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INTRODUCCION:

La ataxia telangiectasia es una enfermedad que
pertenece a los sindromes neurocutdneos o faco-
matosis. Estos se caracterizan, como su nombre
lo indica, por afeccion a la piel y al SNC, lo cual
se explica por el hecho de que tanto la piel como
el SNC se originan de la misma capa germinativa.

Los sindromes neurocutidneos tienen una serie de
caracteristicas, de las cuales las mas importantes
son:

1. Tienen un caracter hereditario,
Cursan con una alta frecuencia de neoplasias
tanto benignas como malignas.

3. Cursan con malformaciones musculoesquelé-
ticas,

4. Hay un porcentaje variable de retardo mental
en la mayoria.

La ataxia telangiectasia fue descrita por primera
vez en forma clara por Louis Bar, y en 1958 Boder
reporta un numero grande de casos y le da su deno-
minacion actual a la enfermedad.

Es un sindrome heredo familiar con transmision
autosdmica recesiva, y por tanto, asociado a con-
sanguinidad de los padres en algunos casos. El
riesgo de ocurrencia es de 1 en 40.000 nacimientos.

La enfermedad se caracteriza por una ataxia cere-
belosa progresiva que se inicia en la infancia, con
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telangiectasias oculares y cutaneas de aparicion
progresiva, y tendencia a las infecciones como
rinitis, infecciones Oticas, sinusitis, neumonias
recurrentes y bronquitis cronica. Otras caracte-
risticas importantes son apraxia de los movimien-
tos oculares, coreoatetosis, cambios en piel y ca-
bellos, retraso del crecimiento, y anomalias endo-
crinas como ausencia congénita o hipoplasia de
ovario, anormalidades celulares en el 16bulo ante-
rior de la glandula pituitaria, hipogonadismo
masculino, en raros casos, con espermatogénesis
incompleta y disminucion de las células de Leydig,
y un tipo de diabetes mellitus resistente a la insu-
lina que aparece como manifestacion tardia. Es
importante referirse también a la hipoplasia o au-
sencia de timo con mecanismos inmunologicos
anormales: hay wuna disgamaglobulinemia, con
deficiencia principalmente de IgA en suero y se-
creciones, y de IgE en suero, asociadas por lo gene-
ral con valores normales o aumentados de IgM y
valores normales o disminuidos de IgG. Sin embar-
go, en 1981 en Madrid el Dr. Ignacio Pascual Cas-
troviejo y colaboradores (7), describieron un caso
de ausencia total de IgG y 3 casos con disminucion
de la misma, asi como 2 casos de disminucioén de
IgM. Hay ademas una respuesta disminuida de los
anticuerpos circulantes a los antigenos, y una dis-
minucion de la hipersensibilidad tardia.

Se puede ver hipoplasia del tejido linfoide perifé-
rico con anormalidades estructurales de los
nodulos linfaticos, y linfopenia variable con algunas
anormalidades en los cromosomas de los linfocitos,
encontradas in vitro. La malignidad linforeticular
estd intensamente asociada con la ataxia telangiec-
tasia como segunda causa de muerte, principal-
mente las leucemias y los linfomas. Ocasional-
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mente se encuentra retraso mental en esta enferme-
dad.

En los estudios anatomopatdlogos, se encuentra
una degeneracion selectiva de la corteza del cerebe-
lo, principalmente de las células de Purkinje y célu-
las granulares, con degeneracion neuronal tanto en
el vérmix como en los hemisferios. En algunos po-
cos casos se demuestran vénulas dilatadas en las
leptomeninges cerebelosas y en la substancia blan-
ca. Los cambios degenerativos no son uniformes en
todos los pacientes y a veces se reporta ausencia de
cambios. También han sido descritas alteraciones
de las fibras nerviosas motoras a nivel de la placa
muscular. En algunas ocasiones se encontraron
cambios vasculares semejantes a los que ocurren en
piel y conjuntivas, en algunas regiones del SNC.

En esta enfermedad, el curso es lento con progre-
sion de los sintomas, y la muerte ocurre por lo
general en la adolescencia por problemas infeccio-
sos pulmonares y menos frecuentemente por ma-
lignidad linforeticular o combinaciones de los dos.
Existen sin embargo formas leves de la enfermedad
con mejor pronostico.

El manejo médico es el control de las infecciones
con antibidticos, usandolos algunas veces como
tratamiento preventivo. Se puede usar gamaglo-
bulina si hay hipogamaglobulinemis. El factor de
transferencia utilizado en los ultimos aflos no ha
dado resultados concluyentes. En algunos casos se
tratd de hacer transplantes de células timicas y de
bazo, asi como transplantes de médula 6sea, pero
no parecen ser efectivos. Si los movimientos invo-
luntarios son muy prominentes se puede usar Dia-
zepan. La radioterapia estd contraindicada en el
tratamiento de las enfermedades malignas que apa-
recen en este tipo de pacientes ya que las reaccio-
nes son graves y a veces fetales. No se conoce la
reaccion a la quimioterapia.

El propésito de esta comunicacion es dar a conocer
3 casos de ataxia telangiectasia estudiados en el
Hospital Materno Infantil de Tegucigalpa.

CASO No. 1

Anamnesis:

Paciente masculino de 5 afios de edad, que llegé a
la Emergencia del HMI desde donde fue referido a

(Fig. No. 1)

la Consulta Externa de neurologia, con la historia
de que aproximadamente un afio después de que
inici6é la marcha, la cual se logré alrededor de los
dos afios, le notan ataxia de la misma, la cual ha
sido progresiva hasta el momento de la consulta.
Ademas, desde la edad de 4 afios le notan la apari-
cion de hipervascularidad de la conjuntiva bulbar
bilateral. Entre los antecedentes personales hay
cuadros de bronquitis a repeticion y cuadros infec-
ciosos a nivel de piel, presentando un cuadro de
piodermitis al momento de elaborar la historia.
Dentro de los antecedentes familiares de importan-
cia relatan los padres la presencia de un hermano
mahor del paciente con la misma enfermedad del
caso propo6sito (Caso no. 2), y lazos de consangui-
nidad entre los padres (la bisabuela materna era
prima hermana del padre - ver figura no. 2).
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[ araxis tecasciEcras FIGURA W 2

Examen fisico:

Peso: 13.5 kg (debajo del percentil 3) Talla: 96.5
cm (debajo del percentil 3) Perimetro cefalico: 49
cm (debajo del percentil 3) Datos positivos:
Telangiectasias bulbares conjuntivales en ambos
ojos, sin telangiectasias a nivel de otras areas del
cuerpo. Inclinacion de la cabeza hacia la izquierda,
con facies de mascara, ataxia franca de la marcha
sin  lateropulsion  predominante,  dismetria,
descomposiciéon del movimiento y leve temblor en
miembros superiores, disdiadococinesia, hipotonia
generalizada, nistagmus leves a la mirada lateral y
mentalmente en buenas condiciones aparentes.

Examenes practicados:

—Leucocitos totales de 7900 con linfopenia de
140/o0.

—Radiografia de torax: completamente normal.

—Inmunoglobulinas séricas:

IgA: 0 mg/dl
IgG: 4000 mg/dl
IgM: 1400 mg/dl

Normal: 35-190 mg/dl
564-1332 mg/dl
51-199 mg/dl

CASO No. 2

(Fig. No. 3)

Anamnesis:

Paciente masculino de 15 afios de edad, hermano
del caso no. 1 y con historia exactamente igual de
ataxia de la marcha practicamente al iniciar la mis-
ma a los 15 meses, telangiectasias oculares que apa-
recieron a los 4 afios y deterioro neurologico pro-
gresivo hasta impedir la deambulacion desde hace
2 afios, encontrandose practicamente postrado ya
que s6lo deambula con ayuda.

Examen fisico:

Peso, talla y perimetro cefalico por debajo del per-
centil 3 para un nifio de 12 afios.

Datos positivos: Imposibilidad para sostenerse en
pie, lenguaje lento y torpe, con lentitud del pensa-
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miento, obedeciendo 6rdenes sencillas, leve inclina-
cion de la cabeza a la izquierda, conjuntivitis leve
bilateral y la presencia de telangiectasias a nivel de
la conjuntiva bulbar bilateral, ataxia del tronco
(no se pudo ver ataxia de la marcha), hipotonia
generalizada y debilidad también generalizada en
los 4 miembros, dismetria, disdiadococinesia y
temblor fino franco en miembros superiores, ges-
ticulaciones faciales involuntarias y nistragmus a
la mirada lateral.

Examenes practicados;

— Hematologico: normal
—Radiografia de térax: Parénquima y corazén
normales.
— Inmunoglobulinas séricas:
IgA: 40 mg/dl
IgG: 2200 mg/dl
IgM: 1700 mg/dl

Normal: 81-232 mg/dl
680-1493 mg/dl
45-237 mg/dl

Fig. No. 4

CASO No.3 (Fig.no. 4)

Anamnesis:

Paciente masculino de 9 afios de edad, visto pe
primera vez a los 7 afios con dificultad para senita
se y deambular desde los 2 afios, retroceso en el
lenguaje, déficit de peso y alteraciones de movi-
cientos oculares, asociado con lesiones populares
en piel, disminucion de la fuerza muscular, cuadre
de infeccion respiratoria y otitis media a
repeticion

Entre los antecedentes personales, encontramos u;
crecimiento y desarrollo normales hasta los 2 afios,
con retardo posterior.

Antecedentes familiares negativos, pero el paciente
no tiene hermanos por parte de padre y madre.

Examen Fisico:

Peso: 15.5 kg. (debajo del percentil 3) Talla: 112
cm (debajo del percentil 3) Perimetro cefalico: 49
cm (debajo del percentil 3)

Datos positivos: Telangiectasias en conjuntiva bul-
bar bilateral, apraxia de movimientos oculares j
nistagmus ocasionales, secreciéon mucopurulenta
por fosas nasales, conducto auditivo externo con
secrecion amarilla purulenta, disminuciéon generali-
zada de la fuerza muscular, lesiones cicatriciales
hipocrénicas en piel, ataxia franca de la marcha,
lenguaje lento pero coerente, dismetria, temblor
fino generalizado, y aparente buen estado mental.

Examenes practicados:

—Hematoloégico en 1981: anemia con Ht:21 y
Hb: 6.9

—Hematologico en 1983: dentro de limites nor
males

—EEG: dentro de limites normales

—Radiografia de tdrax: Infiltrados intersticiales
bilaterales de predominio izquierdo.

—20. radiografia de térax: sombras de infiltra
ciéon bronconeumonia hiliares y para cardiacas,
con reaccion cisural en la incidencia lateral.

—Radiografia de abdomen: Normal

—Pielografia IV: Normal

—Radiografia de senos paranasales: Sinusitis
etmoidal izquierda y maxilar bilateral, acompa-
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nada de rinitis con componente hipertrofico.
Inmunoglobulinas séricas:

1980 1883 Normal
IgA 190 mg/dl 350 me/dl T1-417 mg/dl
kG no detectable no detectable
IgM 59 mg/dl 60 mg/dl 57-343 meg/dl
DISCUSION

La Ataxia telangiectasia es un padecimiento bien
definido e interesante por las alteraciones multisis-
témicas que presenta, especialmente en el campo
neurolégico, inmunolégico, endourinoldgico y cu-
taneo, asi como algunas alteraciones cromosdmicas

En nuestro pais, y quizas por su relativa rareza y
dado que para su diagnostico es necesario contar
con pruebas inmunoldgicas, no logramos docu-
mentar ningun caso en la literatura nacional.

Los casos aqui presentados fueron diagnosticados
tanto clinica como laboratorialmente, llamando
la atencion sobre dos hallazgos que son raros atn
en poblaciones grandes de esta enfermedad docu-
mentadas en la literatura internacional.

El caso no. 3 es muy interesante ya que se logro
documentar en dos muestras con una diferencia
de 3 afios una normalidad en los niveles de IgA e
IgM con una ausencia total de IgG, lo cual es ex-
tremadamente raro y ha motivado publicaciones
al respecto (5-7), no encontrando otros reportes
sobre este fendmeno. Por otro lado, también se
documentd una neumopatia intersticial bilateral
que ha sido reportada en forma relativamente re-
ciente por el Dr. Arturo Lépez H. y col. (6).

En los casos no. 1 y 2, ademas de su cuadro clini-
co e inmunolégico tan caracteristico se hace no-
tar su rasgo hereditario autosémuco recesivo de-
mostrado en su arbol genealdgico.

En los 3 casos se determinan infecciones recurren-
tes en arbol respiratorio alto y bajo, asi como en
piel.

Consideramos de mucha utilidad dar a conocer
este tipo de enfermedad, ya que a pesar de no te-
ner un tratamiento definido que mejore el pro-
ndstico de estos pacientes, su diagnostico deter-
mina un consejo genético a sus padres para evitar
otros casos afectados como sucedi6é en los dos pri-
meros pacientes reportados.
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