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«Enfermedad de Krabbe. - Enfermedad Degenerativa 

del S. N. C." 
(Reporte de un cai;o Anaton1o-Ciínieo) 

Por los Dru: 
DAVTJ) CAZAÑA$ ALDAMA . 

A~CEl .. MARTiNEZ • • 

TmNJoAo V At.»Rs Pé:tu:;.z • 
A~1'0NIO GUER,NICA • • • 

El motivo de este trabajo lo consti· 
tuye la oportunidnd de haber tenido en 
uuestro Ser~icio de Lactantes del Ros· 
pitd Infnutü "Aballí'' un caso h:ltct·e· 
euJ.Ue de Neuro.Pcdiatriá y :fü.rH¡ue SO· 

lo somos Pediatras, intentamos h:tcer \lll 
diog1.16stico correcto en vida, v·iendo con 
satisfacción que el estudio ucct·ópsico 
con:oboró nuestro planteatuiento. Tiene 
también el interés de tratarae de un ca· 

• J ere. de Clínita del Hospital lnfantil 
"Ab:.Ui". 

•• Médico Reside»t~ del Hospital Inhmil 
"AboJW'. ... Médico Anatomo-potólo4o del Hospi1al 
In/a.ntU "~allí". 

so t>oco ÍrCC1.1CJ.ttc, pues el mismo Krabbe 
recopHó solo unos 5 casos, y si reviat­
mcs la lilerahu:a ruCdiea naeiona_l no en· 
eontramos. n inglll\ .reporte de olgún caso 
s.imilar. Estos Afecciones degenc1·ativas 
del S. N. C. pt·escntan una variedad ca~j 
iHmitad&· de w:toiJcstncioncs clínica.&, 
pero tienen en común cierto3 aspectos 
patológicos. Debe set· e.stahleeido en pti. 
Ole1: término, que tfniene& estün afecta· 
dos por este ptoceso son cagi siempre 
norm ales al nacimiento, siendo éste un 
dato de valo1· yu qlu~ nos perulite dis· 
ti.nguir las degeneraciones de las mnl· 
formaciones congénitts que también 
pueden ser hereditaria~. 

ll. C. P. En•.- Feb. 1962 
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Otra earacterJ.StJea a aetialar es que 
uoa ve~ que los ~íntomas se han hecho 
presente!~ !i.On de curso invariablemen­
te progresivo. Tam.bién es llamativa b 
tendencit· de talc.s procesos a apm·ect~r 
apJ:"Oxünad am.ente u la misu1a edad en 
hermanos y primos, aunque a veces b 
edad de i'Oieia..;jón varía en las distin tas 
generaciones. En muchos casos la etúer· 
mcdtd f)areee presentarse cttda vez m6s 
precozmente en cada generación $U<:c~i­
va. Este hcclto ha sido denomin:'ldo ''I.ey 
de Anticipación." 

Sir " 'illian GowcriS UJt ei t :t do por 
Ford, da a estos procesos el nombre de 
Abiotrofias, queriendo signilica.r con es­
te término ''que el S. N. C., ha sido do­
tado de una resistencia vitd inadecuada 
o incapacidad para sobrevivir y que fi­
nalmente determinadas estructuras dé­
j::m de funcionar y se dcsintc:z:ran.» 

En la .mayoría de los eaóos b enlcr· 
medt.d parece ser primiti\':J del S. N. C. 

En otros casos se &eiíaln que t·eprescn. 
tan un trastorno primario, hcrcd"ado, del 
lt!etabolismo, como sucede en ln degenc· 
ración Hepato-1cnticuJnr ó Eofcrmcdatl 
de 'VHson que se considera dehid a n urw 
incapteidnd primaria para la formación 
ñe Cerulo·p 1 a s.1uir~a , pertnrh:ludosc el 
J)lCtaboli$000 del Cobre que se acumula 
en cerebro e higndo. Y M Í ttunbién ~~ 
vi.ucuJan c.stos procesos con un trastorno 
primario del mctaboli!lmo de Jos Esfitt­
golípidos, desconociéndose si estas nlte­
J'acioues metabólicas l't"J)rescn tnn hipC'r· 
produccjón. mul&- 11tiJización o acumu· 
lación de los productos de de~cneración~ 
y es por c.ste criterio que se les denomi­
na a C$tta 'l) :ofcecionc&, por tdgono.s nuto­
J"CS J.. .. ipidosis )" Leucodist ro{ias ( !'t 

Coso Clínico 

M. M. M . .,;fi• de -18 di•• de edad_, 
bhmcn, que in~esa procedente de Ala­
cranes, Matanzas, el 20 de Febrero de 
1961, eo In Sala 12 <lel Hosp;tal Tnlan· 

R. C . P. 
t:ne. - 'Fe'b. 1~ 

til "Aballr', pOl' preacntar un cuadro 
neurológico, e:n:actcrjzado por marcada 
in:ju:biüdad~ e o u v uls.iones generaliza­
das del tipo tónico, y estridor laríngeo, 
frémitos torá.~.ieos audibles. 

Historia de h enfermedad nct11al: Re­
fiere la madre que ln oifia fué normal 
dnrante el primer mes de nacida, en que 
comienza a presentar al menor estímulo 
crisis de llt nto con cianosis, contractu· 
ras carpo-podálicas de manos y pies, rui· 
dos en el Tórax y "Jalta de aire•'. E l res-. 
to de la historia: nada a s~ñalar, pro· 
gresn de peso, tolera bien sus alimentos, 
duerme bien, no trastornos digestivos. 

Antecedentes pre-nata.les: Nada a se­
ñalar. 

An tecedentes ciJ:cunnatalcs : Nació a 
término. Parto fisiológico. Pesó 8 libras 
y medü• al nAcer. Llanto y succión nor­
males. No necesid ad de Ox.igcnoterapia. 

Antecedentes familiares : Niegau Ato· 
piz. y conenng\linidad. 

La ll istorin·f.:m.tiüar es muy interesan~ 
te, ya que crnn cinco h ermanos. trca fa­
Uecidos c.le cuad1·os .similares nl que pre­
sentó nucth'a enfcrntita, y ·uno que vh~e 

actua1nten te pc:ro que tiene el antecc· 
dente de haber ~ido convulsivante. 

Una h i.stori~ familiar m~s detalbdü 
~cíiala: Abuelos maternos s::tludoblee-, 
tta'icron cinco hijos, uno muerto ( igno· 
ron causa) . Abuelos p:)terncs tcu.nbién 
saludnb1e.s y tuvieron cinco hijos, todo• 
vivos y s:tlU1l:'lb1cs. 'Ttnto los t íos maler­
nos como los paternos tuvieron hijos sa­
nost tocios vio;·os aclualmentc. Los padres 
tu,·ieron cinco bijos, cle éstos, cuatro va­
ronca y una h embra. Tres , .a .. onc~ muer· 
tos de procesos análogos al que presentó 
nucsl ra enferma y uno vivo, <¡ue auuque 
convu1siv:mte está aparentemen te stno 
en el momento netuol. 

Los demás f~illl.Hiares no tienen si~oa 
rlc la enfermedad. 
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l.-Arbo-1 p.cncalógico. Eu negro loe 
c:t$.OS patoMgicos. Los tres hcr.manos fa. 

llecido~ rueron niños ¡alndahlC$ al na· 

cimiento, y d.pidmnente eomcr\ZttrOn t: 
p1·escntar (:ttttdl'Os com•uJsivos geueraH· 
zados mth; bien del tipo tónico quedan­

do tll fiual en hiperextensi6n de arnbo::o 

1· ARBOL GU\lEALOGICO. 

micndH·oa -ttuperi':-..... .. ~ infc.-ior, en ri~ide:t 
descet·ebrada, presentando te m p rana­
f'I\Cnte pérdida del reflejo de degluejón 
y pét'(licJa de la viS-ión. Es <le scñ..-!]¡u· <1ue 
rn C:l.toa hCrmt.nos, la afeccjón RJHtrcció 
cada ve~ r}jás pl'C<:ozmenLe, 'J·ceordán. 
<lonos lu l .. ey ti(! tmtici.pución ante$ ruen· 
eionada. · 

~K C//?Cf/~Q.S KEil.RtJS ~/JS t'AS/JS PATtl&/Jtl/C()$ 

El herm:wo vivo, apnrentcmcutc :,{l· 

ludable. también rué un uiiio t~ano :d 
rHrcer, ¡)ero pr~ícti.camcnte desde b etc· 

pa •le recién nacido, comenzó la madrr 
a uota)· convulsione:; afehrHc.s, cierta di. 

ficuhad a Jo deghteión. ingre-ttándolo po•· 
C.$p::tcio tlc dos scu"lanas en el Servicio del 
OJ·. Fif..'llCJ:edo en el Hospital Infantil 
" Abdli", Uáudosele e} alta, pero coutj . 

nuaudo :;u chequeo periódico en Con· 
-u ha CXtCl"ll;t, .manteniéndose hien hMtfl 
d momento actuaL 

!'O 

El <ruinto hijo C$ nu<<lrn enfermi to 
•·on Jtt histor:n <JUC ya les fné dcse1·ita 
auteriormcnte ; 

Extuoen físito : ~iiía de ~~8 díus. de 
u:.ddn. con nu pC$0 de 9 Hb)·as y mcclia, 
y unn ta..Ua de :57 COJ¡l;. Buen c~tado se· 
ncral l no ci:mos'iE:, buen<:~ hidratación, 
tl iscn~ta poHpnea COl\ ·tiraje supraestct· 
uaJ é iufn1costnl. Fontal\c]a no.rnt(HCn:w. 
'Le;.ior1c.s. tebo>:J'Cjcns de 1~. piel del cni· 
neo. Obsh·uceión nasal. 

A 1a auscultación del Tórax. ruido:­
trasmitido$ de vías t•éreM superiores. 

R. C. P. 
Y.nc-. • F~b. 100:1 



Got·azóo: Sor1nal. No soplos. 

Abdomen: No visceJ·omegalias. Hcr uja 
Umbilical. 

Exauten ueurológico: l\'lru:cada ini­
tabilidad , eontractm·as carpO"\l,)OdáHeas 
de uuuos y pies, no rigidc~ eJe nt.H;a , no 
Ken lig, no Brudzinsky. No se obtic.ocn 
reílejos ~.·otulianos. Signo!l de Chvostek, 
Ciático-poplíteo extctno y s igno de 1'r:Ot.1-

$Seau negativos. 

Exámenes de Laboxator:io: Serología 
Negativa. Examen de O.r:iua Normr.J. 

Hemognt.wa: Discreta Auem.ia normo· 
crónica. 

Calcio : 6.5 ntgrs. Fósforo: 5A mgrs. 
Fosfatasa alcalina: 6.8 U. Boclansky. 

Proteínas totales : 6.95 w.,grs. Scrina: 
4.7 mgrs. y Glohulint:. : 2.20 mgr~. Reser­
va Alcalina: 35 Volum. 

Manto\LX ATB dih1iclo 
cou BCG al nacer}. 

(Vacunn<h 

Rx. de Tórax: l'ormal. Huesos lar. 
gos : Discretos signos de Pedo~titis. 

Evolución.: ~1antienc y se intensifica 
cada vez más su cornaje, su re.sph-ación 
es r·uidosaJ polipnea con mr..rc.ada oh~· 
u·ucción nasal y grau nct.Ílllt11o de secTe· 
cioues. Aetitnd de hipercxteusión de am· 
hos miembros superiores é inferiores~ 
más marcado durante eJ llanto. Los de· 
dos de la mano no flexionados r t~barca­
<lo el pu.lgnr por los demás dedos, mano 
de Tocólogo. Acentuaci6o de le conca· 
vidad del arco ph~nta-r de amho$ piét~o eu 
posición de v;u-o-equini$Jno. 

Con el esCuet·zo del llanto se apt·ecin 
tiraj e supra-esternal é lufraeostal. Y ya 
en este momento, es deci.r , alredcdot· de 
doce días de es tar ingt·esad&, comien .z.a a 
presentar disfagia, siendo n ecesnxio !lSC· 

gut·ar su alimcn.tación por gonda. 

Se le practica L:H·ingosco.pía (F ebrero 
28 de 1961}, seiíalándose qne "In coosti· 

'R. (' P.. 
~:~e-. · F~b. 1002 

tu cton y Icrma de la Lerioge e...::plieaba 
e l E stridot· que prC$entnha." 

Después de la L¡\riltgoscopín hace tUl 

<·umlro ! ehril hasta 40 grados, acentuá.u· 
close la i rl'itnbaidad, polipnca, y t.irujc. 
Al exame n de Tórax_, hipcrsonoa·id~d a 
la per-cusióu. Por Rx : Ncul)loniti.s de la 
región ptn·ahilinr y hnse del pulntón de­
recho. Se trata con Antil>iót icos, Oxigc· 
noterapia; ít e-ste cuadro se ntiade nn:' 
Enterocolitis, con m arcada de$hjdn:ta­
cjón, siendo aisladas 1\'tonilin~. 

Desde el punto de 'dst.a neurológico : 
utareoda espasticidad, coutractlutts car­
po-podálicas, los cuatro nJiembt·os cu hi­
pcrcxtcnsión, de-sviación conjugad& de 
los ojos. Arrc!lexia tendinosa. Se practl· 
e n pt.anc ióu lnu1bar, obteniéndose 15 ce. 
de un líquido céfalo-raquídeo tr.on~a­
rcntc que ~otea normaln1ent.e. 

F.J examen Cito-químico ca normal: 
el examen bncttn:iológico negativo. 

Un nuevo exámen radiográ(ico de Tó· 
rax señala tliseretn. Nenmo_nitis en re. 
t:rión par ahili:u· de.a:eeha. El E$o!agogr11· 
ma' niega la existencia do fístula tra· 
Cjl.lCOCSOf¡\gica. 

Este cuadro febril iutercunentc tiene 
una duración de twa semana, persifl.tien· 
do fcbrícules por vados días. 

El estudio de Fondo de ojo, señala: 
Corio-retiuitie y Atrofia del nervio ópti· 
eo en ambos ojos. 

Ya en este momento, (l\Iurzo de 
!961) , C'.S decir, al me-s <le su ingreso, 
la niña está sorda~ ciegn, en hipcrcxten· 
~ión de los cuatl-o nller:nbros, en e&tado 
eJe l"igidez descerebrQda. No e-xiste pará· 
1i~i jt facial, aparece Nistt t;UlO rotatorio: 
pérdid• del reflejo de deglución. Abo)j. 
ción de lo~ reflejos cóclco·palpchrnl y 
óculo-palpeb•·•l; reflejos osteo·tenclino· 
~os no se ohticnen, hi]>ertonía ele] nlovi­
mlcnto (Jc Ilc;Oón de miembros infcrio-
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ru y eu menor grado de los auperio.ru, 
reflejos cutá.oeo• ahdouúnales abolidos. 

Nuett.ra enfermita ae va caquecti.z.an· 
do y evoluciona rápid~wente hacia la 
muerte en UD Japau• de tr.es mes.es. 

Informe Necropsico: Estudio Anoto· 
wo·potológico: 

Cerebro: Ln inspección macroscópica 
de su euporficio externa no mue.stra aJtc· 
raciouoa dignns de especial mención. 

Realizando cortes verticales en el sen· 
tido aogitnl, ae observan zonas de mtn· 
chao uí.Jodo~ de color grisáceo y de con· 
ai!lenc¡n ditminuída. 4 todo lo la_rgo de 
la •ualancia blanca, más abundante ha· 
cíe el poJo occipital. Aunque la. consis· 
tencia está disminuida en el e e u t ro, 
cxiltc una moderada reacejóu fibrosa eu 
lo pcrüerío. No te comprueba lo eXU· 
tcnein do rarcJ:.cción eavit3ria. Las le· 
eionct observadas son simétric~s en mn· 
ho.& hcmialcrios cerebrales. 

El e•tudio hi&to·pntológico de e&tn zo 
-nn dcgenerntivn, empleando la técnica 
de \Vcigcrt parn Mic]inn, revela la cxis· 
u~ncio de zonas degenerativas que no 
tomen el colorante por ecrres¡)ondet· a 
zonoa desmieJinizadas. Existe degenera­
ción ¡¡lial. 

En cunnto al estudjo de pulmonC!, ae 
comprobó proceso neumónico de carác· 
ter fibrioo-]eucocitario en pu]món dere· 
eh o. 

En 1 nteuino! : Enterocolitis crónie.a y 
ndenopntíu meacntérieas. Resto del exa· 
111t n histo·pnto1ógico normal. 

Co mentario s 

Nuestro primer •)lonteamicnto dicg· 
nóstico !uú el de uno Teumio hipocolcé· 
micu. baeándonoa en los contracturas 
c:tq>o-podólicns, típicas de estos estados, 
los síntomas de loringo..espasmo, y la ba­
je del Calcio en el plasma que era de 

6.5 uo¡;r•., ya que te •eñala que por de­
bajo de 1 mgrs., comienzan a presentar­
se los manifestaciones de Tetania, y aU 
comcnzo.mot nue&tro trata.D:lien.to por 
Glueooato de Calcio al lO?'o eodo,·eno-
80 a le dosis de 0.50 ce. por Kg de peso, 
pero no hubo reapuesta satisfactoria a 
Cite trntamieoto, continuando su t eín­
louws ncuxol6gieos y si se quiere inten­
,:ificúndose y manteniéndose baja In to.ea 
de Coleio en el p lnswa, lo que ya no• 
hizo dud cr de e&te primer diag:uóstico, 
puct ca bien sabido que cuando se ad· 
n.liniatt·n Calcio endovenoso a e-stos cu· 
so&, dc.snpnrccen todos esos síntomas, y 
la Cnlcemia aumenta, cosa que no suee• 
dió en nueatra eniermita, lo aue no• 
bi_zo elimi nar este diagnóstico. • 

Tcmhién dcscartomos la posibilidad 
de (!UC IC tratara de un Hipoparotiroi­
tli4mo ¡>rimurio, y 3 que éste e~ una de 
1aa eou¡aa menos frecuentes de Tetania, 
eu el niúo, tegún sefiala Wilkins en ~u 
obra uTrnstorooa E ndocrinos y del Me· 
tobolismo del Niño y adolescente". ca¡ 

Al cnconto·nrnos en el estudio del !on. 
do del ojo une Codonetinitis y atro· 
fin del nervio óplico de ambos ojos, tra­
towos de dcseut·tar todas las aíccciooca 
por deiJCilCTtlCi61'~ Cerebro-mflculw, co· 
noo la fdiocio Awourótica fauúlinr de 
Tay-Snch, dección ésta que se earacteri. 
za por la presencia en la mácu]a de u__oa 
mancho color roj()o-Ctreza, signo que no 
tenía nuestro caso. 

También eliminamos bs dege.n .. eracio· 
uc& ccrcbro·retiniaruu del tipo juvcnü 
t6ttlf>rtuw de Bielchowsky, pero ésto eo· 
m icuzo nJrededor de los 3 ó 4 a tíos, y e~ 
de curto )cnto, así como la formn jttve­
uil do Spielmoyer y Vogts, de igunle• e•· 
ructorcs. E n cnnnto :t la forma tnrdín de 

Kuh, también es de aparición tnrdit y 
de curso lento y al final hace un cuudro 

de otnxin cerebelosa, pero por lo gene· 

rol no existe pérdida de la visión. 

R. C. P . 
ED•· - J'eb.. 1112 



J:.:n euauto a la T oxop/..a.$mosi$, aunque 
Ja tuvimos in mente, no pudimos hacer 
la& investigacionC$ pertinentC!, pe r o 
tampoco existían todt:ts los earacter·íati· 
cns clínicas corre~pondientes a esta afee· 
ci6n. 

Por último, de$J>ués de una reconside. 
ración del c:~so, valorando todos los fac· 
tOrO$, coucluhnos que se trattba · de un 
caso de proce$o degenerativo lrered<>·fa· 
miliar clel S. N. C., catalogándola en el 
grupo de las Abiotrofias c;oo degenera. 
c'i6o diíu~u y simétrica de la sustancia 
hlanca cerebral sin rcshhmdeciruiento 
ni formr.cióu de cavidades, y entre ellas 
la Esclerosis Cerebral de Krabbe que 
no e& Jllás que la formCt infantil. aguda 
del proceso descl'ito por Pelizaeus Merz. 
bacher, y que I30lbién se J>Uede c1asifi· 
cnr dentro de la clasificación que hace 
David Clork en la obrt de Nelson CSl 

como Leucodistroliu, que ya señalamo;;; 
al comienzo de este trabajo. 

Estas afcccioocs degenerativas englo· 
ban una gran variedad de procesos que 
han sido descritos como Esclerosis ce. 
rebrt.l düusa. Los rasgos genéticos gene· 
ralmcnte son rec;esivos, en algunos caso3 
ligados al sexo. y en otros como en el 
nuestro un rccesivo nutosómico. Toda$ 
ellas t-ienen cienos aspectos histológicos 
en connio. J..a mielina se destruye Jll"e· 
cozmcnte y las materias patológicR~, gra­
sas libres, ccrebrósi<lo$ y glucolipido& 
meh'I.Crowálicos desap&recen y es notn· 
ble la cicatrización por Astl·ocitos. Cuan. 
do esto ocurre. el cerebro es de una con. 
!i&tencia mas ñura <¡ne lo usuaL 

Lo que se describe como Esclero~i$ 
cerebral de Pelizttcus ~1crzbachcr, Cl'l 

una enfermedad bcrcdoíanüliar canc· 
terizr:.da por una degeneración progre· 
siYa y difusa de la sustancia blane.:~ ce· 
rebral, sin :ret~blandccimiento, cosa que 
la diferencia de la Enecfa]jtis pc;ia.xil 
de Schilder. en la que sí existe rcsblau-

R. C. P. 
t'ne. - :F"C!b. 190:2 

decimiento. Merzbaeber e.tudi6 14 ea· 
sos, de los cuales doce ertn varones y 
dos hembras. 

Lo;¡ estudios de Merzbaeber le permi­
tieron suponer qllC la enfermedad era 
la expresióO. de una falta del desarroUo, 
sugiriendo por tanto la denominación 
de Apla•ia Congénita Axil. Spielmeyez 
demostró bien pronto .que Merzbacher 
estaba cquivoctdo, y que el proceso era 
en realidad una degeneración pt·ogresiva 
muy lenta de h sustancia blanca. Los 
cambios involucran pl"imilivamente las 
vainas de m.ielina, pero findmente tam. 
biéu los a.xonos. La lesión parece iniciar:­
sc cerca de lo$ ventrículos y extenderse 
hacia la corteza. Finalmente, toda la 
sustancia blanca cerebral, del cerebelo, 
del tronco ccrebrd y médula están máa 
o menos degeneradas, pero se hallan 
áreas intactas de mielitut. Existe una in. 
tensa p1·oliferación de células gliales fi· 
bt:osus que dan lugar a la denominación 
de Esele .. osis cerebral, como t<mbién 
se le llaman a c.stos procesos. 

En las márgenes de )as lesiones avan· 
zadag., la mieljna destruida es fagocita· 
da por las pcqtte)Íaa células microglia· 
les, no existiendo evidencig· de procesos 
infhuuato1·ios. La sustancia gris muestra 
por lo genera l muy pequeño.& eamhios 
y las lesiones descritas en ella .son más 
bien secundarias. 

La enfermedad de Krabbe se consi· 
dera como una va.riedad del Polizoeus 
Morzbacl1cr~ difcrcucián<lose sólo por su 
rápida ¡prog•·esi6n, por lo que se le lla· 
mn "forma iulnntil aguda", existiendo 

una forma clínicn de transición enu·c 
clb.s que es la que se den omina formn 
juvenil subaguda de Seholz. <<~ <•>. 

Histol6gicamente presenta Jos mismos 
caracteres, ya que el pl'oce-so anatÓl't.tieo 
parece ser esenc.ialmente de la tnisma 
naturaleza. 
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Esta fol'O'Hl clínicn fué descrita por 
Ktabbc en 1916, pregentando el e$tudio 
de duco caso:f, to<los los cunlea eran si· 
ntiJares si no idénticos. Ln enfermedr .. d 
es cvideutemeutc familiar, y por lo ge­
n eral C$-t<\n a.íccto1dos v~rios hermAnoe. 
Son completamente de buena salud al 
nacer, pero al poco tiempo ap¡u-ecen lo~ 

:sintomus cttractedr.t.dO$ por llanto eon· 
t illno, sjf\ ennsn aparentet ~iguc desptu!t~ 
un c:otado de apatía o estupor; aluüsmo 
1iempo la muscula.tu.-a se hace l"ígidn, y 
grndualmeute eontinlía C$tC estt.do has· 
ta. que el nlrí o qneda comp letruneute jm. 
potente. De tiempo en tiempo se produ­
een CSJ)ll$lUOS tónjcos, quedando final­
mente eu hipexexteusión de ::ambo ~ 

nricmU,·o-s supcrioxes C: htferiores. F i­
l)a lm.ente "el 1\iiío pierde el ¡·eflejo de de­
glución )' por último aparece atrofia 
óptica, acompaihludose también de sor~ 
dera. Al find el u.iúo está cie~o, so1:do 
y descerebrado. Es poco f recueote q·ue 
la enfermedad perduxe más de un atío. 
E l pronóstico es eowpletamentc dcsfi'· 
vorahle. 

Re s umen 

La E<tfcnucdad de Krabbe es u na 
afeeeióll de~enerativa del S. N. C. de ca. 
rácter heredo-familiar. 

Se le considera una forme clínica IDU)' 

nguda del a>roec.eo descrito por Pclizaeu• 
Mt.H.·zbllCher, yt q-ue histológicnmeote 
.1$011 e-sencialmente de la mismn naturn· 
le2a. 

Estos nUlos son sanos :d uacc r y po­
co después et; que cou.üe n.ttHl a preaen· 
tar los siutouu:.s de la cnfcrwcda<l. 

Tiene un cm-so p r og-.·c sivo y rápido, 
y de ~thí que se le denomine "forma jn~ 
f:lntil ngu.dn'', port:t d iferenciarla de la 
'~forma infantil c1·ónica ·• que es el pro· 
ceso descrito pot• Pclizaeus Mel'zbachcr. 
y In "forma juvenil sub·a~'ltda'"' c¡uc ~!< 

h: Esclerosis cerebral de Scholz, r que 
la seii.'dan como m)n fonn~ de trans_j. 
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ción entre. el Pcü:r.aeu~ Merzbacher r el 
K•·abbc. 

Es csencialmeme 1.111. proce..so deamic· 
lini:trmte pro~resivo de In sustancia bla.n· 
~n eetebra l, que jnvolucran primitiva· 
mente )a$ vzhta:s de micliuas y final­
mente los t'txoncs. 

Produce nua fihrosi s. cerebral, y de 
.-.h i la denominación tle Esclerosis ce­
rebral difu! a con que se catalogo.o ro· 
dos estos procesos. 

El pronóstico es desfavorab le. 

Summary 

A case of K r a b h e ' s degenerative 
djsease of the central uervous systcm in 
e forty eight days old !ewale iniaut is 
•·eportcd. It is the first case oí thi.s n:1re 
<:ondition obse1·ved in ou_r eountry .. 

It wa11 an acute fo1·w of the condition 
desc.ribed by Pcüzaeus Merzbachcr. 

Thc baby was b·orn io good hcalLh, 
hut ahout thc cnd of thc Iirst montb of 
life she becamc Ül with ncut·ologica.l 
symptoms of the spasticity type, sho~viog 
crises of cpilepliform, tonic :.uid clonic 
eon-v-ulsion$t tmd sl1e made ~ downhiU 
course with the deccrcbrate rlgid.ity 
pictm:c, followed 1 at e 1· by blioc[ncss 
toptic alrophy) nnd dombnC$.s, un ti 1 
dealh oecuuing three mouths frow the 
oosct of the illncs.s . 

She camc to thc autOf)Sy wble :md 
1 he pathoJogist- fouucl cxtensive gray 
?.Ont$ o{ degeneration in the wh ite suh· 
stance o{ t he brain. 

\Vit h thc \V e i e; e r 1 tcchni<fuC for 
myclin~ the $pceimcns take:n from thcse 
:r.oncs .showcd patches not takiug the 
s t a i n~ charccte•·istic o{ dcmyelination .. 
'f hcrc was gJi::d renctioo. 

lntcresting Cl10ugh ' \' él$ the fact that 
rhrce clder made hrothen died prcs:en· 

R. C. P. 
En<-. • Fel>. l9tiZ 



1i1lg 1hc 6a.roc ,,eu.t·ological t>icture t~utl 
oue more, l>rother the precedin:x. ¡ .. 
alh·e but he was ü eon\'l.tlsivanl . 
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~ Jervi~ C.: F.arly infantil e diflu3<l telero· 
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Neuroblastoma Suprarrenal con Metástasis 

Peri-orbitaria (*) 

Por los Dres.' 
~ÍANUEL PllRGZ STABL& •• 

A >'!'l'ONlO GuaaNtC.\ ••• 

Dr. A. l\1argolles: Traemos a la cou· 
"iclcrnción de ustedes para su discusión 
d iagnóstica el sig-uiente caso, por esti· 
mnl'lo de interés general. 

El ruño fue llevado al cuerpo de guar. 
die del Hospital "A. A. Aball.í" por p•·e­
scotn~ manifestaciones edematoso$ del 
ojo derecho y región fronto-parietal de 
ese lado, liebre y vúmitos alimenticios. 

Se ingresa en el Servicio de Lactantes 
(Dr. Pére• Stablc) en mayo del año en 
curso con ~1 din¡móstico de traumatismo 
craneano. 

E ntre los antecedentes personales no 
existen d:'ltOS de inte(és: parto normal. 
nAcido a tél.'miuo, con un pe$0 de 8 ll· 
ln·as y medjtt~ tHlda a :seftolar en el de· 
san-ollo uhel'-ior. La historia familiar e-s 
negativa. No atopic ni consan~oujniclad. 

• 'l'robojo presentado e.n la tctión cli· 
niett de Jo Sociedad C~.~baM de Pedi:· 
t.ría dd 23 do Octubre do 1961 (Bcapi· 
tal Infll.tllil .. \VUliam Sol~r''). Leido p('tr 
el Or. Agus1ín l\la.rtolJes. · 

... Jefe do Set-,•i<'Jo del 'BoJPité.l lnhntiJ 
"A. A. AbalH''. ... Pa1ólogo dcJ Bos¡,ilal ·•A. A. Ab~lli.'' 

Enfermedad ac1ual: refiere la madre 
que una sewaon a.utes del ingreso el 
uiño {de 10 mesea de edad) sufre una 
caída, recibiendo un traumat ismo en ht 
tegióu frontnl, ltdo derecho, ptovociio· 
dolc inflamación de }as partes blandos, 
que cede •·ápidamente con la aplicación 
de fomentos fríos, uo observando niugu· 
on otr:a ano1·nwlidad durante los días 
snc~.sivoa. No hubo pérdida de lo con· 
ciencia en ningún momento. AJs:uoos 
tlías despué-s de este accidente, 8 o 10 
itprox.lmadmnentc, amanece el niño con 
fiebre alta, reapareciendo el edema SO· 

bre el ojo derecho, el párpado y la re­
ghin fron1al en el mismo sitio donde re­

ciJ>ió el golpe, presentando lldemás ese 
<lía dg-unos vómitos a)jmculicios, y eo 
estas condiciones lo Uevó al hospital 
rlondc <ruedó ingresado }hlra su.' obser· 
\'...C:)Ón y tratnm iento. 

Al cxnmcJ\ físico practicado en el Ser­
'' icio se encuentl'a un niño de 10 meses 
de edad, ligeranleutc cüstrófico, pesan· 
tlo tS libras. 4 onzM y un~ tt\Ua de 
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