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ENFERMEDAD DE SCHILDER:
A PROPOSITO DE UN CASO

Por PATRICIA CAMPOS* y DANIEL GUILLEN*

RESUMEN

La ahora denominada Leucodistrofia Adrenocortical tipo Schilder, representa
una de las formas mds graves de demencia asociada o pérdida visual y auditiva en la
edad escolar. Presentamos un caso clinico y radioldgicamente caracteristico con el
objeto de llamar la atencidn hacia su existencia y hacia la esperanza de poder ahora
realizar diagndstico pre-naial.

SUMMARY

The Adrenoleucodystrophy (Schilder disease) represents now one of the more
serious dementia associated with visual and auditive loss in the scholar age. We report
a clinical and radiological typical case to direct aperson’s attention to its existence and

to the hope of the prenatal diagnosis.

PaLaBras - cLave:  Enfermedad de Schilder, leucodistrofia adrenocortical, demencia.

KEY - wORDS:
INTRODUCCION

La enfermedad de ScHILDER, una
entidad ligada al cromosoma X, cuya
manifestacién mas frecuente es un dete-
rioro mental rdpidamente progresivo, re-
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presenta una de las formas graves de
demencia en la edad escolar. No existe
una incidencia especifica ya que estd
incluida en el grupo de las leucodistrofias
y en nuestro medio no hemos encontrado
presentacién de otros casos.

El objetivodel trabajo es llamar 1a
atencion hacia esta enfermedad al pare-
cer de presentacién inusual, que tiene ca-
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racteristicas clinicas y radioldgicas parti-
culares.,

CASO CLINICO

JUHH, varén de 12 anos de edad,
natural y procedente de Lima, consulta
por primera vez al Servicio de Pediatria
del Hospital Nacional Cayetano Heredia
en marzo de 1992: hasta los 10 anos ¢l
paciente tuvo un desarrollo normal con
rendimiento escolar en nivel promedio
alto. Comienza con deterioro intelectual
progresivoy con problemas cada vez mas
senos de aprendizaje: paralelamente de-
sarrolla conducta pueril, pierde contacto
social, y hacia los 8 meses de enfermedad
presenta disminucion progresiva de la
agudeza visual. La madre referia que
comenzo por extender los brazos al ca-
minar para cvitar obsticulos. s atendi-
do con 15 meses de enfermedad encon-
trandose con un sindrome frontal severo,
caracterizado por conducta pueril, retle
j0s  palmomentoniano, grassping, suc-
c1on, y apraxia de marcha. El examen de
fondo de ojo reveld palidez marcada de
ambas pupilas; se realiz6 un EEG con la

\ns[\u.'h:l d'l‘l}.'lll\\(i\.l de enfermedad de
ScHiLper encontrindose un trazado con
ondas lentas polimérficas de distribucion
occipital bilateral (Fig. 1). Los exame
nes de ruting no fueron aportativos. Se
solicitd una tomografia axial computari-

FIG. 2
FAC: AREAS Dt
DESMIELINIZACION
OCCIPITALES

FIG . 1
EEG: ACTIVIDAD POLIMORFICA
POSTERIOR BILATERAI
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zada (TAC) de cerebro y el paciente se¢
ausenté de la consulta por cuatro meses
durante los cuales recibid tratamiento
antituberculoso por sospecha de
granulomas tuberculosos, sin mejoria;
evidenlemente las imagenes hipodensas
y simétricas en la regién occipital no eran
concordantes con el diagndstico de granu-
lomas (Fig 2). Al ser atendido nueva-
mente en el servicio, mostraba mayor
deterioro de las funciones superiores y
una ceguera cortical evidente, motivo por
el cual se decide dar tratamiento con este-
roides a dosis altas por dos semanas,
solicitando después la familia el alta vo-
luntaria. En la dltima evaluacion el com-
promiso es severo presentando ya signos
de lesion piramidal.

DISCUSION

Descrita por ScHILDER ¢n 1912,
la ahora denominada Leucodistrofia
Adrenocortical tipo ScHILDER, fue ini-
cialmente conocida como Encefalitis
Periaxial Difusa con base en los hallazgos
de amplias zonas de desmielinizacién si-
métrica en ambos hemisferios®. Hacia
1963, SiIEMERLING y CREUTZFELDT 8 de-
mostraron atrofia adrenal en estos pa-
cientes y actualmente se prefiere la deno-
minacién de enfermedad de ScHILDER-
Appison en funcién de la presencia 0 no
del compromiso adrenal. Se trata, como
ya se sefialé, de unaenfermedad recesiva
ligada al cromosoma X; las madres son
las portadoras de gen patdgeno. El tras-
tomo bioquimico subyacente consiste en
la alteracién de la relacion de los dcidos
grasos C26/C22 demostrada tanto en te-
jido nervioso como en cultivo de
fibroblastos y plasmaZ2.3,

Frecuenicmente, laenfermedad se
inicia antes de la pubertad, en la edad

escolar, con deterioro intelectual rapida-
mente progresivo y fatal en el curso de
tres afios. Sin embargo, el 62% de los
pacientes pueden tener una sobrevida de
un afio.

El cuadro clinico se inicia con al-
teraciones de la personalidad, del com-
portamiento y mal rendimiento escolar
que pueden confundirse con esquizofre-
nia. Posteriormente se instalan los tras-
tornos de vision, audicién y lenguaje pre-
sentdndose més adelante seflales de lo-
calizaciéon y, muy tardiamente, crisis
convulsivas 1.

De los disturbios sensoriales, los
sintomas visuales suelen ser los mais
precoces y de desarrollo més rdpido, pre-
cisamente en funcién de la acelerada
desmielinizacion de las fibras visuales;
este trastormo se presenta como hemia-
nopsia o ceguera cortical. En orden de
aparicién el segundo sentido comprome-
tido es ia audicién asumiendo también la
forma de sordera cortical.

Debemos a LHERMITTE, en 1950€,
la subdivisién en cuatro formas de pre-
sentacién: progresiva, endulante con re-
misiones leves y exacerbaciones, con hi-
pertension endocraneana aguda, y una
forma con rasgos psiquidtricos predomi-
nartes,

Los exdmenes auxiliares no sue-
len ser mayormente aportativos, el EEG
presenta a menudo lentificacion difusa y
no especifica, pero puede ser también fo-
cal y entonces este hallazgo es de gran
ayuda. La TAC es de necesidad absoluta,
ya que descarta la presencia de otras pa-
tologias, siendo lo mas importante ¢l ha-
llazgo de édreas hipodensas, parenqui-
males, simétricas y paraventriculares a
los cuernos posteriores de los ventriculos
laterales. Es tan estereotipada y constan-
te que QuisLiNG y ANDrRIOLAT en 1979
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proponian que con esa imagen no era
necesario certificar el diagnostico con
biopsia cercbral y/o de suprarrenal.

El diagndstico diferencial debe
incluir panencefalitis esclcrosante
subaguda, esclerosis miltiple, otras for-
mas de leucodistrofia y lipidosis cerebra-
les. En las formas asociadas a la hiper-
tensién endocraneana debe descartarse
procesos expansivos. No existe trata-
miento etiolégico y el uso de esteroides
en dosis de mantenimiento mejora tem-
poralmente la sintomatologia; parael caso

que nos ocupa, es inleresanie resaltar el
comienzo cldsico con rdpido deterioro
mental y visual, asi como el hecho de
haber recibido tratamiento antitubercu-
loso en base a una errénea interpretacion
radiografica. Es importante mencionar
que con la nueva tecnologia es posible
hacer diagndstico prenatal que demues-
tra un aumento de C26 en amniocitos
cuitivados del feto. También es posible la
identificacién de portadores midiendo el
aumento del Acido hexacosanoico en cul-
tivo de fibroblastos 4.

ZUSAMMENFASSUNG

Man hat die "Leucodistrofia Adrenocortical Schilder Art™ untersucht. Die Krankheit
ist die schwerste und hat als Symptome: Verlust der visuelien und auditiven Faehigkeit
seit den Schulalter. Es wurde ein Fall mit klinischer und radiologischer Ergacnzung
vorgestellt. Man empfielt die vorgeburtiche Diagnose vorzunchmen als Kampf gegen die

Krankheit.
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