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Proposicién de un tratamiento neuroquiriirgico
para la Ataxia-telangiectasia (sindrome de Mme.
Louis Bar. Primeros resultados

Por el Dr.:

C. M. Bawvirez Corria®

Famirez Corria, C. M. Proposicidn de on fratomiento newroguirdegico para la Ataxia
telangiectasia (Sindrome de Mme, Louis Barl). Primeros resultodos. Rev. Cub. Ped. 44:

456, 1972,

Se deseriben los sintomas de la ataxia-telangiectasin (sindrome de Mme. Louis Bar). S
estudian cuntro cmsos de una familin ¥ uno esporidice que presentaban esta  entidad,
detallindose la téenica de la operacion denominada immunoshumt o derivacién, la que
fue aplicada en los cinco pacientes, Por altimo se analizan los resultados obtenidos,

La ataxia-lelangiectasia es una enfer-
medad que aparece en la infaneia ¢
incluso en el wacimiento. Es general-
mente familiar, ocasionalmente espo-
radica, asi como progresiva v fatal en
Ia adolescencia. En sus formas mis ca-
racterizadas el primer sintoma es ge-
neralmente una ataxia tipo cereheloso
a la cual signen, irregularmente, en el
transcursa de los afios, movimientos,
posturas v aclitudes anormales extrapi-
ramidales, ademis de ocasiomales oli
gofrenia y cambios de conducta, Coe-
tinea aunque variablemente surgen
telangiectasias simétricas de la conjun-
tiva o de la piel v olras expresiones
cutdneas como miculas acromicas o hi-
percromicas (manchas café con leche)
y ademas trastornos infeccioses sinu-
pulmonares iterativos o Permanermrtes
v cowr igual constancia deficiencia de
inmunoglobulina A. Anatomopatelégi-

* Seevieio de Meuvrocirogia. Hospital Do-
cente “Calixto Garcin™, La Habana.

camente los daiios son sobre todo neu-
ronales, cerchelosos v ganglionares y de
tipo secundario en la médula, ademas
de lesiomes en la hipdfisis v laz sena-
ladas en los vasos venocapilares.

Mme. Louis Bar' dezcribié el proceso
en 1941 como “un sindrome progresive
que comprende telangiectasias capilares
eutdmreas v conjuntivales simétricas de
disposicion nevoide v trastornos cerebe-
lozos”. Esta observaciéon fue remozada
por Beder v Sedgwick,® quienes en
1957 y 19538" afaden al complejo sin-
drémico dos hechos importantes: la
concurrencia familiar de la enferme-
dad y la presencia de infecciones pul-
monares iterativas, ocasionalmernte con
bronquiectasias. E2 en su primera co-
municacion que Boder v Sedgwick pro-
ponen la denominacién de ataxia-te-
langiectasia para la entidad, nombre
que todo el mundo aplica ¥ que sn
duda anade simplicidad al diagndstico,
Casi simultireamente Wells y Shy*



deseribieron dos casos de coreoatetosis
familiar con telangiectasias cutdneas,
como si ge tratara de un sindrome nue.
vo. Este cuadro fue asimilade a la
ataxia-telangiectasia® por todos los au-
tores. En Seltaire v Lépez* acotamos
la informacion de que Syllaba y Hen-
ner® habian deserito ya estos ecasos de
atetosis doble con telangieetasias ocu-
lares, enfatizamdo a la corcoatelosis
familiar como el elemento prineipal
del sindrome, ya desde 1926, Sole Sa-
garre (1959) (acotado en 4), incluye
este proceso entre las facomatosis.

Corresponde a Thieffry, Arthus, Ri.
ecardi v Lyon™ ¢l mérito de haber re-
portada el déficit de betaglobulina®
(o sea gammaglobulina'), encontrade
por ¢l Dr. Burtin en ires de sus sicte
easos. Peterson, Kelly y Good' deseri-
ben luego amomalias en el timo y ma-
lignidad coincidentes en un caso y con-
firman el déficit de inmunoglobuli-
na A, hallazgo que Fireman, Boesman
y Gitlin compruebar y que en lo ade-
lante ratifican numerosos investigado-
res.

En Cuba ¢l primer informe apare-
cide sobre el sindrome de Mme Louis
Bar es un concienzudo trabajo elinico
de Amador, Molina v De la Llera,”
publicade en conjunto con una segunda
parte inmunolégica® por Admador. Mo-
lina, Muzhichenko, Nikolaicvich, Bala-
yar v Pérez Atencio y una tercera par-
te’* en que los autores Morozov, De ln
Llera, Amador y Molina practican por
primera vez en la historia de la en-
fermedad una tentativa de tratamien-
to quirirgico a base de un trasplante
de timoesterndn fetal, que los autores
denominan  “trasplame vascularizade
timoesternal”, enya téenica deseriben.
Segin informe personal del Dr. Ama-
dor dos de los casos fallecieron vy un
tercero sobrevivié sin tener en estos
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momentos una valoracion de la evolu-
cign de los trastormos,

Debemos referirnos a otro trabajo
de nuestra literatura, la conferencia
pronunciada por el Prof. Barraguer en
la Sociedad Cubana de Neurologia ¥
Neurocirugia en la cual revisé una se-
rie de casos de su servicio de Bareelo-
na estudiados cliniea ¢ inmunolégica-
mente.!!

En esta breve nota quercmos expo-
wer los primeros resultados favorahles
chtenidos con un tratamiento inédite,
el inmunoshunt.

MATERIAL

El material lo constituyen los cuatro
casoz de la familia Rodriguez Bisset y
el easo esporadico de la nifia Laura
Margarita.

LA FAMILIA
RODRIGUEZ BISSET (RESUMEN)

Esta familin estd compuesta por el matri-
monio v siete hijos, Lo: padres son primos
hermanos, sano: ¥ aseguran no recordar ante-
cedentes  genealégico: de esa enfermedad ni
de minguna parecida. La madre tove ocho
embarazos; siete partos ¥ un aborte csponta.
neo de tre: meser entre el 67 y el ¥ parto.
Cuatro de los hermanoes safren la misma
enfermedad que vieron empezar entre los dos
v cineo afos de necidos. En todos ellos el
comienzo fuoe un desequilibrio ol caminar y
al cabo de cierto tiempo, la presencin de movi-
mientosd “extranos” del cuerpo. Algono nacid
ronn monchas ¥ todos hicieron episodios in-
feccioznz; en  0ltimn  instancia  presentaron
alteraciones de la condneta v de la imeligen-
cia. La Ig A, antentes en uno, foe escasa o
normal en otros. Telangiectasing  discretaz,
Progreso severs de la ataxio,

Al decidir #] emsayo del tratamients por
el inmunozshunt en todoz les miembros afec-
tados empezamos a operar por el caso mis
reciente, en el coal suponiamos menor canti-
dad de lesiones definitivas ¥y por tanto mayor
posibilided de  beneficio  terapéotico,
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LA NISA
LAURA MARGARITA (RESUMEN)

Ataxistelangiectasia en una nifa de 4 afios
caracterizada por ataxia cerebelosn desde el
primer afo de edad, movimientos anormales,
infecciones sinupulmonares  iterativas, mico-
las cotaneas, telangiectasing conjuntivales =i
métricas, ansencia de Ig A.

TECNICA

El inmunoshunt es un eriterio y una
técnica que hemos elaborado en el
Servicio de Neurocirngia hace mas de
10 afips para contribuir al tratamiento
de algunas encefalopatias, Consiste en
el aprovechamiento de un hallazgo he-
cho en puestro Servicio: el efecto bene-
ficioso que produce la presencia del li-
quido cefalorraquideo al mezelarge con
¢l torrente samguineo en determinadas
enfermedades del sistema nervioso. Esta
influencia es de indole inmunolégica,
fu mecanismo esti en estudio v se logra
en forma permanente a favor de una
técnica operatoria disefiada al efecto.

En las primeras tentativas quirirgi-
cas para aplicar el eriterio del inmu-
noshunt escogimos un caso de epilep.
sia muy deteriorado, de origen cncefa-
litico, y realizamos la primera deriva.
cion en el ado 1962 empleando la téce
nica de Pudenz o sea el shunt vemtri-
culoatrial con valvula de hendidura. El
caso presentd dos grandes inconvenien.
tes téenicos: uno, el ventriculo pequeno
donde resultaba poeco ficil la coloca-
cién del chupén ventricular y, otro, la
temsién mormal o baja del liquido ce-
falorraquideo. Ambos obsticulos favore-
cieron ¢l blogqueo de la sonda wventri-
cular por materia cerehral y obligaron
a retirar el sistema semanas mis tarde;
en ese momento se observé una obs-
truceién de la sonda atrial por codgulo
organizado. Fue esta circunstancia lo
que nos llevé a disefiar una operacién

R. C. P.
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en la que pudieran obviarse esos dos
tmconvenientes ¥ asi surgic la deriva
cién cisternoatrial.

En un solo tiempo quinirgico prae
ticamos una craniectomia suboccipital
y después de abrir la dura longitudi.
nalmeme hacemos una ventana inten.
cional en la aracnoides que permite
explorar el drea de la gran cisterm,
amigdalas, bulbo y foramen de Magen.
die. Fijamos un chupén del sistema
Holter, que hacemos pasar em arco ha
cia el drea de la mastoides donde si-
tnamoz la wvilvala, vaciande bien el
aire atrapado en la cisterna antes de
conectarla al eatéter atrial. Conexién
final de la vilvula de Holter a la son-
da atrial.

RESULTADOS

Caso 1. R. R. B. Edad al operarse:
4 aios, Tiempo de enfermedad: 2 adios,
Tiempo de operado: 2 afios. Estado ac-
tual: mejorin pequeia mamenida, Ca.
lificacién del resultado actual: medio-
cre. Se impone revision.

Caso 1. M. R. B. Edad al operarse:
10 afios. Tiempo de enfermedad: 5
anos. Tiempo de operada: 19 meses
Va al colegio y hace vida normal. Ca.
lificacion del resultado: bueno.

Casa I11. M. R. B. Edad al operar.
ce: 13 anos, Tiempo de enfermedad:
10 aiios. Tiempo de operado: 15 meses.
Va al colegio, vida normal. Calificacién
del resultado: bueno,

Caso IV. L. M. H. S. Edad al ope-
rarse: 4 anos Tiempo de enfermedad:
3 adios. Tiempo de operada: 12 meses.
Va al colegio y hace vida normal. Ca.
lificacion del resnltado: muy bueno.

Caso V. R. R. B. Edad al operarse:
15 aios. Tiempo de enfermedad: 12
anos. Fallecimiento posoperatorio.
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Fig. 1—La familia Rodriguez Risset. EI tridngule entre las dos imdgenes cignifica
un aborto de 3 mezes.
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Fig. 2.—La familia de Lawra Margarita. Esquema de los matrimonios de ambos
conyuges. 7, modio hermano de la paciente con esboze de mocrogenitasomia,

DISCUSION

La ataxia-telamgiectasia ¢z una enfer-
medad que hasta ¢l momento es pro-
gresiva y fatal. Como proceso hiolagico
es una entidad complicada y en extre.
mo intrigante, Debemos limitar esta
discusidn a los resultados del 1rata.
miento NUEVo que Proponemos y sos-
layar los valores de sus complicados
malice: hioaptolégicos, donde muchao
habria que polemizar sobre su verda-
dera naturaleza *“hereditaria™,

Cuwando hace ya algunos afos descu-
brimos que el lignido ecefalorraquideo
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tenia propiedades neutralizantes en la
evolucién de algunas  encefalopatias,
aplicamos ¢l hallazgo con animo tera-
péutico a varios procesos, haciendo re-
petidas punciones ragoideas segnidas
de la inyeccidn intravenosa del liquido
extraido. De alli obtuvimos las mas va-
lipsas ensefanzas a  través de  los
ecambios favorables transitorios obser-
vados, El parkinsonizmo, la esclerosis
miltiple y muchas escleroatrofias cere-
brales fueron una rica fuente de infor-
macién sobre la: ventajas potenciales
del procedimiento, Loz resultados obte-

R.C. P.
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TRAYECTORIA CIRCULAR DE LA MIRADA

MNORMAL

ATAIA TELAMGIECTASIA . CASc IOT

Fig. 3. Coso NI, La atexia ocular expresods en In trayectorin en circulo
de la miradn rMétedo del awtor).

‘ig. 4—La derivacidn cigternoairial una ope
racién disenads para ef @ - -
ma del liguide cefelorraguides ze hoce con
un chupén vemtriculor fijado a In durama-
dre de lg gran cidernz y 38 comunice con
wna wilvuls de Holter situnda en el plamo
subcurdnes o misculo oponeurdiico mastoide
del [ndo dereche. En la misma posicidn prone
para fosa posterior se desculire le vena yogo-
lar interng.

R . C, P :
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nidoz sor motive de comunicaciones
aparte. La naturaleza biolégica del fe-
womeno s inmunolégica v esti en es-
tudio. La posibilidad de colocar una
[istula permanente nos la ofrecid la
valvaula de Pudenz para la hidrocefalia.
Es asi que en 1962 practicamos la pri-
mera tentativa de un inmunoshunt, co-
locindola en el ventriculo de un epi-
léptico muy deteriorado con trastornos
de la conducta, sélo para comprobar
en pocas semanas que una vez vencidas
las dificultades para eolocar el chupdn
ventricular en un ventriculo pequeiio
con liquido a presion normal o hasta
hipotenso la sonda atrial se “trombo-
saba™ vy exigia su extraccién. Fue ésta
la circunstancia que wos condujo a es-
tudiar un disefio de operacién que hi-
ciera Pposible el inmunoshunt en un
ecerechro  con ventriculos pequeiios v
tenzidn normal o hipotensién del Ii-
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Fig. 5—Niig L. M, A los 12 meses de ope-
rada. No ataxia. Puede montenerse en nn solo
pie v desplazarse mas de diez metros  sal-
tando con el mismo pie con entera seguridad.

quide cefalorraquideo. La cisterna mag-
ira nos ofrecié la solueion y asi ideamos
el inmunozhunt cisternoatrial, que es
la téenica empleada en los presentes
casos.

Los nifios de la familia Rodriguez
Bisset son del campo y han sido ob-
servados con menos frecuencia. Este
grupo no fue tratade posoperatoria-
mente con gammaglobulina. El caso de
la wifia L.M. s fue tratado con una
dosiz de 360 mlgs. de gammaglobulina
cada semana desde que se apers. Todos
los casos sobrevivientes han tenido me-
joria, lo cunal supone, primero, que la
enfermedad fue detenida en su carso
progresive ¥ segundo que el proceso
tenia una situacién de recuperabilidad
latente por pequeiia que esta fuera. Si
comparamos los resnltados del Caso 1
con el Caso 4 la diferencia es muy
grande. Erw ¢l caso 1 el nifio, con dos

R. C. P.
Dircigunne, 1972



afios de enfermedad hizo una mejoria
importante, pero el resultado a los 24
meses de operado s mediocre s se
compara con la nina Caso 4, En ésta,
la mejoria de la ataxin e notable,
tanto que al eabo de 12 meses de ope-
rada puede hacer su vida normal en el
colegio; corre, juega, mo se cansa, ha
recuperado sus formas; es cutrdfica,
vivaz, simpitica, intcligente; coopera
en el mancjo diario de la vilvala del
shum ¥ es capaz de saliar velozmente
en un solo pie, mas de veinte metros
sine cansarse. No obstante estos efectos
favorables v el tratamiento permanente
con gammaglobuling, la nifia haee fre-
cnentes recaidas respiratorias, aungoe
de poca traseendencia,

Paradéjicamente emire los nifios de
la familia Rodriguez Bisset, ¢l caso 3
de la serie, con 9 aiios de enfermedad
al operarse, es el que mis ha henefi-
clado del tratamiento. Va al colegio,
rinde, no se cae, ni ge cansa en un ki
limetro de marcha: esti muy ligera-
mente atdxico, menos eada din,

El caso 2 ha mejorado mucho, ya no
tiene casi los movimientos anormales

ni las posturas y gestos coreoides; su
facies ha cambiado ¥ es mas comunica-
tiva. Se puede sostener en un solo pie
con dificultad (antes mo se podia sos-
tener ni en los dos pies; para fotogra-
fiarla en aquel entonces fue necesario
sostenerla).

El caso 5, de 15 afios de edad y 11
aivos de enfermedad, cuando fue ope-
rado hizo ww tromboemboliszmo grave
y solo resistio dos meses despucs del
shunt. Su estado general fue precario
siempre y i se intervino fue por el en-
tusiasmo que despertaron los easos an.
leriares.

Cémo se explica que el nifio del
Caso 1 (R.R.B.), operado temprana.
mente, haya tenido una mejoria infe-
rior a la del hermano (M.E.B.) que
fue intervenido a los 10 afos de enfer-
medad ¥ con uwma ataxia, movimienios
anormales ¥ otros dafios avanzados es
un aspecto que amerita  estudio, El
caso de la mifa (LAMHS) ha hecho
una recuperacion tan notable que plan-
tea en si misma las mayores precau-
cionea

CUADRO 1
LOS RESULTADOS
Caso Edad  Afiosde  Mesesde Awxin  Movimien.  Aquinesin  Infeecién Ig A Califica-
Tok
Enferme. Operado  Mejo-  Anormales  Mejorin SimoPul: Mejo-  cifn
dad rin Mejaria Tanar ria Glohal
Mejoria
1m 4 2 24 +1 +2 +1 — -- +1
2@ 10 5 19 42 +2 +2 = PECR T
il 13 9 15 +3 +3 +3 — e +3
1® 4 3 12 435 +4 +4 - — 435
5B 15 11 2 — — — — —  Exitus
0 Nermal. Graduacion de —4 a 4 4, Ninguna Mejoria,
® Fem. B Mase.
R, C. P.
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SUMMARY

Ramirez Corria, C. M. Proposition of a newrosurgical treatment for otoxietelanggiectasy
fMme. Louiz Bar syndrome). Firse results obtained, Rev., Cuob. Ped. 44: 4-546, 1972,

Symploms of ataxiatelangiectasy (Mme, Louiz Bar syndrome) are described. Four cases
of a family and one isolated case having thiz entity are presemted and details of the
surgical technique called immuno-shunt, which wa sapplied on the five patients, are given.
This work is concluded with the analysis of the results obtained.

RESUME

Ramirez Corria, C. M. Proposition d'un traitement neurochirurgical pour Uataxietélangiec
tasie ( Syndrome de Mme, Louis Bar). Premiers résultats, Rev. Cob. Ped. #: 456, 1972,

On décrit les symtimes de lataxietélangicctasie (Syndrome de Mme. Louis Bar), On
étudie 4 cas d'un famille et un cas sporadigue avec cetle entité. On déwille la technique
de lopération appelée immuneo-shynt ou dérivation, laquelle a éé appliquée aux cing

patients, On analyse les résultats abtenus,

PEGVNE.
Parcipes Tapena K. M. Tpennomenne sHempoxm {IECKOTO JedeH:
g&;@lécmz—rmeawuamgm‘ﬁpnﬂe pesy.ni-'rafritqf%?v. Cub. Pe?a..eﬁﬁ IE.‘EG.
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