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jido adyacente, irritacion de la corteza secunda-
ria a la calcificacién de la pared del aneurismay
hemorragias subclinicas de repeticién o infartos
que llevarian al tejido cerebral hacia la gliosis
[3]. En el caso de nuestros dos pacientes, se sos-
pecha que las crisis fueron secundarias al efecto
masa producido por los aneurismas.

El diagnéstico de eleccidn es la angiografia,
aunque con ésta no se puede valorar la porcién
intraluminal eventualmente trombosada ni la
presencia de calcificaciones. En la tomografia
axial computarizada, la porcién trombosada apa-
rece hipodensa, mientras que la porcién libre
gana contraste de forma intensa y es habitual
una captacién periférica de la pared debida a la
neovascularizacién. Sin embargo, sélo la angio-
grafia permite identificar la relacién del cuello
con una rama o bifurcacién arterial y reconocer
asf su naturaleza sacular [3-5].

En cuanto al diagndstico diferencial por ima-
gen de un aneurisma gigante, hay que pensar
en una lesién tumoral, en especial en los me-
ningiomas; en el caso de un aneurisma paracli-
noideo en silla turca, hay que descartar siempre
que no se trate de un adenoma hipofisario,
dado el diferente tratamiento que tienen am-
bas lesiones [10].

Las opciones terapéuticas para los aneuris-
mas intracraneales no rotos incluyen la obser-
vacién con revisiones periédicas, oclusién endo-
vascular o clipado con reseccién de tejido anor-
mal si es necesario [11]. El tratamiento quirtrgi-
co esta justificado debido a que las convulsiones
predisponen a la ruptura de éste; de hecho, las
convulsiones pueden ser un signo de alerta de
una futura ruptura [12]. Si se puede ofrecer un
procedimiento con bajo riesgo de efectos se-
cundarios, se debe tratar a todos los pacientes
con aneurisma no roto, sobre todo en caso de
pacientes jovenes y con crisis epilépticas, para
prevenir rupturas futuras [3].

En conclusién, hay que recordar que los aneu-
rismas no rotos se deben tener en considera-
cién en el diagnéstico diferencial de crisis epi-
lépticas de etiologia desconocida a fin de plan-
tear, desde un principio, la opcién terapéutica
mas adecuada para el paciente.
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La atrofia muscular espinal (SMA) clasica es cau-
sada por mutaciones recesivas del gen SMN1
(survival of motor neuron 1), localizado en el cro-
mosoma 5q13 [1]. En 1974, Mellins et al [2] des-
cribieron a dos nifios con una variante inusual
de la SMA tipo 1. Estos pacientes no presentaron
inicialmente hipotonia, sino un distrés respirato-
rio grave debido a debilidad del diafragma [2].
No fue hasta 1997 cuando la atrofia muscular
espinal tipo 1 con distrés respiratorio (SMARD 1)
se instauré como entidad clinica [1-5].

La SMARD 1 es causada por mutaciones en
homocigosis en el gen que codifica la inmuno-
globulina p-fijadora de la proteina 2 (IGHMBP2),
localizada en el cromosoma 11¢13-g21[4,6-9].

Debido al fallo respiratorio que pone en pe-
ligro la vida del enfermo, la supervivencia de
los pacientes con SMARD 1 depende de la ins-
tauracién de ventilacién mecanica permanente
[10]; sin embargo, la decision de ventilacién
prolongada esta sometida a un debate ético ac-
tualmente [9].

Nifia de origen marroqui que a los 5 meses de
edad ingresé por un cuadro de dificultad respi-
ratoria en el contexto de una bronquiolitis que
precisé ventilacién no invasiva. Se evidencid hi-
potonia generalizada con aparente ausencia de
reflejos osteotendinosos, mamilas separadas e
invertidas, cifosis tordcica, pies ligeramente ca-
vos con el primer dedo ‘en martillo’ e implanta-
cién alta del pulgar de ambas manos. Como
antecedentes personales destacaba un emba-
razo normal con parto por cesarea a las 36 se-
manas por riesgo materno. Los padres referian
estridor leve desde el nacimiento y, a partir de
los tres meses, excesiva sudoracién. Fijaba la
mirada desde el primer mes, adquirié la sonrisa
social a los dos meses, con balbuceo constante,
pero no se objetivd progresion desde el punto
de vista motor. La madre presentaba una este-
nosis adrtica moderada con hipertensién pul-
monar, el padre estaba sano y entre ambos
existia consanguinidad de primer grado.

Las pruebas complementarias realizadas en
este ingreso fueron: radiografia de térax (Fi-
gura) y posterior tomografia computarizada
que evidencid lobulacién diafragmatica izquier-
da, resonancia magnética craneal normal, elec-
tromiograma/electroneurograma con alteracion
de la conducciéon motora y sensitiva de tipo
axonal con actividad espontanea de denerva-
cién y valoracién cardioldgica y oftalmoldgica
normales.
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Alos 7 meses de edad |a paciente ingresé de
nuevo en la unidad de cuidados intensivos a
causa de un cuadro de cianosis y ausencia de
esfuerzo respiratorio, por lo que requirié intu-
bacién y conexién a ventilacién mecanica con-
vencional. Después de tres semanas en esta si-
tuacién y estando pendiente el resultado de los
estudios etioldgicos, se decidid, de acuerdo con
los padres, la realizacién de una traqueostomia
y conexién a un respirador domiciliario. El nivel
cognitivo era adecuado para su edad y presen-
taba fasciculaciones linguales y un térax asimé-
trico. Se amplié el estudio etioldgico mediante
un estudio genético de SMA, cuyo resultado fue
negativo. Se solicitaron resonancia magnética
medulary estudio bioquimico de enfermedades
metabdlicas hereditarias (aminodcidos y acidos
organicos en sangre y orina, carnitina y acilcar-
nitinas, creatinina, aminoimidazol succinil car-
boxamida ribosil-5-fosfato (SAICAR), biotinida-
sa y defectos congénitos de la glucosilacidn),
ambos normales; también se realizé una biop-
sia muscular que objetivé un déficit de comple-
jo lll de la cadena respiratoria mitocondrial, con
estudio de mutaciones normales.

El resultado de la biopsia muscular no pare-
cia justificar la situacién clinica de la paciente,
por lo que se reevalud el caso y se decidié enfo-
car el estudio genético hacia una forma de
SMARD 1. Un mes después se confirmé la exis-
tencia de una mutacién en homocigosis del gen
IGHMBP2 ¢.163C>T, Pg55x (exdn 2). Se com-
probd posteriormente que ambos padres eran
portadores de dicha mutacién.

Tras ser dada de alta a su domicilio, en los
meses sucesivos se aprecia deterioro cognitivo
y empeoramiento motor progresivo con dificul-
tad para la alimentacién oral. La paciente falle-
cid a los 177 meses de edad.

La SMARD tipo 1 es una enfermedad con heren-
cia autosémica recesiva debida a mutaciones
en el gen IGHMBP2 del cromosoma 11g13. Dicho
gen estd compuesto por 15 exones y su expre-
sién es ubicua [6-8]. Se han descrito 51 muta-
ciones, pero su funcién exacta y la fisiopatolo-
gia de la enfermedad no esta establecida en el
momento actual [7,8].

La prevalencia de la SMARD 1 se desconoce.
Se estima que el 1% de los pacientes con SMA
tiene paralisis diafragmatica [7]. Hasta la fe-
cha, se han descrito, aproximadamente, 60 ca-
sos similares [3-7,9].

Los primeros criterios diagndsticos descritos
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Figura. Radiografia simple de térax de la paciente. Ima-
gen que muestra ascenso de las asas intestinales y posi-
ble cdmara gastrica a hemitdrax izquierdo con pérdida de
volumen en éste e hiperinsuflacién derecha. Inicialmen-
te, se considerd como hernia diafragmatica izquierda.

por Pitt et al en 2003 se basaban en hallazgos
clinicos, histopatoldgicos y electrofisioldgicos [11].

El sintoma principal es la insuficiencia respi-
ratoria aguda asociada a la necesidad de venti-
lacién mecdnica, que aparece en los primeros
meses de vida y que se debe, en parte, a la de-
bilidad del diafragma [10]. Caracteristicamen-
te, los pacientes con SMARD 1 presentan debili-
dad de la musculatura distal con predominio
inicial de miembros inferiores, que se manifies-
ta tipicamente después de la clinica respiratoria
[1,5], en contraste con los pacientes con SMA
tipo 1 clasica, que comienzan con debilidad mus-
cular proximal y después aparece la clinica res-
piratoria, de manera que se retrasa la necesi-
dad de ventilacién mecénica permanente [9].

La sintomatologia clinica y los hallazgos en
la exploracién fisica nos hicieron pensar inicial-
mente en una SMA, pero el resultado negativo
de ésta, la rareza de la SMARD 1y su forma de
presentacién atipica hicieron que se retrasara
el diagnéstico, el cual se obtuvo después de ha-
ber planteado a la familia la traqueostomia y la
ventilacién mecanica permanente.

El hallazgo de un déficit de complejo Ill de la
cadena respiratoria mitocondrial en la biopsia
muscular motivd la revision sistematica de esta
entidad, al encontrar pacientes con cuadros cli-
nicos diversos [12,13], pero ninguno con un cua-
dro clinico similar al que padecia la nifia.

La deteccién precoz de esta entidad es de
suma importancia, porque la evolucién de la
afectacién motora conduce a la paralisis total, y
la supervivencia del paciente esta supeditada a
la instauracién de ventilacién mecdanica perma-
nente. Sin embargo, actualmente en los nifios

con SMA la decisién de ventilacion mecanica
prolongada frente a la no instauracién o la reti-
rada de esta medida terapéutica esta sometida
a un debate ético [14,15]. Los padres han de
participar activamente en la toma de decisién
de continuar o no con los cuidados, una vez que
se les ha informado del prondstico y la evolu-
cion de la enfermedad [9] y que conocen el alto
grado de dependencia de su hijo.

El estudio genético para la SMARD 1se debe
considerar precozmente en lactantes que presen-
tan dificultad respiratoria con lobulacién diafrag-
matica sin historia previa de traumatismo obsté-
trico, tengan o no debilidad de extremidades.
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El sindrome opercular es una forma de paralisis
pseudobulbar caracterizada por una diplejia fa-
ciolabiofaringolaringoglosomasticatoria con di-
sociacion automatico-voluntaria del movimien-
to. Asi, los pacientes con este sindrome tienen
disartria o anartria, disfagia y no pueden cerrar
los ojos, abrir la boca o protruir la lengua por
voluntad propia, pero si pueden parpadear,
sonreir, llorar y bostezar automaticamente. Pue-
den cumplir drdenes que afecten a las extremi-
dades pero no las mediadas por los pares cra-
neales. La capacidad para cumplir érdenes con
las extremidades demuestra que no se trata de
una alteracién de la comprensién. Tampoco
existe alteracion del lenguaje escrito ni labili-
dad emocional o déficit neuropsicoldgico [1,2].
Lo habitual es que se deba a lesiones cerebrales
bilaterales corticales con afectacién de ambos

www.neurologia.com  Rev Neurol 2013; 56 (9)

opérculos o sus inmediaciones subcorticales. En
los adultos, la causa principal es la isquémica,
con afectacion opercular bilateral [2,3]. Pre-
sentamos el caso clinico de un paciente con an-
tecedente de infarto cerebeloso que se habia
recuperado sin secuelas y que manifesté un sin-
drome opercular al tener un infarto en un solo
opérculo cerebral (el derecho).

Vardn de 56 afios, diestro, obeso, con anteceden-
tes personales de hipertensién arterial en trata-
miento farmacoldgico y con buenos controles,
psoriasis cutanea en tratamiento con fototera-
pia e infarto en el hemisferio cerebeloso izquier-
do cuatro afios antes que no le habia dejado se-
cuelas. Se le llevé a urgencias de su hospital de
referencia porque se desperté por la mafiana
con imposibilidad para la emisién del lenguaje
y se le derivé a nuestro centro para valorar la
ejecucién de un procedimiento trombolitico.

A su llegada, ingresé en la Unidad de Ictus.
En la exploracién fisica, destacaba la imposibili-
dad de cerrar los ojos a la orden, paralisis facial
bilateral, mds acusada en el lado izquierdo, de-
bilidad en el cierre mandibular, dificultad para
la protrusién de la lengua con desviacién de la
misma hacia la izquierda, anartria, afonia y pa-
resia bilateral del velo del paladar. Al intentar
darle agua con una jeringa o con una cucharilla
se comprobd que tenfa disfagia; también tenia
disfagia para los alimentos pastosos. Los refle-
jos corneales y de amenaza estaban conserva-
dos. No tenia paresia de extremidades ni dificul-
tad para la deambulacién. La comprensién es-
taba conservada y se comunicaba con nosotros
por medio de gestos. En los andlisis sanguineos,
s6lo destacaba colesterol total de 376 mg/dLy
triglicéridos de 423 mg/dL. El electrocardiogra-
may la radiografia de térax eran normales.

En la tomografia axial computarizada se ob-
servé una lesion hipodensa en el hemisferio ce-
rebeloso izquierdo y otras mas pequefias en el
hemisferio cerebeloso derecho compatibles con
infartos antiguos. En la angiotomografia se vio
una oclusién de la arteria vertebral izquierda
desde el segmento C2 hasta su confluencia con
la arteria vertebral contralateral, que impresio-
naba de ser crénica. No se realizé tratamiento
trombolitico y se antiagregé con acido acetilsa-
licilico.

El paciente se reia si se le gastaba alguna
broma, parpadeaba espontaneamente y dormia
con los ojos cerrados. Al dia siguiente se obser-
v6 que, aunque al explorarlo mostraba disfagia,

era capaz de tomar el plato, usar la cuchara y
alimentarse por si mismo, masticando y deglu-
tiendo alimentos pastosos, asimismo podia co-
ger el vaso, succionar el agua con una pajita y
tragarla.

En la resonancia magnética (RM) cerebral
practicada dos dias después, se observé una le-
sion compatible con infarto agudo corticosub-
cortical en el opérculo derecho (Figura, a) e
imagenes compatibles con infartos antiguos en
ambos hemisferios cerebelosos (Figura, b); se
observaban asimismo algunas lesiones de pe-
quefio tamafio, hiperintensas en T, y FLAR de
localizacién subcortical y periventricular en am-
bos hemisferios cerebrales, una de ellas subcor-
tical bajo el opérculo izquierdo, compatibles con
lesiones isquémicas crénicas.

Al tercer dia del ingreso, se trasladd de nue-
vo al paciente a su hospital de referencia para
continuar el estudio etioldgico del ictus. La dis-
fagia habia mejorado.

El sindrome opercular o sindrome de Foix-Cha-
vany-Marie fue descrito inicialmente en el afio
1926 [1]. Se caracteriza por una disociacion
automdtico-voluntaria del movimiento de modo
que los pacientes que lo padecen son incapa-
ces de abrir la boca, cerrar los ojos o sacar la
lengua de manera voluntaria pero si son capa-
ces de ejecutar las mismas acciones de manera
automatica, por ejemplo cuando sonrien, par-
padean o bostezan. Esta disociacién automatica
del movimiento se explica porque los musculos
faciales y orales tienen un doble control; volun-
tario y emocional. Y mientras que para el con-
trol voluntario del movimiento se requiere una
corteza motora y unas vias corticoprotuberan-
ciales y corticobulbares intactas, el control emo-
cional involucra a estructuras mas profundas,
como los ganglios basales, porciones del talamo
e hipotalamo y las vias extrapiramidales.

El opérculo cerebral es un drea que cubre la
insula. En él, se distinguen tres partes, que son
el opérculo frontal, el opérculo parietal y el
opérculo temporal. El sindrome opercular de
Foix-Chavany-Marie se produce por una afecta-
cién fundamentalmente de la porcién anterior
(frontal) del opérculo. Por eso también se de-
nomina sindrome opercular anterior [2].

La etiologia mas frecuente para el sindrome
opercular en la edad adulta es la vascular, en
concreto la isquémica, con afectacién bilateral
cortical de ambos opérculos o sus inmediacio-
nes subcorticales. También se han descrito pa-
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