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En los ultimos afios se esta planeando, bajo el signo de la
unidad, una revision de la nosologia de las enfermedades here-
ditarias del sistema nervioso, a medida que se amplian los hori-
zontes de sus conocimientos clinicos, anatomopatoldgicos y ge-
néticos.

En un principio basté el conocimiento de un cuadro clinico y
la observacion de su familiaridad para describir una enfermedad.
Se buscaba la perfeccion en el acumulo de detalles diferenciales-
entre las diversas sintomatologias. Asi Friedreich en 1861 descri-
bio el cuadro que posteriormente Bing proponia llamar con el
nombre de heredoatcixia espinal. Pierre Marie aisla en 1893 un
grupo de casos muy analogos al anterior, pero en los cuales la
presencia de ciertos signos como la conservacion o exaltaciéon de
los reflejos tendinosos, los signos psiquicos y oculares y otros
de menor importancia, le permitieron establecer la heredoataxia
cerebelosa.

Erb habia descrito la paralisis espastica espinal, aceptando
gue en ella existia una lesion primaria de la via piramidal. Char-

cot la designd con el nombre de «tabés dorsal spasmodique», pero
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fué Striimpell quien llamando la atencién sobre la familiaridad de
la afeccion cred la pardlisis espéastica familiar.

En esquema podriamos establecer los cuadros clinicos de las
tres afecciones, tales como resultan de sus descripciones «prin-
ceps», en la siguiente forma :

Heredoataxia Heredoataxia Paralisis espastica

ESPINAL CEREBELOSA FAMILIAR

Herencia Preferentemente re- Id. dominante Dominante, recesiva o

cesiva ligada a sexo

Comienzo  Segunda nifiez 20 afnos De los 10 a los 80 afios y
y aun después

Sintomas  Ataxia estéatica y di- Id. Sindrome piramidal

namica puro (exaltacion de re-

Nistagmus Id. flejos tendinosos, sig-

no de Babinski, etc.)
Abolicion reflejos Conservacion de
tendinosos los mismos
Deformidades 6seas  Atrofia del 6ptico
Déficit mental » _ _
Lesion anato- Lesién cordonal ce- Lesion cerebelosa Lesion del sistema pira-
mopatol6-  rebelosa midal

gica

Pronto empez6 a desdibujarse la clara silueta de estas afec-
ciones, tal como ha quedado descrita. De los dos casos de la
primera comunicacion de Striimpell, uno sufria una paraplejia
espastica pura y el otro un cuadro difuso de esclerosis en placas.
En Francia, Lorrain aporta unos cuantos casos interesantes, uno
de los cuales ofrece sintomas intermedios entre la paraplejia es-
pastica y la heredoataxia cerebelosa de Pierre Marie. Con el
correr de los afios y el incremento de los casos clinicos, se des-
criben numerosas formas andmalas de la enfermedad que por
algunos autores se califica como de «formas de transito» entre
todas estas afecciones ; pero pronto vamos a ver que esto encierra
un planteamiento erroneo del problema nosolégico.

En estas paginas ofrecemos una observacion de una familia,
cuyo estudio nos parece interesante como contribucién al escla-
recimiento de los problemas planteados acerca de la nosologia, de

la clinica y de la genética de estas enfermedades.
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Se trata de una familia con cuatro hijos, tres de los cuales
estan enfermos, aparte de la madre, y cuyo cuadro clinico es el

siguiente :
|
/ I
g o 1 0
+ +
o) 0 1 Céndida Mercedes José
+ +
1
/ degeneracion espiiocerektlosa
0 </ Q 3 apoplejia
1 afios 17 afios 13 afios ®  suicidio, depresion
Fig. 1
Familia G. V.

Personalmente hemos reconocido a la madre, a la hermana mayor y sus
tres hijas en Llombay y a los tres hermanos enfermos en el Manicomio pro-
vincial de Valencia. A pesar de nuestros esfuerzos no hemos podido averi-
guar la existencia de descendencia enferma de los hermanos del padre, ni
de la madre y no poseemos datos acerca de los ascendientes de éstos.

Caso |I.°—En la madre aparecieron los primeros signos de la enfermedad
a una edad algo avanzada, alrededor de los 40 afios ; el cuadro clinico consistié
en una paraplejia espéastica pura, con exaltacién de reflejos, hipertonia, signo
de Babinski, etc. Reflejos de defensa. No habia ataxia, ni signos cerebelosos.
En cambio existia un ligero temblor senil en ambos brazos. Ligero déficit
mental ; ha tenido durante su vida algunas fases hipomaniacas poco acen-
tuadas.

Caso 2.°—Candida G. V., soltera, 38 afios. Ingres6 en el Manicomio
provincial en 13 de febrero de 1928. (Fig. 2.a).

No puede precisarse la fecha exacta de comienzo de la enfermedad aun-
que debié ser alrededor de los 20 afios. Segun los datos de la familia fué
la primera en enfermar. Lo primero que se notdé fué el trastorno de la
marcha. Esta es insegura, tipicamente atéxica, ampliando la base de sus-
tentacion ; de vez en cuando hay un suUbito dérobement de las piernas con
la caida consiguiente. La espasticidad que existe en los miembros no im-
prime su sello en la marcha de una manera tan clara como en los demas
hermanos. Existe, ademds, ataxia dinamica. Reflejos rotuliano, aquileo y
medioplantar exaltados, asi como los de los miembros superiores. Por exci-
tacion del borde externo de la planta del pie no se obtiene una flexién
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dorsal franca del dedo grueso pero si una separacion en abanico de los
otros. El pie esta en equinismo interno. Su bdveda no estd aumentada, sino
mas bien disminuida, aproximandose al pie plano. Reflejos abdominales abo-
lidos ; existen reflejos de defensa en piernas. En extremidades superiores
dismetria y adiadococinesia. El sentido de las actitudes segmentarias esta
ligeramente afecto. La sensibilidad al tacto, dolor y temperaturas parecen
algo afectos. Sin embargo, la sensibilidad vibratoria esta conservada. Per-
siste la fuerza segmentaria.

Lenguaje francamente escandido. No hay nistagmus ; a veces en la mi-
rada lateral hay sacudidas nistagniformes pasajeras.

Fig. 2

Psiquicamente : Debilidad mental. Labilidad afectiva ; de vez en cuando
crisis de llanto sin explicacion. En general predomina un ligero tono eufo-
rico. Indiferencia afectiva; a pesar de estar proxima a su hermana pasan
los meses sin que se le ocurra ir a verla.

Liquido céfalorraquideo (10-4-33). Células : no se han visto. Albumina
0’30 gr. por 100. Pandy, None-Appelt, Wassermann, negativas.

Mas adelantos indicamos los resultados de diversas exploraciones (radio-
graficas, grupos sanguineos, electrocardiogréficas y capilaroscépicas realizadas
en estos enfermos).

Caso 3.°—Mercedes G. V., de 36 afios. Ingres6 13 febrero de 1928.
(Fig. 3A).
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Como en la anterior, no podemos precisar el comienzo exacto de la
afeccion.

Fué la segunda en enfermar. El cuadro clinico se inicia también aqui
con el trastorno de la marcha, pero al contrario que antes, en la plastia de
ésta ofrecen una mayor importancia los componentes espaticos. Reflejos
tendinosos exaltados en brazos y piernas. No Babinski, obteniéndose el mis-
mo resultado que ha sido descrito en la otra hermana. Pie enarcado como
en la enfermedad de Friedreich, con el dedo grueso en hiperflexién. Reflejos
cutaneo abdominales abolidos. Reflejos de defensa en piernas. Dismetria,
adiadococinesia. La ataxia es estatica, ademas de dindmica. El sentido de
las actitudes y posiciones afecto. Disminucion de las sensibilidades superfi-
ciales con las salvedades antes dichas. Sensibilidad vibratoria conservada.

Fig. S

Conservacion de la fuerza segmentaria. Lenguaje escandido. No hay nis-
tagmus. Manifiesto hirsutismo.

Déficit mental. Indiferencia afectiva. Abundantes rasgos de tipo histé-
rico con una sobrevaloraciéon de las molestias subjetivas («j Qué mala me
encuentro!», es su expresion constante) y una ausencia de reaccion para el
problema verdadero de su invalidez por la enfermedad. Existen ademas fran-
cos ataques histéricos.

La enferma cae en una especie de sopor y poco a poco se inician las
contracciones. Al principio se trata solamente de un refuerzo de los movi-
mientos de su ataxia estdtica; bien pronto crecen desmedidamente y se
generalizan, acompafidndose de suspiros hondos. Finalmente llega a esta-
blecerse un verdadero arco de circulo. El ataque cesa con medidas sugestivas
verbales o simplemente por compresién abdominal a nivel de los puntos
ovaricos y aparece cada vez que se intenta una exploracién de la enferma.

Liquido céfalorraquideo : Células : no se han visto. Albumina, 0’35 gr. por
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1000 ; Pandy, Nonne-Appelt, Wassermann, negativos. Glucosa, 0’73 por 100,
Lange, 00000000000.

Caso 4.°—José G. V., 30 afos. Ingres6 en 3-11-1928. (Fig. 4.a).

Los primeros trastornos que se notaron consistieron en ataques de tipo
epiléptico a los 15 afios ; unos afios después se establecié el trastorno de
la marcha que aqui es francamente espastica. De vez en cuando caida subita

Fig. i

por dérobement. Si permanece algun tiempo sentado, al levantarse es tal la
espasticidad que le es totalmente imposible la marcha ; por eso permanece
de pie casi siempre o sentado en el suelo. Asi, valiéndose de los brazos, se
traslada arrastrandose a veces de un sitio a otro. Reflejos tendinosos fuer-
temente exaltados en brazos y piernas. A veces se obtiene un Babinski en
ambos lados. Clonus del pie y de la rétula. Pies en equinismo, el izquierdo
mas que el derecho, bdéveda plantar exagerada, dedo grueso muy grande en
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hiperextension. Reflejos abdominales abolidos. Reflejos de defensa en piernas.
La exploracion del sentido de las actitudes, de la sensibilidad superficial y
de la vibratoria da resultados analogos a los consignados anteriormente, la
fuerza segmentaria estd conservada. Ataxia estatica. Reflejos cutaneoabdo-
minales abolidos. Reflejos cremasteriano, superficial y profundo, abolidos.

En miembros superiores, aparte de la exaltacion de reflejos, existe dis-
metria y adiadococinesia y otros signos cerebelosos. Mano con dedos en ba-
yoneta. (Fig. 5.8). Lenguaje escandido. No hay nistagmus. Calvicie precoz.
Toda su constitucion corporal acusa rasgos displasicos como longitud exage-
rada de brazos y piernas, pequenez de cabeza, etc.

Psiquicamente : déficit mental menor que en los hermanos. Afectividad,

Fig. 5

también maé&s conservada con relacion a ellos y al medio. Reacciona frente
a su enfermedad y tiene deseos de curarse.

Durante su permanencia en el Manicomio se han observado ataques epi-
lépticos. Estos son relativamente raros, pero de sintomatologia tipica.

En resumen, se trata de una familia en la cual la madre ofrece
un cuadro de paraplejia espastica, y cuyos tres hijos enfermos
ofrecen un cuadro mixto en el cual encontramos sintomas de se-
ries diversas, que fundamentalmente son espinales y cerebelosos,
pero a los que se agregan signos troficos, psiquicos y accesos de
tipo histérico y epiléptico.

« * *

Arduo seria el problema diagndstico para nosotros planteado,
si hubiésemos de encasillar estos cuadros en una de las tres en-
fermedades : paraplejia espéstica familiar, heredoataxia cerebe-
losa o0 ataxia de Eriedreich. La pureza sintomatoldgica de la en-
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fermedad de la madre nos haria pensar en la primera, ya que
teniendo en cuenta que se trata de una enfermedad familiar y con
las particularidades clinicas descritas, debemos descartar un diag-
nostico de paraplejia de los viejos, en contra de lo cual habla
ademas la edad y el modo de aparicion. La presencia de trastornos
psiquicos, la no ausencia de los reflejos tendinosos, etc., habla-
rian en favor de una heredoataxia cerebelosa, aungue nos falten
los sintomas oculares y nos encontremos con trastornos troficos
como las manos de J* y con la notable espasticidad de todos sus
miembros. Podriamos asi acumular signos y sintomas diferen-
ciales con respecto a cada uno de los tres hermanos enfermos sin
llegar a un diagndéstico de un cuadro puro ; no constituiria nin-
guna resolucion del problema aceptar una heredoataxia en C*
y una paraplejia espastica en J*, a no ser que se admita que
entre ambas existen los lazos de identidad que nosotros recono-
cemos. Y es que en ambos casos se encuentra desbordada la sin-
tomatologia genuina de cada una de estas enfermedades, aquella
que hemos citado al examinar, someramente, los antecedentes
histéricos del problema.

Pero es que cuando se repasa la literatura, sobre todo después
de los trabajos de Guillain y Mollaret, Marinesco, Manicatide,
Jonesco-Sicesti, Bielchowsky, Cafizo y otros muchos a los cuales
iremos haciendo referencia, aparece clara una linea distinta en
la arquitectura nosoldgica de estas enfermedades que culmina
en la afirmacion de su unicidad para huir del atasco de Jendrassik
creando 24 tipos nuevos de formas intermedias. En efecto, la sin-
tomatologia de estas tres enfermedades, y la de nuestros enfer-
mos especialmente, puede ordenarse bajo las siguientes rubricas :

a) Sindrome piramidal.

b) Sindrome ccrebeloso.

c) Alteraciones troficas.

d) Alteraciones sensitivas.

e) Fendmenos supramedulares.
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Rara vez en una paraplejia espastica familiar aparece puro el
sindrome piramidal. En la autopsia del caso princeps de Strimpell
(el més puro de los dos de su primitiva comunicacién) se en-
contr6 que los fasciculos cerebelosos estaban lesionados. EXxiste
una bibliografia abundante acerca de este problema. Lo mismo
podriamos decir con respecto a la heredoataxia cerebelosa y a la
enfermedad de Friedreich.

Estos sindromes pueden aparecer a veces en estado de maxima
pureza, si bien esto ocurre con extraordinaria rareza. De las dos
observaciones princeps de Striumpell, en una se trataba de una
esclerosis en placas. Lo més frecuente es que estas series de sin-
tomas se combinen de una de estas maneras :

a) En el mismo enfermo, y entonces tenemos los llamados
casos mixtos, formas de transito, casos impuros, etc. La biblio-
grafia sobre ellos es tan extensa que nosotros vamos a limitarnos
ahora a elegir unos cuantos ejemplos.

Se han descrito tantas formas anormales de paraplejia espas-
tica (véase la bibliografia al final de este trabajo) que Rhein, en
un intento de ordenacion, enumerd siete grupos clinicos, segun
gue sintomaticamente 1) fuese pura o *) se acomparfara de sin-
tomas mentales, 3) cerebelosos, 4) bulbares, 5) atrofias muscu-
lares, 6) simulase una esclerosis en placas o 7) apareciese como
diplejia espastica familiar. Ahora s6lo intentamos con el fin de
argumentar en favor de la tesis unitaria, una seleccién de las for-
mas de transito mas interesantes que se hallan desperdigadas
por la literatura.

Como formas intermedias entre la paraplejia espéstica y la
enfermedad de Friedreich tenemos los casos de Marinesco (para-
plejia espastica y trastornos troficos analogos a los de Friedreich),
Crouzon y Cadilhac (signos piramidales y trastornos del len-
guaje, sindrome cerebeloso, trastornos troficos), el de Sepich
(analogo a estos) y nuestro enfermo J* donde existe una mano
como la descrita por Sicard en la heredoataxia espinal.
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Como ejemplos de formas de transito entre la paraplejia es-
pastica y la heredoataxia cerebelosa, podemos ofrecer las obser-
vaciones de Pauly y Bonne (paraplejia espasméddica y signos cere-
belosos), la de Crouzon, Boutier, e Ivan Bertrand con compro-
bacion autdpsica, la de Achard, Bertrand y Escalier (heredoataxia
cerebelosa con paraplejia espdstica) y nuestro caso J*.

Los ejemplos de formas intermedias entre la heredoataxia
espinal y la cerebelosa son todavia mas numerosos. Por niega
que puedan separarse. En los trabajos de Mollaret, Guillain y
Marinesco se encuentra una bibliografia abundante. En la tesis
de Londe de 1895 ya se sustenta la doctrina unitaria acerca de
estas dos enfermedades. EI mismo Pierre Marie decia «las dos
enfermedades son quizas debidas al mismo proceso degenerativo
unitario, afectando en el sistema nervioso sistemas analogos, pero
distintos.» Monguzzi ha publicado recientemente una observacion
de combinacién de ambas enfermedades con liquido cefalorraqui-
deo de tipo inflamatorio.

b) Evolucion de un cuadro clinico en otro durante la vida del
mismo enfermo. El caso mas conocido y mejor estudiado es el
de Klebs y Mollaret diagnosticado por Dejérine de enfermedad
de Friedreich, observado por Claude, Bauduin y Clovis Vincent
y en el cual, a los 25 aflos de enfermedad, se observa una reapa-
ricion de los reflejos antes desaparecidos. Menzel y Sdéderbergh
citan el caso inverso de una heredoataxia cerebelosa transforman-
dose en una enfermedad de Friedreich.

c) Apariciéon de cuadros diversos >n una misma familia, lo
cual delata la unidad de la base hereditaria de la cual proceden.
Marinesco cita una familia en la cual los miembros de las primeras
generaciones ofrecen el cuadro de la heredoataxia cerebelosa y los
mas jovenes el de una paraplejia espasmodica que se inicia en
la adolescencia. Bammlin, describe dos casos de enfermedad de
Friedreich, dos de heredoataxia cerebelosa y cuatro de paraplejia

espasmadica en la misma familia. A estos podriamos agregar los
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casos de Lenoble y Aubineau (un hermano con e. de Friedreich,
otro con e. de Marie), el de Levi y Labe, andlogo al anterior y
los de Griffith, Ballet, etc.

En la familia que estamos describiendo observamos en primer
término una paraplejia espasmodica tardia, sintomatolégicamente
pura en la madre; y o< los tres hijos enfermos, dos presentan un
cuadro preferentemente heredoataxico y -el otro preferentemente
espastico. De ahi el interés de la misma.

d) Las lesiones anatomopatoldgicas. Aun cuando el cuadro
clinico sea relativamente puro, en la autopsia se encuentran por
regla general lesiones varias. En el mismo caso princeps de
Strimpell de paraplejia espastica habia degeneracion de cordones
posteriores. Establé ha descrito con gran rigueza de datos las
alteraciones cerebelosas de la enfermedad de Friedreich. Es ver-
dad que las lesiones mas intensas son aquellas que tienen una tra-
duccién clinica mas clara. Pero no es raro el hecho de aus-encia
absoluta de sintomas de un sistema que se encuentra lesionado.
En el caso de Achard, Bertrand y Escalier de una paraplejia es-
pasmoddica, habia degeneracion de las vias cerebelosas directa
y cruzada. En el cerebelo el examen microscopico demostraba una
gran rareza de las células de Purkinje. Esta falta de correlacion
entre clinica y anatomia patoldgica constituye un hecho intere-
sante, del cual es dificil avanzar una interpretacion justa ; incluso
se han descrito formas clinicas abortivas (Lhermitte y Massary)
donde lesiones de los fasciculos piramidales, cerebelosos ascen-
dentes, cordones posterioresty cerebelo no se manifestaban mas
que por un pie zambo y ligeras perturbaciones de los reflejos y
de la sensibilidad.

En la familia estudiada en estas paginas muestra cdmo de una
paraplejia espéastica pura en la generacion materna surgen tres
hijos de sintomatologia exuberante. Por ello nos inclinamos a
pensar que en estos cuatro enfermos se trata de la misma enfer-
medad y aceptamos para ella la denominacién de heredodegene-
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racion .espinocerebelosa propuesta por Guillain y Mollaret porque,
sin estar libre de critica, nos parece la que mejor cifra las carac-
teristicas fundamentales de este grupo morboso. Entre los autores
espafioles. Cafizo en su interesante trabajo sustenta idéntico
criterio.

La sintomatologia clinica resultaria de la conjuncion de los
tres grupos de sintomas cerebelosos, piramidales y radiculocordo-
nales posteriores.

La gran variedad de los casos clinicos depende de la ausencia
0 presencia y de la intensidad de los sistemas lesionados. La
reaparicion de los reflejos tendinosos rotulianos a que antes hemos
aludido la explica Mollaret porque a la primera fase de lesion
cordonal posterior, con abolicion de los reflejos, siguié la dege-
neracion o mejor la traduccion clinica de la degeneracion de las
haces piramidales. Déjérine habia observado un hecho analogo
en la tabes. La misma explicacién cabe para la presencia o ausen-
cia del signo de Babinski aplicando a este hecho la hipotesis de
Bourgignon acerca de su mecanismo. Aun en los casos de sinto-
matologia mas pura las lesiones anatomopotoldgicas pertenecen a

los tres sistemas.

Naturalmente que el criterio unicista no es aceptado por todos
los autores ; es esta una cuestion que no puede darse en realidad
por definitivamente zanjada. Algunos autores incluso tienden a
aislar nuevas entidades nosoldgicas, como Roussy y Levi que han
descrito una distaxia arrefléxica hereditaria (ataxia, arreflexia
tendinosa generalizada, pie zambo, gracilidad del tercio inferior
de la pierna, a los cuales se agregan a veces escoliosis y tras-
tornos mentales) cuyo derecho a la independencia le discuten, a
mi juicio con excelentes razones, Mollaret y Marinesco. Por otra
parte se ha sefialado la relacion de estas afecciones con la amio-
trofia de Charcot-Marie, cuyo estrecho parentesco reconocen Bie-
mond, Austregesilo y Marinesco. Bielchowsky ha encontrado en
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la heredoataxia espinal incluso alteraciones de la sustancia gris
medular de los nervios periféricos y de los musculos, con lo
cual resulta reforzada la tesis de estos autores.

Davidenkow y Zolotowa pretenden la separacion de la ataxia
de Friedreich de la heredoataxia de Fierre Marie basandose en
que la primera aparece en los primeros afos de la vida y se
hereda recesivamente y la segunda en afnos posteriores y su he-
rencia es dominante. Marinesco demuestra con abundancia de
ejemplos como la norma de edad diferencial tiene numerosisimas
excepciones que la privan del cardcter de norma y la reducen a
una simple regla ; por otra parte, si aceptaramos el criterio gené-
tico estricto deberiamos—como mas adelante veremos—desglo-
sar la paraplejia espéstica familiar en tres enfermedades, puesto
gue se conocen tres modos hereditarios de la misma acompa-

fiados de ciertas variaciones clinicas.

La complejidad del problema la demuestra ademas otro hecho.
Acéptese el criterio que se quiera sobre la unidad o pluralidad
de estas afecciones, todas ellas pertenecen al mismo grupo dentro
de las grandes lineas que hoy dia se dibujan para la clasificacion
de las enfermedades congénitas o precozmente adquiridas del sis-
tema nervioso. Bien sabido es que Bielschowsky ensamblando cri-
terios anatomicos v clinicos admite a) displasias puras, b) displa-
sias con incrustaciones blastomatosas y c) abiotrofias (1). Otros
autores se adhieren a este criterio aunque establezcan variantes
en la designacion, como Schob. Pero lo interesante es que en
este grupo de abiotrofias o de enfermedades heredodegenerativas,
al cual pertenece la afeccion de la cual nos estamos ocupando,
nos <encontrcimos con malformaciones. Los autores italianos, como
Gianelli, Bertolotti y Giacomo, habian llamado la atencion sobre

(1) Marinesco prefiere la siguiente clasificacion: enfermedades degenerativas, proli-
ferativas y distrofias 0 agenesias.
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la malformacién dsea de la columna vertebral (sacralizacion, es-
quisis, etc.) en la enfermedad de Friedreich ; esta circunstancia
nos movio a investigarla en nuestros enfermos y no encontramos
anomalia alguna de la columna vertebral, radiograficamente de-
mostrable, y si acaso una hipoplasia en la construccion o6sea de
la fosa craneal posterior del tercer hermano enfermo, sefialada
también en la enfermedad de Friedreich. Pero de todas suertes
esta combinacion sintomatoldgica que se da en muchos casos,
aparte de demostrarnos que no hay escuetos limites de separacion
en aquellos grandes grupos, lo cual no tendria mayor importancia
porque en definitiva esto acaece con todos los hechos bioldgicos,
adquiere un relieve especial cuando se piensa en que denota una
inferioridad radical de «toda» la constitucion y ello nos retrotrae
al tema de la degeneracion, ya periclitado, y de la familia neu-
ropatica. Y sirve de punto de apoyo al criterio que, basdndonos
en otras consideraciones, expondremos mas adelante.

Recientemente se ha llamado la atencion sobre un grupo de
sintomas muy interesantes de estas enfermedades. Guillain, Mo-
llaret y Aubry han estudiado las funciones cocleovestibulares y
han sefialado la abolicién electiva del nistagmus provocado de
forma rotatoria (pseudoparalisis de los canales verticales) aparte
de una disminucién general de la excitabilidad vestibular, de
forma progresiva. Barré y Guillaume no admiten la intervencién
vestibular. Se han ocupado de ello también Pierre Marie, Rim-
baut, Viallefont y Balmes y otros.

En la tesis de Mollaret se describen trastornos del ritmo car-
diaco, de causa bulbar probable gue tendrian una importancia
decisiva en ciertas muertes rapidas de estos enfermos («sindrome
cardiobulbar» de la enfermedad de Friedreich). En uno de los
enfermos de Cafizo, d’Ors y Alvarez Sala existia segun el elec-
trocardiograma un blogueo de la rama derecha; en otro un
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aumento de la base de la onda R v una T invertida. De nues-
tros casos en M* hubimos de renunciar al electrocardiograma por
el excesivo temblor cada vez que se intentaba, aumentado por
su tendencia a las reacciones histéricas, en C* era normal y
en J* se observaba un ensanchamiento de QS en todas deriva-

ciones, una onda T hipertréfica y a veces una Q que forma con
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Fig. c

la rama descendente de la P un dibujo en M, siendo muy aven-
turado a nuestro juicio atribuir significacion y valor determinados
a estas ligeras modificaciones (lig. 6.a).

El liquido cefalorraquideo era normal. Cuando se han des-
crito alteraciones (Guillain) se trataba de formas de comienzo.

Los enfermos pertenecian al grupo Il (A £jo). Con esto gue-

dan desechadas para nuestros casos las consideraciones de Mari-
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nesco acerca de la pertenencia de las enfermedades familiares al
grupo O ap, ontogenéticamente mas antiguo, segun dicho autor.

Tampoco hemos hallado las formas arquicapilares en todos
ellos, como sucedia en los casos de Marinesco. S6lo en los dos
hermanos se observan capilares de insuficiente desarrollo, sobre
todo en M*. En J* nos encontramos con capilares amplios y
ensortijados denunciando trastornos vasomotores.

EE

En esta familia nos encontramos al parecer con un tipo de
herencia dominante mondémera (1). La ausencia de trastornos en
los hijos de la hermana mayor nos lo confirma, asi como el hecho
de la transmision directa. Bremer acepta para la paralisis espastica
gue en algunas familias con herencia dominante hay limitacion
a sexo, lo que no ocurre aqui. Fundandose en 100 arboles genealo-
gicos deduce que en el 15 por 100 la enfermedad se transmite de
un modo dominante, en el 60 por 100 de un modo recesivo y en
un 25 por 100 no podia decirse con seguridad a qué tipo perte-
necian ; dedujo ademas una regla general segun la cual los casos
dominantes serian los mas puros y los mas leves y los recesivos
los mas graves y mas complicados.

Thums ha estudiado 67 descendientes de un matrimonio con-
sanguineo y en 11 ha descrito una paralisis espastica con feno-
menos atoéxicos. Aplicando el método de Weinberg encuentra
una proporcién de 16 : 29 entre los portadores y no portadores
de disposicion morbosa, de lo cual deduce un moédulo hereditario
dominante mondmero. La gravedad de la enfermedad depende de
la duracion de la misma, contradiciendo con esto también la citada
tesis de Bremer. Nuestros casos constituyen indudablemente una
excepcion de tales reglas puesto que se trata de casos graves y

formas mixtas.

(1) Contamos con tres familias mas en las cuales se hallan dos y tres hermanos en-
fermos, pero los padres no lo estan. A esta cuestion dedicaremos un proximo trabajo con
material méas abundante.
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Pero, ademas, queremos llamar la atencion acerca de diversos
hechos ; en primer término acerca de la existencia de alteraciones
psiquicas tan manifiestas, y en segundo lugar acerca de los tras-
tornos troéficos, de las malformaciones y de los accesos epilép-
ticos de uno e histéricos de otra. Tal constelacion de hechos sélo
puede tener una de estas explicaciones: o se admite un gen
con un pleotropismo considerable o se acepta una verdadera con-
juncion de genes, una polimeria. Se trata en efecto de manifesta-
ciones diversas, dificiles de reducir a un comun denominador.
Hammerschlag piensa en una maultiple alelia para la paralisis
espastica familiar.

En la literatura nos encontramos con otros ejemplos de esa
polifenia o pleotropia, ya que la coincidencia parece insuficiente
para explicarnos estos hechos. Kulkow y Blakchina han descrito
una familia con e. de Friedreich, alcoholismo y enfermedades
mentales y otra con heredoataxia cerehelosa y atrofia muscular
neurotica de Charcot. Thacer y Goselik publican otra observacion
con cataratas congénitas y tampoco aceptan una coincidencia
entre ambas afecciones. El mismo valor tiene el caso de Orban
(contracturas de dedos y deformidad de la dvula, el de Schol
(diabetes), el de Wichtl (epilepsia), el de Paskind y Stone (para™
lisis espéstica con epilepsia, alcoholismo, psicosis maniacodepre-
siva y nerviosidad). Con la misma necesidad de un denominador
comun, que no sea el facil atajo de la coincidencia, nos encon-
tramos frente a la rigueza sintomatolégica de la familia que
estamos estudiando.

Curtius se inclina recientemente a remozar el concepto de
degeneracién, vitalmente herido cuando el mendelismo penetro
en la genética humana. Porque no cabe duda que existen mul-
titud de casos en los cuales quizd haya que recurrir a aque-
lla vieja designacion, si bien transvasandole un sentido nuevo
y encauzandola dentro de las realidades del mendelismo. La pre-

sencia de esta caracterologia y sintomatologia histérica ; todo el
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complejo neurolégico y psiquico de estos enfermos ; el acumulo
en la familia de depresiones evidentes en el padre; de un tem-
peramento hipomaniaco en la madre ; de ataques epilépticos en
un hijo, hacen pensar en una radical insuficiencia de la masa he-
reditaria de la misma. Se trataria de una «familia neuropaiica»
en la que el capital hereditario sano habia sufrido mermas consi-
derables. Curtius analogamente, ha descrito en una familia de la
cual precedia dos casos de esclerosis difusa que habia publicado
anteriormente Bychowski, varios casos de paraplejia espéstica
y de otros neuro y psicopatias.

Recuérdese a este respecto la posible etiologia no hereditaria
en algunos casos (recientemente se ha ocupado Castex de ellos).
Incluso podria plantearse el problema de la necesidad de aceptar
en determinados casos la existencia de «factores desencadenantes»
del complejo hereditario como en el caso de Bloxsum.

Cualquier médulo hereditario que se establezca para explicar
tanto los hechos hereditarios en la familia objeto de nuestro
estudio como los de los numerosos casos de la literatura, no puede
considerarse como definitivamente establecido. Por nuestra parte
nos inclinamos a pensar que en lugar de aceptar un solo gen (el
gen Striumpell) seria necesario aceptar una constelacion de genes,
de cada uno de los cuales dependera uno de los sistemas de
lesiones que se adicionan para formar el cuadro clinico. La agru-
pacion de los genes, lo que podriamos llamar el estado gregario
de los mismos, dependeria de un factor hereditario especial que
la determinaria como ocurre, segun Nachtsheim, con el pelo de
conejo, en el cual existe un «factor hereditario fundamental»
gue condiciona la existencia de pigmento, siendo su distribucion
regida por otros. A esto habria que agregar la influencia que la
cantidad (no sélo la cualidad del gen) tendria en la arquitectura
total de la enfermedad.
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RESUMEN

En una familia en la que la madre sufre una paralisis espastica.
existen una hija sana con descendencia sana Vv tres enfermos.

La sintomatoldgia de éstos es tan variada y polimorfa que
confirma el criterio sostenido por algunos autores acerca de la
unidad de la heredoataxia espinal (Friedreich), la heredoataxia
cerebelosa (Nonne-Marie) y la paraplejia espastica (Erb-Strim-
pell-Lorrain). Por ello se acepta provisionalmente la designacion
de heredodegeneracion espinooerebelosa (Guillain y Mollaret).

En esta familia la herencia parece realizarse segin un modulo
dominante mondmero, sin limitacion a sexo.

Sin embargo, las consideraciones citadas en el texto, la pre-
sencia de ataques epilépticos, ataques histéricos, alteraciones men-
tales, etc., y los casos de la literatura hacen pensar en que el
gen posee un extraordinario pleotropismo o en que la monomeria
sea sOlo aparente.

Se revindica finalmente el viejo concepto de familia neuropé-
tica, adaptado al mendelismo actual.
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