niveles de Hierro sérico general-
mente estdn poco alterados a pesar del acimulo de
hierro en los ganglios basales®.

En este reporte de caso la paciente presenta un cur-
so clinico progresivo cono retraso en el neurodesa-
rrollo, sindrome de regresién en estudio por parte
de neurologia pedidtrica y status disténico como el
debut de la enfermedad en la primera década de la
vida.

La RM mostr6 moderada atrofia cortical generali-
zada y en secuencia en T2, axial, la sustancia blanca
subcortical y peri ventricular hiperintensa en rela-
cién con desmielinizacidn, lesién hipointensa en
ambos globos palidos (depdsitos de hierro) con un
nucleo central hiperintenso (atrofia del globo pli-
do), con el “signo de ojo de tigre”.

El abordaje terapéutico multidisciplinario consistié
en benzodiacepinas, barbitdricos, baclofeno, car-
bidopa levodopa, infusién intratecal de baclofeno,
tetrabenazina hasta llegar a palidotomia por radio-
frecuencia con lo cual la paciente modula status
disténico.

BIBLIOGRAFIA

1. Harper PS. Naming of syndromes and unethical activities: the
case of Hallervorden and Spatz. Lancet 1996; 348(9036):1224-
5.

2. Sharma MC, Aggarwal N, Bihari M, Goyal V, Gaikwed S,
Vaishya S y cols. Hallervorden spatz disease: MR and patholo-
gical findings of a rare case. Neurol India 2005;53:102-4.

3. Mehnaaz L. Neurodegeneration with brain iron accumulation
(NBIA) formerly Hallervorden- Spatz disease. ] Assoc Physi-
cians India. 2016 Jan; 64(1):132.

4.  Gothwal S, Nayan S. Hallervorden-Spatz Syndrome with Sei-
zures. Basic Clin Neurosci. 2016 Apr; 7(2):165-6.

5. Dusek B Schneider SA, Aaseth J. Iron chelation in the
treatment of neurodegenerative diseases. ] Trace Elem Med
Biol. 2016 Dec; 38:81-92.



