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Enfermedad de Friedreich. Presentacion de un caso
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Presentamo:s un case e enfermedad de Friedreich con las raracteristicas signientes:
Consanguiniaad de los padres, tia, padeciendos ataxia, retraso mental de moderads a pro-
fundn, marcha tabetorerebelosa, ataxia estitica, inestabilidad coreiforme. -igno de Rom-
lierg positive, hipotonia muscular de miembros inferiores, cilocscaliosi: dorsolumbar, pie
cave, aclitud pecoliar de los manes en posicion de juramento, alieraciones cardiovasculares

y electrocardiogrificns,

INTRODUCCION

Perteneee é:ta al grupo de enferme.
dades fijas del sistema nervioso ceniral,
congenitas, familiares o hereditarias, Ha-
madas asi por haber recibido una des
eripeion definitiva, por lo que no plan-
tea ningan prohlema en ewanto a teata-
micnto se refiere,

Fue deserita en el ane 1861 por ¢l
AULOF CUY G nombre Heva v oen 1L Soea,
e Montevideo, hizo la publicacién mis

1%y Residente de Pedistria en ol Hsspital
Pedigtrien Provineial Dacenle be Camagiiey.
Ihslisrvs  DBetamrourt = n, @ amagiiey, ol

7% Pealiotras Posgroluwilos en o] Hospie
wl Regional de Florida s ExAdolernos Verti
vifles e Pediatria en ol Hospital  Pediatrics
Cinpagites,  Dholares
Colen,

Peosvimeinl  Dhacente
Betunvairt = m, Canenginey,

(70 Fapeeialistn e grado  en
Pedintria v Jefe de Servicio en el Hospital
P'ediatrica Provincial Decente e Camagiiey,
halores Betancourt </m, Camagiey, Cula,

completa del cwnlro evelmive del pro.
ce=o v s comporiamicrnto, Es una enfler
medad  hereiditaria v familiar, aonigue
csta caracteristiva pucde faltar, Se¢ dice
que el cumleo comicnen en la pubertal,
pere numerosos casos = han proe=enti-
do antes de los dice afios: catoree me-
heh (Cristopolta), dos anos ( Mallorer) .
Pueden existir otras degencraciones del
aistema nervioso central en Ly mizma fa-
milia (Pierre - Marie, Dejerine - Sottas,
CharcopMaric), Se cita ademas que on
alzunos easox las infecciones de la in-
fancia como tos ferina. zarampion v
ifteria pueden tener un efecto de la-
tigazo sobre los manifestaciones de la
mulacion genclica.'

El enadro elinico comienza por tras.
tornos de incoordinacion motriz que se
seneralizn poro o poco: despuds w0 afia.
ilen deformaciones caracteristicas v lae
o signos piramidales que completan ¢l
conjunto.



Alteraciones motoras

La marcha es tipica, llamada por
Charcot, tabetocercheloza. En la esta-
cion de pie la tipicidad también se hace
evidente v el enfermo siempre busca
apovo, oscilante, cambiando los pies
constantemente de sitio (ataxia estatica
de Friedreich) . El signo de Romberg
suele ser positivo. Toda labor manual se
encucntra  dificaltada. Segin  algunos
autores tamhbién puede presentarse cier-
to temblor intencional, hiperquinesias
frecuentes (mueecas faciales, parpadeo)
v esto ha sido llamado por Charcot, es-
tabilidad coreiforme,

Alteraciones de los reflejos

Abolicion de los reflejos tendinosos
que comienzan en miembros inferiores,
aungue puede instalarse de forma irre-
cular, El sizne de Balinsky se encuen-
tra positive tardiamente,

La palabra

La palabra ha sidao dezerita como len-
ta, arrastrada, titubeante, pastosa: al fi-
nal de la enfermedad la voz a veees es
bitonal.

Lesiones traficas y deformantes

En cuanto a estas lesiones (hipotonia
muscular). sobre todo de miembros in-
feriores, el pie cave e: muy expresivo,
corto, con la cara plantar excavada, la
dorsal haee saliencia en domo, los de-
dos hiperextendidos ¥y ambos pies afec-
tados. A tal punto llamé la atencién de
Charcot que le llamé pie de Friedreich,
pero esta alteracion con ser tipica, no es
patoznomonica.”

Las manos sufren, aungue menos fre-
cuente, una deformacién semejante a la
del pie. ausente cuando las manos estan
apovadas sobre la cama o sobre la ro-
dilla.
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La columna vertebral también se de-
forma, presentindose cifoescoliosis v os.
coliosiz. Se dice que la atrofia muscu-
lar parece estar en relacién con la inmo-
vilidad, aungue otros senalan que ésta
s¢ debe a alteraciones obzervadaz en la
anatomia patolégica.'?

Alteractones en las reacciones eléctricas
musculares

Pueden aparecer alteracionce en las
reacciones eléetricas museulares, pera
permaneciendo normales las medidas
cualitativas: la eronaxia esta anmentada.

Fonda de ojo

El fondo de ojo es normal, pero la
musculatora exiringeca puede mostrar
alteraciones, pudiendo presentarvse: nis-
tagmus easi siempre provocado, atrofia
del nervio dptico, que no es tan excep-
cional, retinitis pigmentaria ¥ cataratas
también han sido deseritas.®

T'rastornes cardiacos

Son frecuentes la taquicardia v los zo-
plos de gran intensidad; el electrocar-
diograma muestra anomalias del inter-
valo ST o inversion de la onda T, en lIa
mitad aproximadamente de los casos y
s¢ informa en el propio corazén umna
peculiar miocarditis y fibrosis intersti-
cial. La muerte puede ser debida a arrit-
mia cardiaca e insuficiencia congestiva.
Algunos autores pensaron gue estas ma-
nifestaciones cardiovasculares depen-
dian de alteraciones degenerativas de los
miiseulos vegetativos del bulbo, apoyin-
dose para ello en algunas comprobacio-
nes necropsicas,™'™"

Psiguizmo

Se han deserito casos de retardo men-
tal de muy diversos grados.

R. C. P.
Marzo- Asmie. 1971



NUESTRO CASO

Paciemte, L.T.D, H.C.: 80378, de 7 afios de
edod, sexo masculine v raza blanca,

ML: Remitido por insuficiencia  cardinen
aguida,

H.E.A.: Refiere la madre que con antece-
demtes de “padecer del coruzdén”™ desde hace
dos afios, nota que el nife e “sofoca™ mucho
al caminar, hacicndose esto mis evidente hace
dos dias,

APF.: Abuela asmitica, Tia con trastornoes
de la marcha parecidos a los que presenta el
nifio. Costro hermanos vivos ¥ sanos, Los pa-
dres son primos hermanos,

A Embaraze normal, Parle eotdcive ¢
institucional, Pesd al nacer: 7 libeas, A los dos
aiios, ingestién de Iuz brillante, que lo madre
asocia con el comienzo de las altcraciones de
la marcha: caidas frecuentes, por lo que ha
sido tratado en Ortopedia,

Inmunizacienes: BCG al nacer. Triple: tres
dosis, Antipolio: una dosis,

Desarrolle psicomotor: sin alteraciones luasta
los dos afios de edad, Nunea ha asistide o ls
eecuela,

Examen  fisico (datos positivos)

Paciente longilineo que deambula con  difi
cultad, provectando el pie hacia adelante en
forma exagerada, taloneando de forma rui-
dosa, necesitande €l control ocular para man-
tener €l equilibrio; a la vez, la marcha tiene
cardeter ehrio, festoneante, separando  los
miembros superieres, balanceindose como un
equilibrista  (marcha tabetocerebelosal,

De pie: separa los pies con oscilaciones la-
terales ¥ anteroposteriores del tronco, apre-
ciandose contraceiones broseas de la rétula
{ataxis estitica). (Véase Fig, l.)

Extremidudes: en ambo: pies se observa
deformidad en valgo. La: manos en posicidn
de juramente apapece extension de la prime.
ra falange de ambes dedos mefiigues, con
flexion de los otros del mismo lado (Véase
Fig. 2 ¥ 3).

Columna  vertebral: cifosis dorsal discrata;
notalile escoliosis dorzolumbar, que se hoace
evidente en la Fig. 4.

R C. P
Maspo-Annin. 1971

AC.: Soplo sistélico grado 1L/VI que se
irradia al cuello ¥y al apex. No otras altera
ciones,

8.N.: Psiguismo; parece con  disereto res
traso mental,

Marcha: wbetocerebelosa iva descrita),
Romberg: positivo,

Hiperionia muscular de miembros  infe.
Fires,

Di=metria, hipermetria ¥ adiadococinesia
linestabilidad coreiformel.

Reflejos osteotendinosos disminuido: en am-
hos miembros inferiores,

Fig. l.—Puciente on posician de pie, aeligs
tundo wne wetited carecteristicn, separando los
pies parn mantener ef equilibrio.
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En estas fatografins se abservg of prie ewwa v boowetitid de los dedos de ly mano

Fig. 2 v 1,
i posicien i juramentao,
MNa Babinsky, ' i
' AR o F E' !'

Reflejos cutineomuessos normale:.

Mo alteraciones =en-=ilivis,

Pares crameales =in altereiones,

Fonda de ajos mormal.
El resto del examen por aparate: o= mes
gativo,

Exdmenes awxiliares e dingndastico

nilas

ALK, eritrosedime

Orin,
por eleciroforesi=:

Hl.-ll:ltr;r.'lll I
proteins  tobales v

dentro de limites normales,

Serologio v heces fecales: megmtivas,

Ravos XN erinea: sin alleracione-,

Columna vertebral: Viéa-e Fige, 5 v 6,
Pies: Véase Fig, 7.

E e Segmenta ST con decalaje negative
de comvexidad inferior en D2 D30 AVE e
VI ow Vi Onda T negativa oen 132, D3, AVEF

vode W1 oo VA, QR=: R BRI 1T PR T TR TR
e easi toddas las deriv

tos e = v IR PRI
Sigoos e meiecarditi= difusa ¥ de hiperieefia

ventricular dequiepda con cobrecarza sistalica

. Sabearesn,

L At Fig. 4—En esta foto se hece evidente In

Exndio peicalégivo teanclusionesiy 1
esroliosis dorsalumbar,

Hetrasa mental profondae D, Alanzae .
R. . P
Muszo- Awsie 1871
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Fig. 5 v 6.—En estas ilrrlrgnl“ln LT 1rl.lu,!irlu'f1|| rinliodagivamente Ly cifosis dorsal disereta
fy marcada escoliosis dorsolumbar (e, Pacing,

Fig, T—Deformilad on volgo de gmbos pies, Eo oviste biteral se aprecia

qpeee e timves crazada o mivel del pente medio del gstedgele v ode e didifisis

el primer metatarsiono formon un angalo de 138 grodos, La imagen radio-
fogioa es la gque se observa en el pie cava (D, Pacin.
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SUMMARY

Oliva Palomine, Manuel, et al, Disease of Friedreich Presentation of a case. Rev. Cub,
Pediat, 43: 2, 1971.

A cose of disease of Friedreich is presented, with the following positive chorncteristios:
Consanguinity of parents, nunt affected by ataxia, mental retordation from moderate to
deep, tabetocerehelous gail, static ataxin, coreiform instability, positive Romberg, lower
limbs muscular hypotony, derso-lumbar kyphoscoliosis, pie cavus, peculiar attitude of
the hands in position of oath, cardiovascular and electrocardiographic alterations,

RESUME

Oliva Palomino, Manuel, et al. Maladie de Friedreich, Presentation d'un cas. Rev. Cul.
Pediat. 43: 3, 1971.

Nous présentons un vas de ls waladie de Friedreich, avee les caractéristigues posilives
suivantes: consanguinité des parents une tante affectée d'ntaxie, retard mentale de modéré
i profond, marche tabetocercheleuse, ataxie statique, instabilité coreiforme, Romberg
positif, hypotonic muscnlaire des membres inféricurs, cyphoscoliose dorsodumbaire, pie
cavis, attitude peculiere des maing en position de juroment, aliérations cardiovasculaires
et electrocardiographigues,

PESBIME

Onupa M., @ zp. Bosesns Priedreich . [IpepcTasnesdé ONHOTO CTyvaf.
Rev, Cub. Fed. 451 2. 19?1.

Mpepcranined coytad fadosenasns Priedreich ¢ NONOERTENBHIM g.hpgﬂ
pUCTEKaM?, E-DHe SEAADTCA CHely mmt: eMAHOKDPOBHOCTE DOFHMTENEH, T
cTpanamnan aTaxcHel, YMCTRERHAA OTCTANOCTE OT yMepexHHOR K IAyCGoxod,

TadeToMOIXedKoBEHe NDOIRMEeHZe, CTATEYECKAA ATAKCHA, KOpedjfopMMYEecKAas
HEYCTORINBOCTE, POMOEDT NOJOXETENBHH, MMEEUYHAA THNOTOHUA HEXHEX wie-
HOB, TpyOHO-NOACHEYAKR KRuMPOCKOMMOS, HWOHCKaA CTONna, coemafideckad mo-
aa Hn NONOEEHME NDHCAYS, CepOedHO-COCYIMCTHE ¥ adexTporpabudeckue
HaMeHeHEA,
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