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Ante la presencia de un paciente con displasia de esfenoides
sin otros signos clinicos de NF1, existen dos posibilidades diag-
nosticas. Por un lado, podria corresponder a la primera manifes-
tacion clinica de una NF1 en pacientes de corta edad. Los pri-
meros sintomas de la NF1 son las manchas café con leche, que
suelen aparecer en los primeros meses de vida, aunque hay des-
critos pacientes en que se iniciaron a los 20 meses. La otra posi-
bilidad es que se deba a un defecto en la embriogénesis de la
base del craneo, en cuyo caso el prondstico es mucho mejor.

Dada la edad de nuestro paciente, la existencia del exoftalmos
pulsatil desde el nacimiento y la ausencia de signos clinicos de
NF1, podemos decir que la agenesia del ala mayor del esfenoi-
des corresponde en este caso a un defecto congénito. Se trata de
una entidad benigna que generalmente no precisa tratamiento.
La cirugia estd indicada en casos de exoftalmos grave con el fin
de reducir la diplopia®®.
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Adrenoleucodistrofia ligada

. yd .
al cromosoma X: diagnéstico
olvidado en nifos con
enfermedad de Addison
. . )
idiopatica
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La adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X es una enfer-
medad desmielinizante peroxisomal que afecta a 1/20.000 hom-
bres de raza caucisica, aunque esta incidencia podria ser mayor,
con un fenotipo clinico muy variable desde pacientes clinica-
mente asintomdticos a retraso mental.

Por otro lado, la insuficiencia suprarrenal en la infancia es una
enfermedad poco frecuente, generalmente de causa autoimmu-

ne o secundaria a tuberculosis, aunque en algunas ocasiones
puede ser el inicio de una adrenoleucodistrofia’.

Presentamos el caso de un nino de 7 anos que, sin antecedentes
familiares ni personales de interés, comienza 3 dias antes de acudir
a urgencias al padecer fiebre y vomitos incoercibles.

A la exploracion presento presion arterial 103/54 mmHg; frecuen-
cia cardiaca: 105 lat./min; peso 28 kg (P+s.99), talla 131 cm (Psg). Es-
taba decaido, y tenia las mucosas secas y los labios agrietados y
palidez de piel. La auscultacion cardiopulmonar no mostr6 altera-
ciones; el abdomen, sin alteraciones; los meningeos dieron negati-
vo y el examen neurologico fue normal.

Asimismo, se le realizaron las siguientes pruebas complementa-
rias: glucemia, 42 mg/dl; sodio, 130 mEq/]; potasio, 4 mEq/l; creati-
nina, 1 mg/dl; urea, 50 mg/dl; gasometria: pH 7,19; bicarbonato, 5,4;
pCO,, 14,6; EB: =21,9. Hemograma: 20.640 leucocitos (71% neutro-
filos; 12% linfocitos); hemoglobina, 14; hematocrito, 41,5; proteina C
reactiva, 107 mg/dl; lactico: 0,7 mmol/l; amonio: 7 wmol/l; anion
gap, 11,6 (normal).

Radiografia de torax: condensacion del 16bulo inferior derecho;
Mantoux: negativo; anticuerpos antiadrenales: negativo; test de adre-
nocorticotropina (ACTH): cortisol basal, 4,5 mg/dl; pico 60 min:
3,5 mg/dl; ACTH: 2.329 pg/ml; aldosterona: 79 pg/ml (valor nor-
mal: 1,1-23); renina, 3,7 ng/ml/h (valor normal: < 4,4).

La determinacion de dcidos grasos de cadena muy larga en suero
y cultivo fibroblastos muestra elevacion de los acidos grasos 24:0 y
26:0. Segun el estudio familiar genético de la madre y la hermana
del paciente, son heterocigotas para la expresion de la ALDP.

Resonancia magnética (RM) craneal con espectroscopia: altera-
cion del nivel de senal en cuerpo calloso, sustancia blanca periatrial
bilateral y cuerpo geniculado lateral, vias auditivas y tracto cortico-
espinal derecho con realce tras inyeccion de contraste. Presenta
marcado aumento de las concentraciones de colina en sustancia
blanca.

Tras el diagnostico de insuficiencia suprarrenal primaria, el pa-
ciente inicia tratamiento con corticoides inicialmente y, mas tarde,
al confirmar el diagnostico de adrenoleucodistrofia, se anade aceite
de Lorenzo y dieta con bajo contenido en dcidos grasos de cadena
muy larga con evolucion favorable. Los valores de dichos dcidos se
normalizan al mes de tratamiento; sin embargo, al objetivar en la RM
craneal la presencia de las lesiones descritas a pesar de estar clini-
camente asintomatico, se realiza trasplante de médula 6sea. El pa-
ciente fallecio tras la misma por complicacion de ésta.

La adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X es una enfer-
medad peroxisomal caracterizada desde el punto de vista bio-
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quimico por cimulo de dcidos grasos de cadena muy larga so-
bre todo ac hesacosanoico (C26:0) y tetracosanoico (C24:0) en
tejidos y liquidos corporales, debido a un defecto en el gen
ABCD1 localizado en el cromosoma Xq28 y que codifica una
proteina peroxisomal de membrana, dando lugar a una dismi-
nucion de la degradacion de los acidos saturados de cadena
muy larga. Ademds, parece que diferentes factores del sistema
inmune como citocinas entre otros, podrian intervenir en la pa-
togenia de las lesiones cerebrales y ello justifica el tratamiento
con el trasplante de médula 6sea?. Clinicamente, afecta a todas
las etnias y en concreto a los hombres, y puede iniciarse tanto
en la infancia como en la adolescencia o en la edad adulta. En la
infancia suele iniciarse a los 4-8 afios de edad y las manifes-
taciones neurologicas mds frecuentes son alteraciones del
comportamiento, y alteracion de la memoria, entre otros. La
afectacion de la glandula suprarrenal suele ser posterior. El diag-
nostico tardio en ocasiones se debe a no pensar en la enferme-
dad, ya que algunos de estos pacientes han sido previamente
diagnosticados de sindrome de hiperactividad, entre otros. Por
otro lado, la afectacion suprarrenal como primera manifestacion
de la enfermedad como es nuestro caso, nos obliga a buscar ra-
pidamente la posibilidad del diagnostico de adrenoleucodistro-
fia, ya que el éxito en el tratamiento tanto dietético con el acei-
te de Lorenzo como el trasplante de médula 6sea reside en su
aplicacion en la fase en la que el paciente esta clinicamente asin-
tomatico y no hay lesiones cerebrales®*. Ademas, en todo pa-
ciente que se diagnostica de adrenoleucodistrofia se debe rea-
lizar una valoracion de la funcidén suprarrenal porque en
ocasiones ya existe alteracion de la misma aunque el paciente
no presente clinica®. Por altimo es imprescindible el estudio fa-
miliar para el consejo genético adecuado para el cribado de los
portadores®.
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s;Es el CRIB un buen
predictor de hemorragia
intraventricular?
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Hemos leido con sumo interés el articulo de R. Rivas Ruiz et
all en el que dichos autores llegan a la conclusion de que el in-
dice de riesgo clinico para bebés (CRIB) presenta una utilidad si-
milar al peso de nacimiento, para predecir hemorragia intraven-
tricular en recién nacidos menores de 1.500 g. Nos ha parecido
oportuno aportar, de forma preliminar, algunas ideas que surgen
de un trabajo similar que llevamos a cabo recientemente.

Manzar? fue el primero en sefialar la asociacion estadistica
especifica entre CRIB y hemorragia intraventricular, y sugirié en-
tonces que existirfa una relacion directa entre gravedad y de-
sarrollo de hemorragia intraventricular en prematuros de muy
bajo peso. Linder et al3, basindose en un trabajo previo de Ri-
chardson et al* (que plantea la independencia del peso y la gra-
vedad de la enfermedad para predecir mortalidad), llamaron la
atencion sobre el hecho de que la mayoria de los estudios pre-
vios que habian realizado analisis multivariado para identificar
factores de riesgo independiente para hemorragia intraventricu-
lar fallaban en sus conclusiones, ya que el peso de nacimiento
y la edad gestacional podrian simplemente describir la pobla-
cion de mayor riesgo, actuando como covariables de confusion
(cuando no hay nexo o dependencia entre las mismas, siendo
indicadores coincidentes y simultineos de una variacion conco-
mitante). En consecuencia, estos autores plantearon que para
evitar este posible sesgo, seria necesario controlar adecuada-
mente dichas caracteristicas, pareando los grupos de pacientes
por peso y edad gestacional, para aumentar la sensibilidad del
modelo predictivo. De acuerdo con estos postulados, y con el
objeto de evaluar la capacidad del CRIB para predecir hemorra-
gia intraventricular grave (grados 3-4 de Papile et al®), planea-
mos un estudio restrospectivo, con un alto grado de pareamien-
to de los casos y los controles, en proporcion de uno a uno,
por peso y edad gestacional (peso + 100 y una edad gestacio-
nal = 1 semana), eligiéndose el control mas proximo al caso, que
presentara las condiciones requeridas. Se analiz6 la base de da-
tos (CLAP)® de todos los recién nacidos atendidos en nuestra
unidad de cuidados intensivos neonatales desde el 1 de enero
de 1995 hasta el 31 de diciembre 2005, incluyéndose en el tra-
bajo que aqui presentamos, a la totalidad de los neonatos me-
nores de 1.500 g de peso y con una edad gestacional menor o
igual a 32 semanas, se excluyeron los recién nacidos fallecidos
antes de los 12 h de vida o que hubieran presentado malforma-
ciones mayores del sistema nervioso central.
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