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S. Director:

Laapraxiaoculomotora (AOM), 0 signo de Cogan, esun ra-
ro trastorno del movimiento ocular caracterizado por lainca
pacidad pararealizar movimientos sacédicos en el plano hori-
zontal, mientras que los movimientos reflejos de origen vesti-
bular, los movimientos lentos de persecucidn ocular y los verti-
cales estén bien conservados. Como consecuencia de esta alte-
racion, se produce un desplazamiento de la cabeza que permite
fijar € objeto, en tanto que & aineamiento de los ojos con e ob-
jeto tardaen iniciarse y cuando lo hace es de forma lenta, ne-
cesitando de varios movimientos sacadicos hasta conseguir la
posicién ocular deseada, con desviacion tonica contralateral de
los ojos de origen vestibular durante la rotacion cefélica.

La apraxia oculomotora congénita no se puede considerar
como una entidad definida, sino mas bien como un signo clini-
co. Su patogenia no esta claramente establ ecida, habiéndose im-
plicado lesiones, tanto de |as &reas frontal es ocul 6giras, como
delas vias frontomesencefdlicas. Puede asociarse aateraciones
congénitas del sistema nervioso central, tales como trastornos
de lamigracion neuronal, hipoplasia cerebelosa, hipoplasia del
cuerpo calloso, estenosis congénita del acueducto de Silvio, o
bien presentarse como un hallazgo aislado en nifios con trastor-
nos del aprendizaje, torpezamotriz y alteraciones en el len-
gugje. En este lltimo caso laAOM suele hacerse menos evidente
con el tiempo, habitualmente por adaptacion del paciente asu
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Apraxia oculomotora congénita
y déficit parcial de piruvato
carboxilasa

problema, con movimientos compensadores de la cabeza o par-
padeos frecuentes®?, Algunos de estos pacientes pueden apa
rentar inicialmente que padecen una ceguera de origen cortical®.
Este proceso también se puede hallar asociado a multiples en-
fermedades neurol dgicas con caracter progresivo o a procesos
sistémicos graves, como la enfermedad de Gaucher, neurofi-
bromatosis, degeneracidn espinocerebel osa, la ataxia-telan-
giectasia 0 € Sindrome de Leigh®@.

Presentamos el caso de un nifio de 2 afios que fue remitido
anuestra consulta por primeravez alos 7 meses de edad por
retraso psicomotor. No presentaba antecedentes familiaresdein-
terés. El embarazoy € periodo postnatal fueron normales. Entre
los exdmenes complementarios aportados destacaban una eco-
grafiacerebral y cariotipo convencional normales, asi como una
elevacion de alanina en suero (10 mg/dl) alos 6 meses de edad.

La exploracion puso de manifiesto hipotonia generalizada
de predominio axial, con ausenciade control cefalicoy tenden-
ciaalahiperextension cervical cuando se manteniaal nifio sen-
tado. Pobre contacto con € ambiente y ausencia de manipula-
cion propositiva, con tendencia a mantener [0s pufios cerrados.
Presentaba, asi mismo, escasa fijacidn de la mirada con movi-
mientos oculares incoordinados. A los 9 meses el control cefa
lico era aln inestable y seguia manifestando unafijacion vi-
sua incompleta e inconstante. Habiainiciado €l volteo un mes
antesy lamanipulacion continuaba siendo pobre, con hipotonia
de eje marcada e incoordinacion motoraglobal. A los 12 meses
de edad, €l nifio habiamejorado globalmente en cuanto asu psi-
comotricidad. Lafijacion visual habia mejorado, con tenden-
ciaalaterdizar lacabeza. A laexploracion se puso de manifiesto
unaapraxia oculomotora, con signo de Cogan bilateral en €l pla
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no horizontal. Adquirié sostén cefdlico y sedestacion alos 12
meses, hipedestacion con apoyo y manipulacion propositivaa
los 17 meses, marchalateral y emision de bisilabosalos23 me-
Ses.

Examenes complementarios realizados (9 meses): E.A.B.,
amonio plasmético, aminoacidos y &cidos organicos en orina,
inmunoglobulinas, o-fetoproteina, recuento de subpoblaciones
linfocitarias, ecografia cerebral, electroencefalogramay poten-
ciales evocados visuales fueron normales. Lactato plasmético
basal=41 mg%. Piruvato basal=1,66 mg% (relacion L/P=24,6).
El 3-OH-Butirato plasmético basa estaba en limites normales
(0,33 mg/dl), presentando una moderada elevacion del acetoa
cetato plasmético basal (80,1 mg/dl). En cuanto ala determi-
nacidn de aminoacidos plasméti cos, destacaba solamente la per-
sistencia de la discreta elevacion de la a-alanina. Las activida-
des enziméticas en tejido muscular (PDH, Complejos|, 11, 11y
IV, succinato deshidrogenasa) fueron normales. Unicamente se
observé una actividad citrato sintasa de 230 nmol/min x mg de
proteinas (56-149), con normalidad anatomopatol dgica. El es-
tudio enzimatico en fibroblastos cultivados provenientes de biop-
siacuténea (Dra. P. Briones, |.B.C., Barcelona) demostré una
actividad de piruvato carboxilasa (PC) parcialmente disminui-
da (0,274 nmol./min. x mg. prot; controles: 0,609 + 0,234), por
lo que se comenzo tratamiento con biotinaa dosis de 30 mg/dia.
Se comenz0, asi mismo, una terapia de estimulacion psicomo-
triz continuada. En los dltimos controles & nifio ha evoluciona
do lenta pero satisfactoriamente. Continlia con cierto retraso en
su desarrollo psicomotor, aunque menos acentuado que en las
primeras revisiones, y manifiesta mayor actividad motoray ma
nipulativa. Persiste e signo de Cogan bilateral.

Lapiruvato carboxilasa es unaenzimaintramitocondrial que
cataliza el primer paso en lavia de la neoglucogénesis: la car-
boxilacion del piruvato a oxalacetato. El déficit parcia de esta
enzima puede producir una sintomatologia muy variaday de
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muy distintaintensidad, probablemente en relacion con el gra
do de actividad residual. Asi, cada vez son mas frecuentes las
aportaciones a la literatura de casos de curso mas leve que los
descritos clasicamente en este déficit enzimético, tanto en su for-
ma europea como en su forma norteamericana, quiza debido a
las mayores posibilidades y lamayor facilidad parareaizar los
estudios enziméticos en nifios en 10s que este defecto no erava-
lorado con anterioridad. Hamilton® ha descrito recientemente
un caso de déficit parcial de este enzima en un nifio de 3 afios
con total normalidad neuroldgica.

En nuestro caso, el nifio ha manifestado retraso en las ad-
quisiciones psicomotoras, discreto grado de hipotonia axial y
ciertaincoordinacion motoraglobal, asi como una apraxia ocu-
lomotorahbilateral. Laasociacion de un déficit parcial de activi-
dad de |la piruvato carboxilasa con apraxia oculomotora, es una
situacion que no hemos encontrado reflejada en la literatura.
Desconocemos S esta asociacion tiene una base anatomofisio-
[6gicao bien esfruto del azar. Unasituacion similar hasido des-
crita recientemente por Eirisy Castro-Gago® en el déficit de
NADH deshidrogenasa.
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