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neos. Con gadolinio se observa un realce im-
portante que expresa la importante vasculari-
zación del tumor [11,12]. Cuando no se sitúan
en las cavidades ventriculares, el diagnóstico
diferencial debe realizarse con tumores que
presentan características de imagen similares,
como los meningiomas y los neurinomas. De
los primeros se diferencian porque no presen-
tan realce dural, y con los schwannomas del
vestibular, porque no se observan ni la por-
ción intracranalicular ni un agrandamiento del
conducto auditivo interno. 

El tratamiento de estos tumores es exclusi-
vamente quirúrgico en las variedades benig-
nas y en casos de restos tumorales y/o recidiva
debe considerarse siempre una segunda ciru-
gía antes que aplicar un tratamiento con qui-
mioterapia y/o radioterapia, que debe reser-
varse exclusivamente para las variedades car-
cinomatosas [1]. El pronóstico es, en general,
bueno, con bajos índices de recidiva y altos
porcentajes de curación definitiva [1,4].
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Alteraciones del gen ARX

Hemos leído con gran atención e interés el ar-
tículo publicado por Romero-Rubio et al [1]
en Revista de Neurología sobre las mutacio-
nes del gen ARX y su relación clínica con el
retraso mental. Nuestro grupo ha publicado re-
cientemente [2] en Anales de Pediatría una
comunicación sobre la asociación entre el sín-
drome de West y las alteraciones del gen ARX
del cromosoma X. En relación con este tema,
nos gustaría aportar nuestra experiencia y rea-
lizar algunas consideraciones de interés.

El síndrome de West es la encefalopatía epi-
léptica más frecuente en la infancia. En su for-
ma familiar ronda el 4,4-4,8% de todos los ca-
sos de esta enfermedad y se ha asociado con
las alteraciones del gen ARX en la bibliografía
médica. La recurrencia interhermanos llega a
ser hasta del 6% en algunos casos. Como bien
afirman los autores, el gen ARX es crucial pa-
ra el desarrollo cerebral, tanto en el feto como
en el adulto y, además, una variante de la pro-
teína resultante de su transcripción también se
expresa en el músculo.

Los autores confirman, como exponíamos
en nuestro artículo [2], la homogeneidad de
los hallazgos clínicos encontrados en pacien-
tes de una misma familia o con una misma
mutación. Por otro lado, la epilepsia se asocia
con frecuencia con el retraso mental; de he-
cho, se ha sugerido una asociación genética
entre ambas, especialmente en encefalopatía

epiléptica infantil precoz, epilepsia mioclóni-
ca progresiva, síndrome de Lennox-Gastaut y
síndrome de West [3]. Además, no sólo se ha
asociado el síndrome de West con el cromoso-
ma X, sino que existen otras entidades clíni-
cas de las que sospecha esta asociación, como
son el síndrome de Partington (retraso mental
y movimientos distónicos de las manos) o el
síndrome de distonía más epilepsia mioclónica,
entre otros, mencionados en la bibliografía, y
cuya importancia cada vez es mayor [3].

En nuestra experiencia, nos gustaría desta-
car la incuestionable necesidad de obtener una
profunda y detallada historia clínica, acompa-
ñada de un meticuloso examen físico, que,
junto con pruebas básicas en este ámbito, co-
mo el cariotipo de alta resolución y el estudio
del cromosoma X frágil, pueden ofrecer un
diagnóstico sencillo en un importante número
de ocasiones.

La clínica de estas entidades es inespecífica
en la mayoría de los casos, pero en otros pro-
vocan cuadros sindrómicos extremadamente
específicos que debemos conocer para orien-
tar desde el principio el estudio diagnóstico.
De igual manera, las alteraciones del gen ARX
capaces de producir enfermedades son muy
variadas, por lo que, como ya comunicamos
hace tiempo en uno de los congresos de neu-
ropediatría, la variabilidad genética del cua-
dro y las dificultades para un estudio comple-
to de estos genes son obstáculos que aún están
por superar. Finalmente, los gestores de los
servicios de salud deberían facilitar la realiza-

ción de estas pruebas genéticas cuando sean
necesarias. Sólo de esta manera se conseguirá
un mayor acierto en los diagnósticos de nues-
tros pacientes y podremos dar un adecuado
consejo genético, algo cada vez más demanda-
do en la sociedad actual.
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