Abiotrofia neuro-retiniana (*)

En el capitule de la “enfermedad he-
redo-degenerativa™ se integra un grupo
de formas “cerebro retinianas” en las
cuales ¢l proeceso heredo-degenerativo
del sistema nervioso central se exticnde
al cpitelio pigmentario (Tapeto) ¥ a la
retina.

Esta afcceién se denomina “degene-
racién tapeto retiniana”. El términe de
“ghiotrofia” fue introducido por Sir
William Gowers (1902) para indicar la
degeneracién y, por consiguiente, el de-
fecto funcional del tejido altamente es-
pecializado. Sucesivamente (Treacher
Celling 1919) denominé “abiotrofia” a
la degeneracién “tapeto retiniana fami-
liax™.

Los profesores Bamatter, Franceschet-
ti ¥ Klein han tenide a su cargo la
parte de la relacién dedicada a los “as-
peetos clinicos, oftalmolégicos ¥ gené-
ticos de la abiotrofia neuro retiniana en
Pediatria™

La ahiotrofia neuro-oftalmolégica en
general prescnta estos caracteres comu-
nea:

1) La misma afeccién se presenta a
menudo con el mismo aspecto clinico
en varios miembroz de la misma fami-
lia {homologia). En general la sinto-
matologia ¢s bilateral v simétrica en ¢l
mismo individuo (homotipia);
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2) la afeccién se caracteriza por
una evolucién progresiva;

3} la afeccién se manifiesta en los
distintos miembros de la familia a la
misma edad (homocronicidad) ;

4) los criterios de la anticipacion y
del empeoramiento de la afeccién en el
curso de las generaciones sucesivas son
muy discutibles y deben atribuirse sobre
todo a crrores estadisticos en la selec-
cién del material,

En cuanto se refiere a la constancia
del “fenotipo™ es bien sabide que al
lade de la: variaciones interfamiliares
existe a menudo una variacién intrafa-
miliar: el conocimiento de esta muta-
cién del fenotipo es indispensable para
Ia interpretacién de la forma atipica y
abortiva.

Los auteres proponen la siguniente cla-
sificacién de la abiotrofia neurco-reti-
niana en pediatria.

I.—El sindrome neuro-oftalmolégico-
lipoidieo:

1} Tdiocin amaurdtica infantil de
Tay Sachs (1881/1887)

2) Forma ;I:rrcﬂoz y tardia
3) Forma atipica y limitada

a) forma a manifestaciones cli-
nicas o a evolucidén atipica;
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b) idiocia amaurdtica espéstica,
Seitelberger (1952/1953) ;

4) Forma neuro oftalmolégica de
la enfermedad de Niemann Pick
(1941,/1942)

II.—El sindrome neuro oftalmolégico
fuera de la lipidosis clisica

A.—1) con lesiones difusas de la
retina

a) la displasia tapeto-retiniana
infantil precoz (amaurosis
tapeto-retiniana congénita o
infantil de Leber (1871);

b) la forma tardia:

¢) el sindrome de Bardet-Biedl
(1920-22)

2) con lesiones localizadas de la
retina;

a) forma maculosa;

b) forma periférica

B.—Con lesiones predominantes del
nervio Gptico

1) La esclercsiz cerebral llamada
difusa:

a) la enfermedad de Schilder
{1912} ;

b) la encefalitis periaxil con-
céntrica de Balé (1928);

c¢) la forma congénita de Mac-
!:ay (1940)
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2) La. leucodistrofia heredo-fami-
liar:

a) la forma aguda y sub-aguda

I) la esclerosis cerebral in-
fantil difusa aguda
{Krabbe) (1916)

IT) forma juvenil e infantil
tardia (metacromética)
Schelz (1925); Van Bo-
gert-Scholz (1932 ¥
Greenfield (1933)

III) la forma adulta (Ferra-
ri 1927)

IV) ladegeneracién esponjo-
sa familiar del neuroeje,
Van Bogert (1938)

b) La forma crémnica

I) la enfermedad de Peli-
zaeus-Mezerbacher
{1885-1910)

II) la forma precoz y tar-
dia
3) Otros sindromes neurc-oftalmo-
logicos:
a) la diplegia espdstica congéni-
ta o infantil regresiva;

b) la heredo-ataxia con atrofia
del nervio Sptico;

¢) la atrofia 6ptica infantil com-
plicada heredo-familiar (en-
fermedad de Behr, (1909).
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