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Introduccioén

Behr (1909)® describia un sindrome hereditario que cursa-
ba con atrofia dptica de comienzo muy temprano, pérdida de vi-
sion, nistagmus, afectacion piramidal, que alcanzaba pre-
ferentemente amiembrosinferiores, ataxia discreta, retraso men-
tal, incontinencia urinaria, pérdida de |as sensibilidades que van
por los cordones posteriores y en algunos casos pies cavos. La
mayor parte de los casos descritos presentaban herencia auto-
sdmicarecesiva?d, aunque existe un caso en que la herencia pu-
do ser autosdmica dominante®. Este cuadro harecibido poca
atencion pese aestar incluido en todas las clasificaciones de ata-
xias cerebel 0sas>9), remontandose la Gltima publicacion a 1979,
Laobjetivacion “in vivo” de laatrofiadel cerebelo serealiza,
sin duda alguna mediante €l estudio por resonancia magnética
(RM), técnica que comenz0 a estandarizarse a mediados de los
ochenta. Este es €l motivo por el que no existen descripciones
previas alas de |os casos que presentamos en este trabajo.

Material y métodos

Son dos hermanos, varon y mujer que fueron vistos desde €
primer afio de vida hastalos 26 y 23 afios respectivamente (Fig.
1) por retraso en laevolucidn psicomotriz y en e lenguaje, ata-
xiay deficiente vision. Durante los 25 y 22 afios en que se ha
seguido su evolucion, han sido estudiados desde € punto devis-
ta neurol dgico, oftalmolgico, electroencefalogréfico (EEG),
electromiogréfico (EMG), por imagen (RX de créneo, neumo-
encefalografia, tomografia computada (TC) y RM cerebra), la-
boratorio (andlisis rutinarios de sangre y orina, aminoécidos en
sangrey orinay enzimas lisosomiales) y tests psicol 6gicos. Los
hechos més destacados de cada caso son |os siguientes.

Casol

Vardn de 26 afios. Nacido de embarazo normal y parto nor-
mal s bien estuvo varios minutos con cianosis porque tardaron
mas de 15 minutos en anudarle el cordén umbilical. Pesd 3.100
g. Fue retrasado en su evolucion psicomotriz; mantuvo cabeza
erectaalos 18 meses, se sent6 alos 2 1/2 afios, camino apo-
yandose en los objetos alos 4 afios y sin ayuda, pero de forma
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Sindrome de Behr. Presentacion de
dos hermanos con estudio por RM

Figura 1. Losdos hermanosalos 25y 22 afios respectivamente. Se apre-
ciael aumento del angulo de sustentacién y €l aspecto de retraso psi-
quico.

inestable, alos 6 afios; siguid muy lentala evolucion del len-
guaje. Desde antes del afio le apreciaron defectos de vision, acer-
candose mucho alas cosas y presentando estrabismo conver-
gente bilateral. En el examen fisico alos 6 afios mostraba hi-
potonia generalizada, hiperreflexia miotética generalizada, aun-
que més acusada en miembrosinferiores, respuesta de Babinski
bilateral, marchamuy dificultosade puntillasy con tendenciaa
larotacion interna de ambos pies, facies hipopsiquicay con
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Figura 2. Caso 1. El corte sagital delaRM muestra atrofia discreta de to-
dalaporcion superior del vermis.

Figura 3. Caso 2. El corte sagital delaRM pone en evidencia unadiscreta
atrofia de los I6bulos superiores del cerebelo.

estrabismo convergente hilateral, lenguaje pobre en vocabula
rio, lento y con mala pronunciacion; perimetro cefalico: 49 cm
(percentil -2DS); nistagmus fino en mirada horizontal izquier-
da; e examen de fondo de ojo evidenci6 papilas pequefias, re-
dondeadasy palidas. EEG, EMG, velocidad de conduccion ner-
viosay sensitiva, LCR (bioquimico, citoldgico y eectroforesis),
radiografias de esqueleto y aminoacidos en sangre y orina nor-
males. A esta edad se |e practicd neumoencefalografia que fue
normal. A los 26 afios (edad del Ultimo control) seguiamostrando
retraso psicomotor acusado, pero era capaz de comer, vestirse,
asearse, afeitarse y bafarse solo, ayudando incluso alas labores
domésticas (hacer la cama, poner lamesa). La palabra eralen-
tay escandiday la marcha independiente, pero espésticay tor-
pe. El examen fisico mostraba perimetro cefdlico de 53 cm (per-
centil -2DS), hiperreflexia miotética generalizada, alteracion de
todas las pruebas cerebel osas, no habia buena colaboracion en
las pruebas sensitivas de |os cordones posteriores, nistagmus en
lamirada horizontal izquierday estrabismo convergente bilate-
ral. El examen de fondo de 0jo mostraba papilas pequefias, re-
dondas y pélidas, aunque en menor grado que durante los pri-
meros afios delavida. El estudio del SNC por RM mostr6 atro-
fiadiscreta de la porcion superior del vermis (Fig. 2) con nor-
malidad de los hemisferios cerebrales, tronco cerebral y médu-
laespinal.

Caso 2

Mujer de 23 afios, hermana del caso 1. Nacida de embara-
zo normal y parto atérmino y normal. Pesd 3 kg. A los 2 me-
ses de vida le diagnosticaron una cardiopatia congénita, con-
sistente en comunicacion interventricular y estenosis pulmonar,
ambas de baja severidad. Evoluciond psicomotrizmente con gran
retraso. Mantuvo cabeza erecta al afio, se sentd sin apoyo alos
3 afios y marchd sin ayuda, aunque de formamuy torpe e ines-
table, alos 7 afios. Comenz6 a decir palabras alos tres afios, pe-
ro todavia no sigue una conversacion. Desde |os primeros me-
ses |e observaron que se acercaba mucho a las cosas para mi-
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rarlasy que presentaba estrabismo convergente hilateral. Desde
los 15 meses en que fue vista por primera vez en este servicio,
fue sometida alos mismos estudios que su hermano resultando
normales. A los 23 afios presenta espasticidad importante, mar-
chando con aparatos ortopédicos, tiene un lenguaje muy pobre
gue apenas permite entenderle algo, no colabora en casaen nin-
gunaactividad y tampoco |o hace en laexploracion, no hace pin-
zacon losdedosy utilizatodala mano paracoger cosas. Presenta
hiperreflexia miotéatica generalizada, especialmente en miem-
brosinferiores, respuesta de Babinski bilateral, afectacion deto-
das las pruebas cerebel osas, estrabismo convergente bilateral de
grado moderado, no habiendo nistagmus. El examen de fondo
de 0jo muestra papilas pequefias, redondas y palidas. El estudio
del SNC por RM muestra atrofiadiscretadel vermis cerebel oso
(Fig. 3), siendo normales los hemisferios cerebrales, el tronco
cerebral y lamédula espinal.

Discusion

El sindrome de Behr ha recibido poca atencién por parte
delaliteraturainglesa® y apenas ningunaen la espafiola. El tras-
torno corresponde a un tipo de ataxia hereditaria no progresi-
va®9 con alteraciones asimismo del sistema piramidal, cordo-
nes posteriores, 6rgano de lavision e inteligencia. Todas las
alteracionestienden amejorar con el tiempo©19 y, ano ser que
€l cuadro se presente en méas de un miembro de lafamilia, pue-
de ser interpretado como pardlisis cerebral a pocos antecedentes
de sufrimiento pre- o perinatal que existan. El nivel funcional
motor, visual e intelectual que alcanzan en laedad adulta, sin
embargo, no les permite realizar una vida minimamente inde-
pendiente y deben estar supeditados siempre aalguien de su en-
torno. Desde el punto de vista clinico puede plantearse €l diag-
ndstico diferencial con varios tipos de patologia piramidal (pa-
rdlisis cerebral, sindrome de Lesh-Nyhan, degeneracion espi-
nocerebel 0sa, paraparesia espasticafamiliar, sindrome de §ogren-
Larson, etc.)®, con todas | as patologias que cursan precozmente
con pérdida de vision y atrofia papilar® y con las deficiencias
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mental es concomitantes con piramidalismo y afectacion optica.
El diagnostico de certeza adolece actualmente de lafaltade un
marcador bioguimico, histoldgico, genético o de ladeseada clo-
nacion que pueda disipar todas las dudas.

Existen tres comprobaciones anatomicas*” con hallazgos
muy dispares. En un caso(”) se encontraron alteraciones histol 6-
gicas que se extendian por vias Opticas desde €l nervio éptico
hasta el nicleo geniculado lateral, en los que se encontraban nu-
merosos esferoides axonales en los neurdpilos, al igual que se
podian encontrar en los nlcleos del tAlamo y en menor cantidad
en nlcleos pdlidos, lo cual sugeriaunadistrofianeuroaxonal. En
otro caso®, que murié de hemorragia cerebral, se encontraron
alteraciones histol dgicas en tractos piramidales, cordones pos-
teriores, tractos espinocerebelosos y vias opticas. El tercer ca-
so™ era referido como encefal omielopatia necrotizante (sin-
drome de Leigh), encontrandose pérdida de fibras centrales en
los nervios dpticos y predominio de la espongiosisy delapro-
liferacion vascular. Aparte las pruebas de laboratorio que pue-
den encauzar € diagndstico (también descartando posibles en-
fermedades) disponemos en la actualidad de una prueba de ima-
gen tan objetivacomo laRM que nos permite valorar |as carac-
teristicas de cerebro, cerebelo y médula. Si nos atenemos alas
imagenes obtenidas en nuestros dos pacientes que son las Uni-
cas existentes de este sindrome por € momento, podemos ase-
gurar que las alteraciones en € sistema nervioso central (SNC)
se circunscriben al cerebelo, que sdlo presenta una muy dis-
cretaatrofia cortical generalizada, siempre con un carécter mu-
cho més leve que la encontrada en cualquier tipo de atrofia ce-
rebel 0sa, olivopontocerebel osa o espinocerebelosa®. Laidenti-
ficacion del sindrome de Behr desde € punto de vistaclinico es
dificil y, tal vez por ello, su diagndstico se prestaa muchas du-
das ano ser que se presenten en €l paciente todos los signos de
la enfermedad y, como factor muy determinante, latendenciaa
lamejoriasin llegar aalcanzar lanormalidad. Puede ser estadi-
ficultad de identificacion y lafalta de marcadores etiopatogéni-
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cos |os causantes de la escasez en aportaciones ala literatura.
Hay autores que sugieren que se trata de un grupo heterogéneo
de trastornos heredodegenerativos que pueden converger en la
sintomatol ogia clinica®.
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