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ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA AL CROMOSOMA X

Drs. Marta Herndndez Ch,, Maria de los Angeles Avaria B.,
Mdnica Troncoso Sch., ssbel ldpez 5.
Servicio de Neurcpsiquiatria Infantll, Hospital Clinfec San Berja-Ariardn. Departamento de
Pediatrfa y Cirugla Infanlil, Facultad de Medicina, Campus Centro, Universidad de Chile.

INTRODUCGCION

La adrenoleucodistrofia ligada al X (X - ADL) es
una afeccidn neurcendocrinoligica: hereditara
que afscta a 1/20.000 hombres (13) va sea como
adrencleucodistrofia (ALD) corabral en nifos o
coma adrenomislonsuropatia (AMN) en adultos,
Lz forma infantil o5 la mds severa con inicio de
los sinfomes enfre los 5-12 afios de edad, un
desarrollo normal previo. al inicio de la
neurcdegeneracion, con delerioro de funcicnes
cerabrales superiores y progresion hasta |8
muerte del paciente, fres a diez afos despuds
deiniciada la enformadad (17). La AMM es una
forma moderads que se inicia entre los 15 v 30
afios, caractarizada por paraparesis espastica
severa, neuropatia-periférica v alteracionas
esfinlerianas prograsivas.

Esta enfermedad fus descrita por primera vez
por Siemerling y Creutzfeldt en 1924
describiéndola como “esncefzalomielitis
esclerosante bronceada®. En 1970 Blaw le asignd
al nombre de Adrenclaucodistrofia yva que
morfolegicamente estd caraclerizada por
desmielinizacion e inflamacion del Sistema
Mervicso Central (SNC) v atrofia de a corteza
adrenal. Bioguimicamente hay acumulacion da
acidos gresos saturados de cadena muy larga
(AGCML), predominantemente C 26:0 (acido
hexacoszanoico), en |[pidos del SHE, lajido
periférices v sangre. Esla acumulacion ss
producto de una alteracion de la betacxidacion
an los paroxisomas, razon por la cual en la
actualidad se ncluye esta entidad ‘en el grupo
de las enfermedades peroxisomales. Los
estudios de funcidn adrenal, con al test de
estimulacidn con AGTH, revela bajos niveles de
cortizol plazsmatices ¥ 17-celoasleroides
UfMErios,

La ADL-X liens 6 sublipos gue varian en
severidad desde la forma carebral infantil
rapidamente progresiva hasta una forma en que
el paciente permanece asintomalico a ravas da

la wida. Mo existen mélodos bioguimicos para
difarenciarias hasta gue aparecen los tipicos
cambios en la Hesonancia Muclear Magnética
(ANM) o se inician los cambios neuro-
peicoldgicos. Estos sublipos son: 1. ALD-X forma
infentil 2. ADL-X forma adolescente 3. ADL-X
forma adulto 4. Adretfomialonsuropalia. 5. ADL
heterozigotos 6. Enfermedad de Addizon sin
compromiss nauralogico.

CASOS CLINICOS

Sa presentan dos pacientes de 7 y 10 afos
previamente SAN0S diagnosticados
recientaments que iniciaron deterioro de
funcicnes cerebrales superioras sn forma
prograsiva,

Paciente 1: Vardn de' ¥ anos, hijo Onico, madns
sana, padra fallecido de hemorragis
intracrensana, no consanguineos. Sinmorbilidad
previa, cuatro meses anles de su disgnastico
inicia deferioto de rendimiento escolar, falta de
concantracion, faligabifdad facil, irdstomos de
la memonia, dificuliad para expresarse, lenguaje
artastrade, dificultad para realizar depories. En
sU axamen neurnkogico destact paciente vigil,
confuso, incapaz de realizar prusbas
glencionales dirsctas e inversas, memoria
alterada (reciente, inmediata v de svocacion)
prusbes de calculo de Z digitos, juicio ¥
abstraccidn muy reducidas, lenguaje poco fluida,
mal modulado, no comprende mas de una orden
correlativa; leclosscrilura: muy empobrecida.
Pares craneenos no se obhservo atrofia dptica,
-V destacaba la dificullad para saguir objetos,
con-aprexia de la mirada v alteracion de la mirada
sacadica. En el axaman somatomotor se
constaio hiperonia de exremidades inferioras
v Babinski bileferal, reflejos ostectendineas
exaltados, disdiadococinesias, dismetria.
Sensibilidad corfical destaca aestereognosia y
atopognosia. La Resonancia Nuclear Magnetica
(ANM)} 2n T2 muestra zonas de extensa




dasmielinizacion occipitel que atraviesan ka linea
media comprometiendo esplenium del cuerpo
calloso v en T1 destaca la intensa captacidn de
gadolinio. Potanciales evocedos visuales
normales, velocidad de conduccidn narmal.

DSCUSION

El inicio da la ALD -X (forma infantil) ocurre
ususiments entre los 4 -8 afios, con un margen
de 3 a 12 ahos, clinicamente es |la mas severa,
les neinos tienen un desamolle normal hasta los
6 -10 afos hasta que se inicia el proceso
manifestade por disfuncidn progresiva del SMC
;manifestandose inicialmente por mal
rendimiento escolar alleraciones de la memoria
y [abilidad emocional. Los signos motores sa
manifiestan principalmenta por allaracion de la
marche, espasticidad vy alteracion del equilibrio.
Tardiameante hay disartria, afasia y agnosia
visual. La durecion de |a enfermedad es variabla,
pero o habitual es el deceso entre 3 8 10 afos
de inicieda lg neurodegeneracidn. Las
convulsiones son poco frecuaents hasta etapas
tardias,

Bloguimica

El sstudio bioquimico de la ADL -X muestra una
acumulacion de AGCGML, lo que es caracteristico
de los desdrdenes peroxizomales. Se ha
demostrado una daficiencia en la actividad de Ia
enzima lignoceroil con ligasa peroxisomal.

Los peroxisomas son organalos citoplasméticos
limitados por una sola membrana y estan
presents en todss ez cefulas del cuerpo excapto
en. giobulos rojos maduros: Su nombra deriva
dal hecho gue contienen oxidasas que reducen
el perdxido de hidrdgeno a agua. Recienlameante
sa ha demosirado gue tienen funcionas
adicionales y se han localizads mas de cincuenta
enzimas en su interior lo que afima su rol en
muftiples procesos oxidafivas, entre ellos Ia
sintesis de plasmaldgenos, sintesis de dolicalss
y di colestarol, oxidacion de acidos grases de
cadena muy larga, degradacidn de radicales
libres, produccion y oxidacion de perdxide de
hidrogeno elc. La clesificacion d= los desdrdenas
peroxizomales ncluye 3 grupos:

1.- Altaracion de la biogenssis v ensamblaje
peroxisomal. En astos hay disminucion del
nidmere y aparicion de membranas
peroxisomales fanlasma; Sindrome de
Zellweger, ALD necnatal v enfermadad de
Refsum Infanil.

2.- Peroxisomas. presentes, normales an
estrictura y cantidad, paro dafecto enzimatico
inico; Estan en este grupo las ALD-X,
enfermedad da Hefsum clésica,
acalalasemia.

3.- Peroxisomas presentes, normales en
astructura y nomero pero con defeclo
enzimatico multiple:  Condrodistrofia
rizemislica punctate, Pseudo Refsum y
Peeudo Zellweger.

Patogdnesis

La patogénesis de las lesiones cerebrales es
desconocida, Se ha postulado que el exceso de
AGCML aheraria la ostabilidad de la miskna e
induciria lesiones desmielinizantas. La
acumulacion de infocitos en lesiones activas del
cerebro sugieren mecanismos inmunoldgicos
imvalucrados.,

Hay evidencias que la acumulacién anormal de
esteres da colestarol detedorarian las celulas da
la medula adrenal. Se han encontrado éslerss
de colesteral anormales en estes células con
cantidades escasas de reticulo endoplasmaticos
rugoso, o cual altararia la esteroidogenasis
normal. Eslo se- comprobaria con la falia de
respuesta de la médula adrenal a ACTH.

Neurocpatologia

En la forma infantil i desmiglinizacikin es exlenss
y simétrica y predomina en los |6bulos
occipitales, panetalos y parte postarior de los
Iobulos temporales. El compromizo de los Idbukos
frontalas es inconstants y no hay compromiso
de |2z fibras arcuatas. Las estructuras de la linsa
media (cuarpo callose, fornix) v los tractos y
nenvios opticos estan siempre severaments
efectadas. El compromise del cerebelo as raro,
ol tronco cerebral y madula espinal pueden
piectarse secundariamanls. Al examen



microscopico, la porcidon central do la zona
desmielinizada es asiento de una marcada gliosis
fibrilar y severo compromiso axonal. En la
perferia en las lesiones mas recientes hay una
gran reaccion inflamatoria con infiltrado
perivascular. En estas zonas activas hay una
sorprendente acumulacién de linfocitos

Gandtica

La ALD-X es uno de los destrdenes heredo-
degenarativos mas frecuentes. El 70% ds las
mujaras heterozigotas tienen sintomas v signos
neurolégicos pero pocas desarrollan una
enfermedad severa.

El gen sa ha localizado en el brazo largo del
CroOmosMma Xg 28, asociade con olros genes
ligedos al ¥ como glucosa 6 fosfatasa, vision da
colores, factor VI La medicidn de AGCML en
plasma permita idenlificar a hatarozigotos
obligados.

Las enormes diferencias en la clinica sugieren
que la varabilidad fenolipica s deberia a causas
secundarias, posiblemente inMuUnologicos, o por
influencia de genes modificadores, hasla ahora
no identificados.

La deteccién do portadores es importante,
especificamentse pera un diagnostico pranatal,
ya gue hay mujeres que pueden tener un cuadno
lentamente progresivo y podrian bensficiarsa con
un maneje dietético.

El' estudio bicguimice: buscands AGCML en
fibroblasios de piel vellosidades caoridnicas o
fiquide amnidtico tiene un 8% de-“falsos
negativos, en cambio asociado al uso de prusbas
de DMA de polimorfismo miltiple leva a8 una
cerieza dizgnostico de 100%.

Neuroimégenes

TALC.; En estados svenzedos, muestra amplias
zonas hipodensas en la sustancia blanca
cerebral posterior extendiendose a travas da la
linea media via ssplanium dal cuampo calloso.
En gl borde anterior de [a zona de avance puede
haber captacion de contraste, La atrofia cersbral
g5 mas lardia.

-&—

RNM: Es claramente superior en demostrar [as
lesionas y parmite ademas un buen anadlisis de
las lesiones del sistema visua| (cusrpos
geniculados |aterales y radiaciones dpticas), vias
auditivas v tractos piramidales en el tronco
cerebral, Las enomalias de e densidad o sehalas
anormeles en TAC o AMM respectivaments
raprasentan areas de desmislinizacion y edema,
la desmielinizacion respela parcialmente la
sustancia blanca subcortical con sus fibras
arcuatas. La caplacion de medio de contraste
oheservado en la periferia cormesponde & ruptura
de I barrera hemzloancelélica an dreas de
desmialinizacién activa.

Tratamisnte

Varizs modalidades de tratamiento se han
realizado en los desdrdenes paroxismales,
especificaments manipulaciones distarias y
transplantes de medula osea.

Dieta

La simple restriccion dietaria de AGEML no lleva
a mejoria clinica ni bioguimica da la snfarmedad.

En 1286 s& enconiro un inhibider de |la
slongacion de dcidos grasos en fibroblastos de
pacientes con ADL, el acido oleico, y 8 iniciaron
sefas con Irolaals ghcens solo o combinado con
trierucate glicerol, Ambos. acidos grasocs
insaluradas compelirian con los dcidos grasos
saturados para la elongacion de les cadenas del
sistema enzimatico. Esto aumeniaria los AGCML
insaturados, gue prasumiblements no son
Ioxicos, miantras que se [imitaria k& sintesis de
AGCML seturados, presumiblementa toxicos.

El empieo de esta diela, tambian llamada Aceila
Loranzo Hevo a la nommalizacion de AGCML en
un lapsoc de'4 samanas.

Desafortunadaments esto no se acompano de
majoria clinica y empezaron 4 aparecer efecios
secundarios como  linfocitopenia y
trombocilopania.

Transplante de Médula Osea

Este tratamienio s basa en que las celulas




microgliales carebrales dernivan de las células
totipotencialas de la médula dsea. Eslas célules
con sistama paroxisomal normal atravesarian [a
barrera hematoencefdlica dal receptor y
degradarian los Scidos grasos de cadena muy
lzrga, a través da un proceso de betaoxidacion
normal, ejerciendo un efecto beneficioso sobre
los mecanismos que llevan s desmiefinizacisn.

Sa han publicado casos de mejoria biogulmica,
neuraradioldgica y clinica sn pacientes
Iransplaniados.

El polencial efecto beneficioso dal transplants
de madula dsea debe serbelenceado en relacion
& los riesgos del procedimianto.

Beta Interferdn

Elbeta interferon s una citoquina producida por
la astroglia, microglis y macrofagos peri-
vasculares activados y es parle de la respuesia
inmune calular, ademas fiene una accidn
reguiadara de la sintesis de factor de necrosis
umoral alfa y gamma interferon, los que estarian
imvolucrados an el proceso desmielinizants
dastructive producido en fa sustancia blanca
cerebral de pacienles con adrenoleucodistrofia,

También ze ha visto su aplicacion en asclerosis
miltiple tumores v enfermedades virales
importantes donde los resuliados han sido
efeclivos & |= fecha.

Mo se he descrito en la actualidad efeclos
colaterales adversos axceplo une reeccion
semajante & estado gripal durante el inicio da
esila enfermedad.
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ACIDEMIA PROPIONICA Y METIL-MALONICA. ANALISIS DE
7 CASOS CLINICOS.

Mse. Verdnica Cormafo, Dra. Emne Aeimann, Ps. Ximena Godoy, Dra. Ledia Troncosa,
Nut. Jenny Arteaga, Dra. MaraColombo
Unidad de Geneélica y Enfermedades Metabolicas. INTA, Universidad de Chile,
Hospital Van Buren, Valparaiso.

INTRODUCCION

Las acidemiss organicas son ermores congénitos
del metabolismo da los aminodcides (2a): Valina
(Mal}, Isoleucma (50}, Trecnina (Treo), Metionina
(Mat) y dal dcido pirtvico. Desde 1966 en que
Tanaka descubrid la Acidemia [sovalérica; sehan
descrilo alrededor da 50 acidemias organicas,
dentro de las cuales se encuentra la Acidemia
Fropignica (AP) y la Acidemia Metilmaldnica
(AMM). Ambas se caracterizan por presantar
episodios recurmentes de cetosis, acidosis con
aumento del anidn gap, vomilos v deshidralecion.

La AP ez una enfermedad metabslica de
harancia aulosémica recesiva que se produce
por alteracidon de la enzima propionil CofA
carboxilasa, Se careclenza por presentar cetosis,
que en el periodo de recidn nacido (AN) pusads
astar ausente, vomitos y deshidratacién con
acidosis metabdlica gue lleva al coma v la
muerta. El 30% da estos nifios hace convulsiones
¥ el 20% tiene crisis mioclénicas. Bio-
guimicamente presentan hiperglicinemia.
aciduria melil-citrica e hiperamonemia; Tambian
pueds obsarvarsa neulropanis, trombocitopenia,
y ocasionalmente, anemia y osteoporosis (1)

La AMM es ocasionada por una déficit de la
anzima melilmalonil CoA mulesa, scumuldndose
grandes cantidades del metabolito dcide

- matiimaldnico, cuya prasencia en oring permite
establecer el diagndstico. El defecto enzimdtico
puede producirse tambisn por una alferacian de
una apoenzima o por la deficiencia del cofactor
diaxiadsnosilcobalemina. Tiene un cuadro clinico
¥ bogquimico semejante a la AP, va que la via
metabdlica allereda es la misma e nvalucrs los
mismos custro (#a) esenciales (Val, Met, lso,
Traa).

Estas patologias tienen dos formas de
manifestacitn clinica: neonatel aguds con una

pragresion fulminante de la sintomatologla
descrita e intercurrenle con cetoacidosis
reitereda en relacion 8 cuedmos infecciosos o a
ingestas altaz de proleinas. 51 sstas
enfermedades no son diagnosticadas
pracozmenls y tratadas adecuadaments, dejan
secuelas neurcligicas graves tales coma relardo
mental o pueden conducir & |8 muerte (2.3).

Eltratamiznto en AP y AMM consiste en una dieta
hiparcalérica (150 calKo'dia), normoproteica
restringida en los (a8) Val, Iso, Treo, Met., aporta
de lache especial sin eslos custro =a,
suplementacion con vitaminas, minerales y
Biotina (10 mg'dia) en APy de B12 {1 ml'dia) an
AMM (5). Debido a que tanio el &cido propidnico
como metiimalénico forman un complaja con la
Carnitina, los nifos con algunas de estas
acidemia orgénica, deben ser suplamentados
con L-Camitina para mantener la homeostasis
intra celulary evitar déficil secundarios de esta
amina.(4,5)

FPACIENTES

Sa presentan 4 pacientes con AP y 3 pacientes
con AMM. Todos los nifios mantisnen un
seguimiento sistemético en el Policlinico de
Enfermedades Melabdlicas del [INTA,
Universidad de Chile.

RESULTADOQS

Serealizaron evaleaciones clinico-nurcionalas,
bioquimicas, psicoldgicas y neurologicas en
forma periddica.

Delos 4 nifics con AF, dos presentaron la forma
neonalal aguda (7 y 21 dies de vida) y los 2
restantes debutaron con episodios da acidosis y
cetosis referadas (10 y 22 meses). Los de
manifestacidn neonatal, fusron hospitalizados
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por compromise de conciencia y eslado
epiléptico no convulsivo, Todos presentaron

(Teblz 1)

Tehla 1

vomitos, deshideatacitn, acidosis metabolica

ANTECEDENTES CLINICOS EN 4 NINOS CON AC. PROPIONICA

Examan Eiaqu[mims!

| Tratamiento indtal
1

FERICD AGULD
KR CASD 1 2 3 4

Edad dizgndstica 10 masas T dles 22 masas 21 dias

Edad actual 1 a6 masas 2 Bi0E Za'd ahog Ta1 mes

Waliva consulls AOPZEM Vdmitos 5. Hipobtdnico Latangia, Sommtlansa

| Frobl. ABmantacisn YVamilo Hipotania

Compremiso Gonciendaa|  Desnulr Secundara | Estabus Epiléolica no
progrosiie ¥ coma Acidpszs Metabolics | comvalsive

Amordo 50.7 um3t Amonks B398 Ut Ac.lacSoo BS ggte Amanio: 1.40 umolil
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Do los nifes con AMM, =sdlo uno tuvo
presentaciin neonatal (24 h), con polipnea, leve
hepatoasplandomengalia y acidosis metebdlica.Los

m) {Tabda 2}.

atras dos nifes manifestaron reiteradas

ANTECEDENTES CLINICO EN 3 NINOS CON ACIDEMIA METILMALONICA

Tahls 2

PERIGDO AGUDO
NE CASD

Edad diagndstico
Edad melual

Motivo consulta

Exdamenas Bioguimicos

Tratamianto Inicial

cetoacidosis que requirieron hospitalizacion,
hasta que se establecia el diagndstico (9.5 v 8

4
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Los exémenes bioquimicos revelaron un
aumenta de glicina en sangre y orina y da
lacticidemia en todos los casos. Dos de las AP
presentaron hiperamonemia (1300-365 maol/L).

Sa sstablacid el diagndstica por cuantificacion
de los dcidos orgdnicos por cromatografia de
gases. Las AP presentaron un aumento de
dcidos 3 OH propidnico ¥ metilcltrico vy de
propionil glicina, En lzs AMM se encontra un
aumento de bos acidos metiimaldnico, metikcitrico,
mélico y glutérico. Los nifios con AP de
presentacion naonatal raquirisron da didlisis
peritoneal para establecer rapidamente el
balance metabdlica. El nifo con AMM de
presentacidn neonatal, no requirid de didlisis
debido a la pracocidad dsl diagndstico. Sdlo
necesito la instauracion de un tratamiento
nufricional adecuado.

Actualmente todos los nifios se encusniman an

un programa de seguimiento y sus edades
fiuctian entre los 9 y 28 meses de sded. Los 7
ninos astdn an una dista restringida en Val, [so,
Treo, Met, conuna ingesia de proteina enire 1.8-
2.4 g/Kg/dia, calorias de 120-150 cal/®g/dia,
L-carnitina de 100 mg'Kg'dia. Debido a que [a
dieta no logra cubrir algunos nutrentes, los nifios
con &P v AM son suplementados con (aa) libras
(Val-Mst-Isa) y zinc (10 mg/kg/dia), calcio, hismo
¥ vitaminas.

En relacidn a su examen naurcldgico, cuatro
nifios presentarcn hipotonia generalizada al
momente del diagndstico. Durantssl
seguimiento, que fiene un rango de 2 mesesa 2
afnos, s8 ha enconirado que todos los nifios
presentan un refraso enel desamollo psicomalor,
de |leve a moderado, un buan contacto
peicosocial, trastomos de lenguaje vy mantienan
una leve hipotonia generalizada (Tabla 3 v 4).

Tabla d
EVALUACION NEUROLOGICA EN 4 NIROS CON ACIDEMIA PROPIONICA
MNECASCH 1 2 a 4
Edad Actusl 1 B & meass 2 afios 2 afios 181 mee
Ex. Meuralégica | Rollejos simatricos Ev. Molor: 12-13'm RDPSM Buen contacla visual
| Marchar 13-14 m Languajs Compr. 18 m | Hipotonia Fija miradsa .
{ Tono muscular normal | Lenguaje Exp. 12 m Central Sigue objetos
Lenguaje Exp. 14-15 m | Pslcosocial 15 m Ev. Modor 2.5-3'm
Psicosocial 1817 m Lave hiparonia distal Peicomotor: 3-4 m
5. Cembslozo difuso Hiparrsfisxiz Hipotonia axisl +++
Tabla 4
EVALUACION NEUROLOGICA EN 3 NINOS CON ACIDEMIA METILMALOMNICA
N*CASO 5 ] i
Edad Actual 2 a3 moses 14 meses 3 mases
Ex. Meurclégico D5M adecusdo RDSM Buen contacto visual

Lenguaje exp: 2 8

Hipotonfa Centrel

Sonrle

Lenguaje comp.: 2.4
Paicosocial: 2 a2

Leve Hipotonfa Axjal

Paracalda vartleal «
D: Motor: 5-6 ms

0, Paicozocial: 5 m
Hipotonla Asxdal




Las evalusciones psicométricas demuestran que v 3 son limitrofes. Un caso ha sido diannosticado
do los 7 nifios, 3 presentan un retardo moderedo recientemante (Tebla §).

Tabla 5
DESARROLLO PSICOMOTOR EN 4 NINOS CON AC. PROPIONICA (AP)
¥ 3 NIHOS CON AC. METILMALOHICA [AMM)

M CASD EMFERMEDAD ECrAD coAD I o | CD
METABOLICA DIAGHOSTICO EVALLACION MENTAL® | MOTOR"
| (meses) |

1 AP 10 ma 18 66 103
2 AP T ds 2d &0 57
] AP | 20 mes sieval
4 AP Sicsn 13 24 50
5 AMM gs5ms | 24 Rl i
& AMM B ms | 1as 80 B2
7 AR 24 hrs 5 a7 il

i* E=zcala Baylsy)

CONCLUSION 3. Saudubray JM, Qgier H, Charpenter €,

Dehondl E, Coude FX st sl. Neonatal
management of organic acidurias. Clinical
update J. Inhar Metab Dis 1984, 7; 2-9,

Saconcluye gus el prondslico en los nifios con

AP o AMM dependerd de la precocidad del
diagndstico, de la sevaridad del cuadro clinico y

de lzs descompensaciones metabdlicas que 4
sufran durante sU- seguirmiants.

Leonard JV, Daish P, Naughien ER, Bartlett
K. The management and longlermoutcoma
of arganiz acidasmias. J Inher Meatab

BIELIOGRAFIA Dis, 1984, 7 (Suppl.1):13-17.
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NEUROLOGIA DE LA ADQUISICION DEL LENGUAJE

Or. Fernando Novoa Soita

INTRODUGCION

El lenguaje es una funcian central en el desamollo
del ser humano: Cuando se definen los
elementos significativos que distinguen al
hombre del resto de los seres vivientes,
invariablemente se menciona al lenguaje como
uno de los mas imporiantss. Eslo no significa
qua exista una ausencia de sistemas da
comunicacitén en otras especies. Se refiere, &
que con la capacidad de transmitir informacion
que caractenza &l lenguaje humano, ésla supara
ampliamanle al mas desarrollado de los
lenguajes de los ofres grupes, En otras especies,
la capacidad da emitir sonidos esté
constitucionalmente determinada. Son sonidos
camejanies para cada una de ellas vy fienen como
funcion el comunicar mensajes bien espacificos,
relacionados. con’ determinados compor-
tamientos  orientados ‘a  asegurar la
suparvivencia. En cambio, el lenguasje del sar
humano cubre un infinite: ndmers: de
pansamientos, aspectos concretos v absiraclos
y 1o gque es muy significativo, tiene gue ser
aprandido. O sea, es la adquisicion ds una
habilidad como consscuancia de la expeniencia.
El silial que el hombre ha logrado adguinr, s
estima fiena su origen principalmente en dos
habilidades que han logrado en &l un- aspecial
nivel de desarmollo. Eslas son sus capacidades
de comunicacion y I vanedad ds movimientos
que puede sjacular con sus manos, al poder
opaner el pulgar a s otros dedos.

En al nifio, el lenguaje es una funcidn
fundamental en sl proceso del aprendizaje y para
lograr un desarrollo nomal en varias areas de la
conducta, No solo tiena como finalidad el
transmilir informacidn, sino que es una condicidn
esgncial en todo lo que es sl desarrollo
inteteciual, social y emocional, debido a s
participecion dal lenguaje en el desarrolic del
pensamiento ¥ da la afectividad. Come guia da
la conducta infantil tiene une funcion dirsctiva
de gran trascendencia. Lo qus el nifio hace al
principic bajo las instrucciones directas del
adulto, mas larde lo hace por si mismo,

apoydndose en su propio lenguaje. o sea, el
lenguaje fiene por una parte la funcidén de
comunicarsa con las demas persones, que esla
mas evidente, y edemas as nacasario an al nifio,
PErE comunicarse consigo.mismo, con el objsto
de organizar su propia conducta. O sea, |a
funcion gue al principio esta dividida entre dos
personas, el nino y el adulto, posleriormants sa
convierte en una funcidn interma que constituye
un medio para regulsr el comporamianto del
individuo: ‘durante toda su vida, Esfas
consideraciones adquiersn especial significado
cuandose estima la alla pravalencia que tiensn
los trastomos dal lenguaje en ka poblacion infantil,
Las alaraciones dal habla se ancueniran en 15%
y las del lenguaje en el 5% de ks ninos pre-
escolares,

ESTRAUCTURAS CEREBRALES RELAGIONA-
0AS CON EL LENGUAJE

Considerando las importantes funciones qus
tiene el lengueje se comprande fa razdn por fa
cusl al carsbro, va an el momento de nacer tiene
desarrolladas complejas sslruclturas vy
safisticados mecanismos destinados a asegurar
la rdpida adquisicion del lenguajs desda los
primeros meses de vida, Para ello el nifo
requiere 1an sdlo de la axposicion informal a la
langua matema, o incluso 8 mas de una lengua
simulténes, aprendiendo. ambas a la vez sin
mayores dificultades. Esta manera como el nific
aprende a habler es un proceso que ilustra
adecuadamenta la interaccion entre fecltores
enddgencs v el medio ambisnte. Esta interaccicn
ssta prassnte antodas las conductas del hombre,
con una importancia variable de cada
componahte dependiendo de la conducta, En sl
caso del lengusjs el desarrallo de clertas zonas
del cersbro as esencial. Son muchos los nifios
que a pesar de contar con un medio ambisnte
que l=s proporciona un estimulo adecuado flisne
grandes limitaciones & nivel da la comunicacion
debide a un mel desarrollo del substrato
biokigico, que &s la base para |5 adquisicicn dal
lenguaje.
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Probeblementa la caractarlstica mas destacada
gue facilita el desarmollo del lenguaje en &l nifio
sea aguella relacionada con la asimatria cerebral,
gue ya sa encuentra presente desde &l momento
del nacimiento. Esta asimatria no sdlo existe a
nivel anatémico sino que también & nivel
funcicnal. Desde el punto de vista fisioldgica can
[a estimulzacion dicalica, se ha podido comprobar
que las palabras escuchadas por el oido derecho
que conacta con &l Idbulo temporal Zquierdo son
comprendidas con mejor facilidad que las
amitidas por el ofdo izquierdo que las trasmite al
hemisferio opuesto, Esta ventaja del hemisferio
rquierdo es especizlmants clara en rafacion a
fonos de breve duracién. En cambio, &l
processmiento de la prosodia como es al
distinguir entre un tonoe sarcastico de un tono
seno, 85 funcion dal hemisferio darecho. Desde
al punto de vista anatdmico, las estruciuras
relacionadas con el lenguaje en el hamisfario
carebral izguierdo tiene un 1&MEno - mayor qus
el deracho en la mayoria de los cerabros de
recién nacidos que han sido estudiados. Por o
lanto esla asimetria se produce va enla época
fetal v el nifo desde su nacimiento tiens
desarrollzdas estruciuras pre establacidas para
la adquisicidn. del lenguaje. Sin desconocer €|
rol en el lenguaje que tiensn asirucluras
cembrales ubicadas en el hemisferio derecho (=2
mayoria de las funcionas complajas requieren
de la participacion de ambos hemisfenos
cerebrales), l= imporlancia fundamental de
estruciuras ubicadas en el hemisfeno izquigerdo,
g5 reconocida desde los trabajos dal cirujano
francés Piers-Paul Broca en sl afio 1865 y del
neurclogo alaman Kar Wemnicke en elafio 1874,
que describieron las funciones que tiensn las
locelizaciones carabrales del hemisferio
izguierdo que llevan sus nombres respechivos.

El hemisferio izquierdo &5 el dominante para el
lenguaje: En el pasado se estimaba
arrdneamente que el predominic de la mano
tenig una directa ralacidn con el predominio del
lenguaje. De tal modo, que los zurdos tenian las
funciones del lengueje ubicadas an el hemisfario
derscho. Actualmente se sabe gue el hemisferio
tzguiardo es el dominante en la mayoria da los
individtios, siendo mrelevanta que saan zurdos
o diestros. Las pacientes que presentan afasia,
en el 55% de las veces |a lesion se ubica en el
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hemisfeno izguisrdo. La excapcidn la constituyen
los nifios que sufren un dafio de este hemisferio
precozmente en I vida, en padicular antes de
los dos anos va gue al hemisferio predominanie
para el lenguaje en ellos es sl darecha.

& nivel del hemisferio izquierdo, elrededor de |a
hendidura de Silvio, se distingusn 3 draas
direclamente refacicnadas con el lengugje. Una
&5 anterior y fiena una funcion expresivo matora,
otra es medial, temporal acustica y fa Oitima es
postanor con funcidn léxica visual. De este modo,
la percepcidn del lenguaje hablado es funcion
del drea de Warnicks, ubicada en el larcio
posterior da la primara circunvolucicn temporal
{Areas 41 y 42), proxima sl area suditiva primaria.
La percapeidn del lenguaje escrito esta ubicada
en la circunvelucion engular (&rea 38), proxima
gl erea de | mcapcidn visual La expresion del
languaje hablado es funcitn del drea de Broca,
ubicada ean la regidn posterior de: |la
circurvolucion frontal inferior (@rea 44), proxima
a'las dreas coticales que coptrolan ke activided
de los musculos fonatorios. De acuerdo a ko
anlarisrmenta axpuesto se concluye que el area
del lenguaje en sus diferentes modalidedes se
encuentra ubicada en su totalidad en las
proximidades de la hendidura de Silvio. Un
aspecto destacado de |a ragion perisilviana, es
fque cuenta con NMUMESrOSEs Conscciones con
cires arsas da la corteza cerebral. Dé tal modo,
que determinadas zonas son activedas tanlo por
estimulos visuales, tactiles v aclsticos,
constituyendo dreas de integracion polimodal. La
pra axislencia de estas dreas de asociacion,
permitiendao intearar an una misma ragidn de
corteza cerebral estimulos provenientes de
distintos cangles sensonzles, se estima gua as
una cualidad propia del ser humano ¥y que tiens
importancig en el desarmollo del lenguaje. En
olras especies, las: asociaciones se dan entre
las zones especilicas para las diferentes
sansaciones, con gl sisiema fimbico y no enire
ellas. En cambio, esta caraclerislica anatdmica
propia dal carebro humano permite gque un
determinado objeto pueds ser vislo, palpada y
escuchado, inlegrands toda esta informacidn en
Ln mismo sitio de 1a corteza, hecho gue fecifitaria
tanto la formacion de conceplos como-la
conducta de désignario conun nombre, Porolra
parte, el drea de Broca tiene conacciones con la
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zona inferior de la corteze motora que contisns
las fibras para inervar los midsculos de los labios,
lengua, farings y laringe; o sea las estruclurss
encargadas del habla,

Segin los trabajos de Morman Geschwind la
perdida selectiva dal lenguaje seria
frecuenlamente, el resultado de una lesicn que
interrumpe las coneccionss antra distintas dreas
de la corleza. De tal modo, que algo pusds ser
escuchado en la corteza auditiva o ser visto en
la carleza visual, pero no puede ser Interpretado
adecuadamente debido & la destruccidn de las
fibras que conectan estas dreas enlre si, En &l
caso del nino, =l trastomo consisticfa mas
frecuentemente en la falta de desamollo d= estas
coneccionses.

En ralacion = la emision de los sonidos dal habla,
el ser humano tambidn liene una caracteristica
propia, diferents a la de los deméas primates. La
localizacidn de I3 laninge, que es la estructura
analdmica donde s ubican las cuerdas vocales
que originan los sonidos, es probablements el
elemante mas caracteristico dal sistema vacal
del ser humano. En el hombre, Ia laringe, estd
localizada bastante mas abajo en la garganta que
lz equivalente en los demas primales, Esio le
parmita smitir una gran variedad de sonidos, por
tener un' espacio mayor de resonancia,
anfiqueciendo de este moedo las allernativas del
habla.

PLASTICIDAD. DE LA SINAFSIS Y
ADQUISICION DEL LENGUAJE

El lenguajs hablade en =l nifio es una habildad
que se inicia con el balbuceo a finales del 27 mas
de vida {incluso an 8 caso de nifies con sordera
congenita) v que postariormeante continta
desarmrolidndose en forme continua en el nifio
nommal, Mediante intentos y equivocaciones,
guiado por el oido eprende todos los procesos
articulatorios. El desarrollo del lenguaje es
extremadamente regular an todos los nifios,
apareciendo en un determinade momenio del
desamollo y siguiendo una secuancia fija de
acontacimisntos, menteniendo todos una misma
esirategia general. Aprenden principios y no
detalles. Las primeras palabras se refisren a
clasas y no a objetos (nicos. Sin embargo, un

aspecto importante de esle proceso es |a
axistencia de *periodos criticos” para adquirir sl
lenguaje, pasado ef cual esta adquisicidn no se
puede lograrcon la misma facilidad y el resultado
final, en el manejo da los casos es mas limitado,
Para el lenguaje este perfode comprende los
primeros lras afos de vida. Durante esta época
el nino aprende a hablar no sl porque as
raferzado corectamente, sino, ademds porqus
el sistema nerviose es sensible en forma
paticular a un tipo especifico de influgncia
ambiental. Esta caraclarislica fambign se ha
recenocido par la adquisicidn de otras
habilidades, adamas del lenguaje. Experimentos
en animales han demostrado que al privarios de
un determinado estimulo durante cierta época
da |a vida fiene como resullade que la habilidad
refacionada con ese estimulo no se adquisre
posteriommenta e inclise [ histologia del cerebro
de esta animal ss diferente en comparacion a
los que recibieron los estimulos normalas, Por
[z tanto. la fisiologia dal sistema: nemvioso os
difsrenle durante los primeros afos. Ests
diferencia se manifiesta tanto en |a facilidad para
adquirir la funcién come por la posibilidad de
recuparaa despuss de |a pérdida por una lesidn,
capecidad que estd mas desamalleda durante la
primera época da la vida,

Una da las bases mejor definidas que explican
Iz existencia de estos "periodos criticos” se han
encontrado & nivel de las caraclaristicas de las
sinapsis. Se distinguen en asls espectio tres tipos
diferentes ds sinapsis. El primer grupo asta
constituido por sinapsis cuya formacion es el
resultado exclusive del control gendlico. Un
sequnds grupo es el gus s= establece durante
pariodos criticas del desarrollo, debido &
influencias ambisntales especificas. Finalmente
exisla la posibilidad de facilitar la transmisidn da
delarminadas sinapsis a lo largo de | vida como
resultado de la experiencia.

El pariodo critico en el caso del lenguaja, no sclo
incluye la ejecucidn motriz dal habla, sino que
ademas comprende el ejercicio semdntico y
conceptualdel lenguaje. Por este motivo, ez de
tanta importancia detectar aportunamente
patologias gus interfisren en el desarrollo del
lenguaje durante la primera epoca de la vida,
coma es |a sordera congénita.




‘BASES BIOQUIMICAS DE LA ADQUISICION
DEL LENGUAJE

Todos los fendmanos que ocurren & nivel del

~cerabro tienen una base orgdnica, que se
manifiesia a traves de modificaciones a nivel
morfoldgico o a nivel bioguimico. En éste
-aspecto, ademas de otros se ha investigado |a
adquisicion del languaje en &l nifo. El graduado
de la educacion media a los 17 afos, he
aprandido alrededor da B0000 palsbras como
promedic, durante los 16 afios precedentes. Por
lo tanto el nifio pramedio edquiers alrededor de
S0 palabras al afio; o 13 palabras diarias,
Madis ensefa a un nifio 13 palabras diarias. Por
io tanto, se requiers de una capacidad muy
aspecial para lograr este nivel de aprendizaje.
Investigadores han detarminads, en nifics de fres
afios qua basta que escuchen una palabra nueva
pOr una vez, siempra gue asté dentro de un
coflaxto, para que sea perfectamente recordada
al preguntarsela huevamenls Una semana mas
larde. Por otra pare, los nifios al comienzo
emiten todos, los mismos sonidos. Posle-
riormenta, se canservan solo aquellos que
coresponden a los de fa lengua matema y el
resta as olvidedo,

Las bases bioquimicas del sprendizaje han sida
estudiadas por Kendal, entre otros, an la aplisia
Oue ¢s un caracol marno con caracteristicas muy
especiales. Tiene un sistema nervioso que
cuenta con solo 20000 neurgnas, con ka ventaja
edcions! para este tipo do andlisis, de ser células
de tamano refativamente grande, Si s estimula
repetidas veces una neurona sensorial sa
cbserva en asla caracol gue llege un momento
en que 2l terminal sensorial correspondiente a
esa neurona, deja da responder al estimule,
aunque este se rapita. En otros {érminos,
‘aprendio a no rasponder”. En cambio, si en
forma simultanea al estimulo de la neurona
sensorial se estimuls una neurona facilitadora,
la respuesta del terminal sensonal se continga
obteniendo en forma indefinida. “Aprendid a
responder’. Es necesario que los estimulos
tienen que ser coincidemas para que la respussts
langa esla caracleristica, A nivel bioquimico los
cambios que produce [a astimulacion simulignes
de la neurona facilitadora son muy significativos.
En estas circunstancias, se produce la liberacidn
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de un neurafrensmisor que es la serolonina. Esla
a su vez, estimula a la adenilciclasa que &s una
engima, que conduce & la formacidn dal AMP
cliclico. EIAMP ciclico activa a |a proteinquinasa
que fosforila a la proteina que confoerma los
canales de polasio en el terminal sensorial de la
mambrana. Como resullads de la fosforilacicn
de esta proteina la conductancia da los canalas
de potasio queda blogueads, Esta situacion
produce la mantencidn del potencial de-accign
en &l terminal presindplico, porgque la salida de
polasio desde el terminal es un fendmano
indispensable para recupsrarsa del polencial de
accion, lo que no puede hacerse por aslar
blaqueado el canel de potssic. La mantencidn
profongada del potencial de accidn, producs una
aclivacion mantenida de los canales de calcio,
permiiendo la entrada de enormes cantidadas
daian nalcig__s.l tarminal, lo que a su ver significa
un gran aumento de la fliberacidn de
neurstransmisores, facilitando de este modo la
transmizicn de' la sinapsis. Con ésla, Kendal
demostrd gque la-eslimulacion simulidnsa de la
naurang sensorial y de otra neurona facililadore.
provoca una cambio persistente a nivel del
terminal sensorial. Recientements, en ofro
axperimanio se observo que este estimulo
combinado provoca un cambio mantenido en las
caractaeristicas da toda la neurona post sindptica
Eslos cambios que se han demasirado a nivel
bioguimico tambien se han observado a nival
moriologico. Estudios hechos con microscopio
elaclrdnico, han puesto en evidencia
modificacicnes estructiurales, gue consisien en
un auments de fa superdicie donde se libera el
naurotransmisor € pivel de la neurona, lo qus
contriblye tambien a explicar |a razon para que
el cambio & nivel de [a sinapsis sea perdurabls,

CONCLUSIONES

Hesulta sorprendente observar |a rapidaz y
faciidad cangue el nifo edguiere los variados
componentes que paricipan en sl lengugje,
desde s pimera época de la vida. Durante varios
afios aprands mas de 10 palebras nuevas cada
diz, Esle es el resultado del desarrollo paricular
que lianan ciedas dreas de le coreza cerebral
que_ han logrado upa esiruciura nedronal
especiglizada en las operaciones da
decodificacion que se requieren pera la funcidn




linghistica, Estas estructuras ya han logrado un
dezarrallo considerable anel momento de necer,
coma respuesta a la instruccidn gandlica. Este
desarrollo anatémico de las estructuras
relacionadas con al lenguaje puade ser
claramente identificados en felos de 7 meses.
Después da la formacion inicial no resulia posibls
construir nuevas vias anatomicas en el cerebro
gue ya astd formado. El desarmollo ulterior que
experimenta el lenguaje en el nifio e explica por
las modificaciones de las conacciones entre kas
neuronas en base a cambios microestruciurales
y bioguimicos & nivel de |as sinapsis, como
resuliado de k& estimulacién ambiental. Por lo
tanto el desarrollo adecuado del lenguaje en el
nifio s el resultado de un impartants
componenta consfitucional, genéticamente
determinado v de la estimulacidn ambiental qus

también es necesarna para |3 expresion completa
de asta potencialidad.
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ESCAFOCEFALIA

O, Alefandro Caceres 8.
instituto de Neurociruga A. Asenjo, Senvicio de Neurocinugia Pedisinica

INTRODUCCION

El cieme prematuro de |a sutura sagital determina
un crecimianto v dasarmmollo cransal caracleristico,
llamado escafocefalia. El pediatra y el neurdlogo
infantil son, por lo general, los primeros en
enfrentar al paciente con escafocefalia, por o
gue esta revision pretends dar una vision
actualizada del temna y enfatizar [a necesidad da
cirugia y al “timing" quinirgico, entregando los
fundameantos respectivos.

CRECIMIENTD CRAMEAL

El cracimianto del cersbro es el principal factaor
que determina el crecimiento craneal. Azi, el peso
carebral aumenta en un 50% a los 2 mesas,
100% a los 6 meses v 200% a oz 10 meses de
vida, con un crecimlento cransal muy répido
duranie &l primer afio de vida, alcanzando e 855
de la circunfarencia craneal del adulto (1,2 3).

El cracimientio craneal resulta de |le formacion
del hueso intermembranoso entre el patiostio y
|z duramadre; osficandose |a boveda craneal a
fines dal primer afio de vida. Asi, a medida que
crece el cerebro va creciendo el créaneo’ por
ostecgdnesis a nivel deta sulura, estimulada par
la saparacion de los huesos, la convexidad se
va formands por mayor crecimionts a nival del
perostio externc y mayor reabsoroidn & nivel de
perostio intemo o capa extama de la duramadre
(24.5.6). Las suluras tendrian: tres: funcicnes:
Primero, serian un macanisma de unian firme y
flexible enire los huesos adyacentes. Segqundo,
serizn el sitio de crecimiento creneal activo.
Tercers, tendrian una importancia funcion en
maodular &l crecimiento neurccraneal (5,7,8).

El cranso normel infantil es ovalado y més ancho
hacia postetior. El crecimianto del crdnes ocurra
en direccion perpendicular & las suturas v es
coincidanle con el crecimiento carebral
subyacenta. El ciefre prematuro de cualquier
suiura tendra por lotarto el doble efecto de inhibir
&l crecimiento parpendicular a nivel de |3 sutura

comprometida y de dar une nueva direccién al
cracimisnto cersbral (10). El ciarrs pramaturo de
la sutura sagital provocard una deformidad
craneal y un crecimienlo compensatorio 2n
relacidn al resto de las suturas parmeablas, qua
en este caso es la escafocefalia (4,9).

En 1851, Virchow describid |a restriccidn del
crecimianto cranaal an &l plano pampendicular al
de |a sutura comprometida. Aclualmente existen
sutores que proponen une nuevs teoris,
fundamentada an cuatro punios:

a) los huasos craneales que eslan fusionadas
prematuramente, acidan come una sola plaqueta
deea conun polensial da crecimienio disminuldo.
b) el deposito de huese s2 realiza en las suturas
del parimalro, pero alejdndosa de la plagusis
O584g,

¢} laz suturas adyacentes a la sulura
comprometida compensan en crecimiento mas
gque agquellas no advacentes a la sulura cerrada.
d) el deposiio de hueso en la sutura que es
conlinuacion de la sulura cerada, sulura no
perimétrica, ocume a lo largo de ambos lados de

asta,

Por lo tanto, en la escafocefslis tendriamaos el
siguiente comportamiento: existe una plagueta
biparietal con crecimiento restringido,
determinando un’estrechamiento biparietal. Las
suturas caronal y lambdoidea, adyacentes & la
sutura sagital compromatida, compensan con
deposito de hueso alejandose de |a plaqueta
bipariatal, hacia frontal y occipital
respectivamente. La sutura metdpica, sutura
conligua no perimstrica, compensa con un
crecimiento simétrico 8 ambos lados de ella. Las
suluras ascamosas no parlicipan signi-
ficativamente en-ef crecimiento compensatornio
{10,11).

Como s& deduce de lo expuesto, es facilments
explicable la deformidad caracterislica de la
escafocefalia, con un didmetro biparietal
disminuido, por restriccion del crecimiento
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perpendicular a la sutura sagital. Asi, las
caraclarislicas prominencias frontal v occipital,
con debido al crecimisnto compensaterio a lo
largo de las suturas coronal, meldpice y
lambdoldea. No exists alleracidn en las regiones
bﬂEI'I'IP'EIEIIE-E por no paricipacian da las suturas
Bscamosas (1,10,11).

EPIDEMICLOGIA

La incidencia de craniosinostosis en goneral va
de 3-5/10.000 nacidos vivos sisndo ram en la
raza neqgra. La ascafocefalia es la forma mas
comun de craniosinostesis, correspondiendo
ealte el 32% y 56%, aceptdndosa en ganersl
cifras cercanas al 50%. En escafocefalia existe
un franco predominio del sexs masculino.
{1.24,6.9.12,14.15.16)

ETIOLOGLA

Se discute si los cambios cbservados en las
sindesmosis de [ bdveda craneal son primarias
¥ los cambios de |a base cransal secundarios o
VICBVEISa.

Para Virchow (1851) v olros aulores, la
craniosinostosis provocaria los camblos
secundarios en la base craneal. Asimismo, Moss
en 1958 propuso qus la slteracidn primaria
eslarfa en la base craneal v la alteracidn de zs
suluras de la biveda ocuriria por transmisidn
de [as fusrzas mecanicas a través ds los sitics
mas adherides de la duramadre, provocando
sacundanaments |2 craneosinostosis.

Existe una tercera teoria, que menciona la
posibilidad de que el defecto primario se
encuentra en el blastema mesenguimal,
resultando en creneosinostosis v base craneal
anormal. Dasafortunadaments ninguna de eslas
hipotasis explica la ausencia de slieracion de la
base craneal en [a ascafocefsfia (1.6,7,9.17).
Otros autores proponen que debe ser
considarado un factor hidrodinamico, basado en
sus hallazgos radioldgicos de patrones
predacibles de dilatacién selectiva del espacia
subaracnoldeo segln altipo de craniosinostosis.
Azl la dilatacidn del espacio subsracnoideo
pudisra eslar involucrado en el mecanismo ds
crecimients cranez| compensatorio, por la
transmision amplificada de las pulsaciones

cerebrales a fravés de eslos especios dilatados
(8,18,

También se ha postulado la deformidad craneal
infrautarina como posible causa de escafocefala,
Se propone que existiria un descenso prematuro
de la cabeza fetal, sometida a una prasion palvica
aumentada, durante los dltimos mesas de
gestacian, limitando por inmovilizacion =l
cracimiento a nivel de la sutura sagital, resuftanda
en la sinostosis de ésta. Apoyaria esta tearia que
la escafocefalia es la craniosinostosis mis
comtn en un paciente casi siampre narmal,
explicdndose como resultado de fuarzas
modeladoras que acluarian por tiempo
profongado. Ctro hecho que apoyaria esta tearis
es fa proporcidon altisima de sexo masculino
aleclads, quizas relacionads al mayor
crecimiento dal crénao en nifos durante el Gkimo
trimastre del embarazo. No ha sido posible
reproducir esta tecoriz en animales de
exparimentacidn (2,20). Sibien as ciaro, se cita
el trabajo de Parsson st &l {8); este fua
magistralmante refutado por Nappan y Kokich
(21) quienas interpusisron una banda de
polistilenc enire el periostio y el cianoscrylato,
obsarvando que no existia sinostosis de [a sutura
a pesar de estar inmavilizada. Esto implicaria que
la inmovilizacion per s2, no serla el factor primano
inicizdor de la sinostosis, slno que la accidn
directa del cianoacrylato sobre el periostio. La
naturaleza y tipo de esla intersccion es
dezconocida (18,20,21).

En relacidn a causas genelicas, la escafocefalia
lendria m&s comunmente una hersncia
esporadica. Un 2% de los pacientes tione
entecedantes familiares describiéndoss también
herancias autosomicas dominantes vy aulo-
somicas recesivas. También se han mencionado
ofras atiologias coma [ difenilhidantoina y muco-
polisacanidosis (1,2.20,23)

CLINICA

El diagnostico se sospecha clinicamente y se
confirma con radiclogia. Clinicamenla desiaca;
cranao dolicocefalico, disminucion del didmetro
biparietal, abombamiente compensaiorio
bifrontal, abombamiento compensatorio sccipital;
un B4% tiene a la palpacion, una cimera de:la




sagital; una fontanela antador cerrada en un 20%
¥ paquena en un 68%. El perimatro cranasl es
dentro del rango normal en un 25%, sobra la
media {enfre 1y 2 D.5.} an un 22%, y mayor de
2 D.5. sobra |2 media en un 53%. En un 2,6%
hay antecedontes de crisis epilépticas aunqua
ancrmalidades al EEG se chessrvan enun 11,3%.
En general no se observa sintomalologia de
hipertension intracraneal aunque se describen
radiolégicaments hasta en un 113 (13).

Un 27% de los pacientes con escafecelalia tisnan
otras maformaciones, tales como anomallas
cardiacas, hemnias, esotropla, fisura pelatinay
otras. También se asocia retreso mental da grado
vanable, entre un 4% v un 9%. El diagndstico en
general ss realiza antes de los 6-8 messs ds
edad, en casi tedos los pacientes. (2,15,24,25)

RADIOLOGIA

La radiografia simple de crdneo es el primer
examen radiologico solicitado ante la sospacha
clinica, aunque hay autores gue no serian
partidarios da solicitarle en aguellos laclanies
menorgs con todos |os signos clinicos de
escalocefalia, (9), La radiografia simple nos
muesira en sus proyeccionas anteropostenon:
sslrechamisnio biparietal, esclerosis y pusntes
0se0s a nivel de la sutura sagital. Proyeccidn
lateral; créneo dolicocefilico, hueso engmsado
del hueso pariatal en relecidn a la dltima parla
de |a sutura que se ha cerrado, olra porcion mas
fina y depnmida qua corresponderia a la porcidn
inicial gua se cemd de [a sutura sagital.

La tomografia computada de cerebro, debe ser
o0 Ventana dsea y cories axiales que incluyan
sl vertex svidenciando esclerasis y puentes
05205 a nivel de [as suture sagial, Ademds, as
posible abservar el aspects dolicocefilico
caracterlstico. No siampre el puente dseo puada
ser detectado a [a tomografia axial. (26,28,29).

También pucde cbservarse dilataciones del
aspacio subsracnoideo bajo las droas de
crecimianto compensalorio. Se describan
dilatacion del espacio subaracnoiden frontal,
vecipilal e interhemisférico, entra un 70% y 2%
(18.30). Aunqua un 13% de [os pacientes tisne
hiperension intracraneana, solo 8n un 1% se

Eiaancall

dalacla |z presencia de hidrocefalia debida &
estenosis de acuesducto (31,32).

Heciantemante s= ha introducido la tomografia
computada tridimansional, gue aumentaria la
especificidad en el diagndstice de la
escafocefalia, sobre todo en aquellos casos laves
(26,33,34)

CIRUGIA

La cirugia en pacientes con craneosinostosis,
tiene tres objetivos : 1) parmitir el normal
cracimianto cersbral, 2) comregir &l auments da
i2 presion intracraneal y 3) lograr una forma
cransal esteticamente aceptable. En ralacidn al
pacienta con escafocefalia, es indudable que la
indicacion de cirugis estd dada por la pronta
restauracion de un conforno cranesl normal y
pemitir un crecimiento cerebral normal, evitando
daformidades innecesarias que menoscaban el
normal dezarrollo del nifie, con problamas
psicoscciales importantes, Es de crucial
importancia hacer hincapié, gue aungus la
indicacidn de cirunia sec "cosmética®, la cirugla
es reparadora de una enfermeadad congenita de|
hueso craneal ¥ no una “cirugia cosmética®
(2,6,35,36).

e han descrilo varios metodos para impedir al
ciarme cranag| pesterior a la craniectomia, usando
solucidn de Zenker, acido acetico glacial, fenol y
glicering, los cusles destruirian las propiedades
pstecgenicas de la duramadra. Tambien se ha
descrilo s extirpacion quirdrgica de la hoja
externa de fa deramadre; Ambas técnicas ne so
usan 2n la actualidad por pressnlar serigs
complicacionas. Tambian s= han descrito los
métodos da barrera con aplicacion da polistileno
o silastic. Actualments se proponen diferentes
lécnicas de craniectomia en letra arlega Pi.
{1,2.13,14,15 24,25 35 37,38,39 40,41).

Independiente del tipo de craniectomia los
objetivos de la cirugis son restablecer la
marfologia cransal nomal, con disminucisn del
diametro anteroposterior y sumento del didmetre
bipanetal. En general la correccion de [a
deformidad craneal es inmediala, v ss l= regla
en esta cirugia; (1),

eea—
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‘En relacion &l timing quinirgico, es necesario

- recordar el répido crecimiento que exparimanta
el cerebro en los primeros 6 a 10 meses, b que
va asociado a la capacidad ds regensracion
despuds da una craniectomia. En general,
- exisien svidencias clinicas y expardmentales que
a menor edad existe mayor capacidad

regenerativa capaz de reconstruir una forma

‘craneal hormal, & partir de la capa extema ds |s

duramadre. Asi, diferantes auvtores mencionan

laimportancia de |2 cirugla temprana, alrededor

e bos 2 8 6 meses de vida. Ls regeneracion del
hueso craneal se obtiene en forma répida y
completa alrededor de los 3 a 4 mosas
postoperstorios. (1,2,6,24,35 42 43),

Desde el punto de vista quirirgico no se describe
marnalidad operaloria. Pero se describen
complicaciones: La principal es la pérdids de
sangre intraoperatoris, siendo mayor an
laclanles menores de 6 meses, Otras
complicacionas son hipotensidn postoperatora
por hemorragia persistents, rolura dal seno
longitudinal superior, infeccién de herida
oparatoria. (1,24,37,38,44).

El nific mayor de [2 afios requisre, debido a su
escaso potencial regenerativo, de proce-
dgimisntos quirdrgicos mds agresivos. No se
pueds, por lo tanto, considerar fa simpla
cranisclomiz, ya que no se cordge la deformidad
craneal. Es necesario, realizar ademas
reconsinecciones totales de s bdveds craneal,
lo que implica uns mayor hamorragis
intracperzatoria, Otra complcacion asociada al
tratamiento lardio es ei riesgo potencial de
reabsorcion Geea y desarrollo de dafectos dseos
secundarios (1,3,45,46),

SECUELAS

El paciente con escafocalala si ne es tratado a
Hempa, es decir durante su primer afo de vida,
gstd expueslo a desarrallar desordenss
psicasociales y psicosomilicos, Asi, Shillito
describe un nifio que desarrolld uha dlcera

cdinodenal como consacuencia de las bromas de

sis companeros de clases. Bamilt, menciona una
allerada convivencia familiar, con mucha
ansiedad y ambivalencia. Ademas, mencicha

variados problamas escolares, siendo el principal
lzs bromas de sus compafisros. Oiros autores,
mancionan la presencia de traslornos
depresivos. Sagidn Bamtt et al, la cirugia so
rairasa porque los padres no consideraran
suficiente indicacion guirdrgica una "cirugla
cosmética”, (6,36,47).

CONCLUSIONES

El diagndstico de escafocefalia se fundamanta
en [a clinica, en la radiologia simple de créneo y,
opcicnalmente en la TAC cersbral, El disgnéstico
25 facil v debe ser hecho precozments pars
derivar el pacienta an forma operiuna. La
indicacion de cirugia se basa en la eorreccion
ds una enfermedad cransal qus provoca una
deformidad del créneo en forma progresiva
{cirugia reparadora). La cirugia le oforga al
pacients una nueva forma craneal normal, no
expenmentada hasta ese momento. El momenio
éptimo para la cirugia esalrededor de los 42 6
meses, con menor riesgo de hemorragia
intracperatoria, morialidad operatoria da 0% y
mayor capacidad osteogendtica de la duramadre.
El relraso en =l dizgnastico yo derivacion expone
8l paciente a cirugias ds meyor agresividad y
riesgos operatorios (mayor hemorragia, posible
defecios craneales). El nifo no tratado estd
expuasto a firestornos psicosdciales y
psicosomélicos sarios, que pueden sar aviladas
con un tratamiento oportung.:
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REUNIONES Y CONGRESOS

GRUFC DE EFILEPSIA

Sa ratins el segundo Sébado de cada mas, shirs
059:30 v 11:00 AM. Carlos Silve 1292 depto 22
(frente & la Plaza Las Lilas). Asistancla abieria,

GRUPO DE TELEVISION

Se retne el segundo Lunes de cada mes a las
20:00 PM. Auditorium del Hospital Luis Calvo
Mackenna. Asislancia abierta,

GHUPC DE ENFEREMEDADES METABOLICAS
Sa reling el segundo Jueves cada 2 meses, entre
13:00 v 14:00 PM. INTA, José Pedro Alessandri
5540, Asistencia abiera.

GRUFD DE EMFERMEDADES NEURD-
MUSCULARES

Se redne el aftimo Viernes de cads mes entre
12:45 y 14:00 PM, Hospital Luis Calvo
Meckanna,

SIMPOSIUM:; ACTUALIZACION EN ERRORES
CONGENITOS DEL METABOLISMO Y
GEMETICA,

Clinica diagnostico y tratamiento. INTA,
Universidad de Chila, Santiago, Chile, 26-31 de
Agoslo de 1995, Informaciones: Viala Lyon,
Fona: 2216337-2214548 anaxo 284,

21" CONGRESO INTERNACIONAL DE
EFILEPSIA.

Sidney, Australia, 3-8 de Seplismbre de 1995,
Informacionsas: Secretaria del Congreso, PO Box
1231, North Sidney NSW 2059, Australia,

XIll REUMION AMUAL DE LA SOCGIEDAD
INTERNACIONAL DE MNEURCCIRUGIA
PEDIATRICA.

Santiago, Chile, 25-29 de Septiembre ds 1995,
Informaciones: Inds Cajiao, Huérfanos 105, Cf,
507, Santiago, Chile. Fono 6984528, FAX 56-2-
B720193.

CONGRESO DE PSIQUIATRIA Y
IMFANCIA Y

Xl
MEUROLOGIA DE LA
ADDLESCEMNCIA.
Presidenta del Congreso: Dira. Parla David. Tema
COficial: Neurorehabiltacion v Meuroregeneracidn.
Facha; 5, 6y 7 de Octubre da 1985,

Lugar: Ceniro de Convenciones del INTA, Av. JP
Alessandri 5540, Macul, Santiago.
Informaciones: Secretana de la Sociedad, Fono:
B32TO55-6326171, FAX 6391085,

CONGRESO LATINOAMERICANG DE
EFILEPSIA,

Organiza: Grupo Chilenc de Epilepsia. Hotal
Torremayor. Santiago, Chile. 8, 10 y 11 de
Moviembre de 1995, [nformaciones: Susana
Salvadores, Carles Silva 1282 dspto 22,
Frovidencia, Sanliago, Chile. Fono/Fax: (56-2)
2319287,
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SUGERENCIAS PARA LAS CONTRIBUCIONES

El Bolstin de la Sociedad de Psiquiatria y
Meurclogia de la Infencia v Adolescencia se
propane como objalive principal ser un
instrumenlo de comunicacidn entre los soclos y
€35 asi que ofrece sus paginas para difundir todos
aquellos articulos relacionados con su actividad
profesional.

La contribuciones poadran tener la forma de
trabajos criginales, revisiones, casos clinicos,
avaluaciones de programas asistenciales o
actualidades, an las dreas de Neurologia,
Psiquialria y Psicologia del nifie y dal
adolescente y otras disciplinas sfines. Estos
articulos ss haran llegar al comité ediloral del
Boletin, que se encargar de su revisidn con la
colabaracion de miembros de la seciedad con
travectoria an el tema.

Los articulos se entregardn en papeal tamafio
carla, mecanografiados a doble espacio, s
inciuirén el original y dos folocopias. Se sugiere
una extension mdxima des 10 p&ginas para
aficulos originales, revisiones y programas, v
de § paginas para casos clinicos o eclualidades,
Coma dcompanantes del texio se incluirdn
solamenie cugdros o tablas mecanografiadas en
hojas separadas.

Sa incluir una primera pagina gue conlanga, 8)
titulo del trabajo, b) nombre y spelflido de jos
autores, c} lugar de trabsjo, d) resumen dal
trabajo con un méxima de 150 palabras.

38 sugiere que los trabajos tengan el siguiente
ordanamisnio;

a} Introduccion: Se planteardn y fundamenlaran
las pregunias que motivan sl estudio y se
safalardn los objstivos de éste.

b} Pacientas (o sujetos) y Método: Se describirdn
los criterios de seleccidn v las carecteristicas de
los sujatos. Se describira la metodologia usada
¥, cuando sea petinants, datslles del disefio v
da los métodos estadisticos empleados.

¢} Besullados: Se refisre sclamente 2 la
descripeion en un orden légico, de aguellos que
se ganeran del estudio, No incluye su discusion.

a0

d) Discusion: Siguiendo la secuencia de
dascripeion de resultados, se discutirdn 5105 en
funcidn del conocimianto vigante. Se enfetizaran
los hallazgos del estudio sefalando sus posibles
implicaciones ralacionéndolas con los objetivos
iniciales,

a) Referancias: Se sugiere incluir en toda
contribucidn, algunas citas que sean relevantas
a8 la exposicion del problema, metodologia o
discusidn. Las referencias bibliogrificas se
enumeraran en el orden de aparicicn en el texdo.
La anotacicn se herd como sigua.

Revistas: Apellido e inicial de los autores:
Mencione todos los auterss cuando sean hasta
Ires, sl son mas, mencione a los tres primeros
autores v agrega at. al... A conlinuacion anote el
litule dal atticulo en su idioma original. Lusgo el
nombre completo de la revisla en que aparecia®,
afio, volumen, pdgine inicial y final.

Ejemplo; 1) Villalon H, Alvarez P, Barria E e al,
Contacto precoz piel & piel; efecto sobre
parametros fisioldgicos en las cuatro horas
posterones al paro en recién nacidos de témmino
sanos. Revista Chilena de Pediatrla, 1992, 63:
140-144, .

Capilulos de libros; Apellido e inicial de los
autoras, Mencicne lodos los autores cuando
sean hasta fres, sl son mas menciones los tres
pfimeros y agregie et al. A continuacicn anate
el titulo del capitulo en su idioma original. Lusgo
senale nombre dal libro, aditores, afo, pagina
inicial y final, editorial,

Ejemplo 4) Chidlafo N, Diez A, Avila M. Elmapeo
compuiarnizedo en el diagndstico de la spilepsia
parcial complaja con sintomatologia psiquidtrica.
En. Las epilepsias. Investigaciones clinicas.
Edstor: M.Devital 1991, pp 6-10 Ciba Galgy, Chile,

La secuencia propuesta, si bisn es splicable s
un ndmero importante de trabajos, no lo es para
atros, Como son revisiones o acluskdades. En
aslos casos los aulores se dardn la organizacion
que considaran pedinante.




