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Médico del Manicomio Provincial de Valencia

En los últimos años se está planeando, bajo el signo de la 
unidad, una revisión de la nosología de las enfermedades here­
ditarias del sistema nervioso, a medida que se amplían los hori­
zontes de sus conocimientos clínicos, anatomopatológicos y ge­
néticos.

En un principio bastó el conocimiento de un cuadro clínico y 
la observación de su familiaridad para describir una enfermedad. 
Se buscaba la perfección en el acumulo de detalles diferenciales 
entre las diversas sintomatologías. Así Friedreich en 1861 descri­
bió el cuadro que posteriormente Bing proponía llamar con el 
nombre de heredoataxia espinal. Pierre Marie aísla en 1893 un 
grupo de casos muy análogos al anterior, pero en los cuales la 
presencia de ciertos signos como la conservación o exaltación de 
los reflejos tendinosos, los signos psíquicos y oculares y otros 
de menor importancia, le permitieron establecer la heredoataxia 
cerebelosa.

Erb había descrito la parálisis espástica espinal, aceptando 
que en ella existía una lesión primaria de la vía piramidal. Char­
cot la designó con el nombre de «tabès dorsal spasmodique», pero
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fué Strümpell quien llamando la atención sobre la familiaridad de 
la afección creó la parálisis espástica familiar.

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

H er ed o a t a x ia  H e r e d o a t a x ia
E S P IN A L  C E R E B E L O S A

P a r á l is is  e s pá stic a
F A M IL IA R

Herencia Preferentemente re- Id. dominante 
cesiva

Comienzo Segunda niñez 20 años

Síntom as A taxia estática y  di­
námica 

Nistagmus

Id.

Id.

A b o lic ió n  reflejos C o n se rv ac ió n  de 
tendinosos los mismos

Deformidades óseas Atrofia del óptico
Déficit mental

Lesión anato- Lesión cordonal ce- Lesión cerebelosa 
m o p a to ló - rebelosa 
gica

Dominante, recesiva o 
ligada a sexo 

De los 10 a los 30 años y 
y  aun después 

S ín d ro m e  p iram id a l 
puro (exaltación de re­
flejos tendinosos, sig­
no de Babinski, etc.)

Lesión del sistema pira­
midal

Pronto empezó a desdibujarse la clara silueta de estas afec­
ciones, tal como ha quedado descrita. De los dos casos de la 
primera comunicación de Strümpell, uno sufría una paraplejía 
espástica pura y el otro un cuadro difuso de esclerosis en placas. 
En Francia, Lorrain aporta unos cuantos casos interesantes, uno 
de los cuales ofrece síntomas intermedios entre la paraplejía es­
pástica y la heredoataxia cerebelosa de Pierre Marie. Con el 
correr de los años y el incremento de los casos clínicos, se des­
criben numerosas formas anómalas de la enfermedad que por 
algunos autores se califica como de «formas de tránsito» entre 
todas estas afecciones ; pero pronto vamos a ver que esto encierra 
un planteamiento erróneo del problema nosológico.

En estas páginas ofrecemos una observación de una familia, 
cuyo estudio nos parece interesante como contribución al escla­
recimiento de los problemas planteados acerca de la nosología, de 
la clínica y de la genética de estas enfermedades.
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Se trata de una familia con cuatro hijos, tres de los cuales 
están enfermos, aparte de la madre, y cuyo cuadro clínico es el 
siguiente :

21 afios 17 años 13 años

•  M e rce d es+

•  d eg e n era ció n  e s plao ce reb e lo sa  

3  a p o p le jía  

®  s u ic id io , d ep re sió n

Fig. 1
Fam ilia G. V.

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

Caso l.°—En la madre aparecieron los prim eros signos de la enfermedad 
a una edad algo avanzada, alrededor de los 40 años ; el cuadro clínico consistió 
en una paraplejía espástica pura, con exaltación de reflejos, hipertonía, signo 
de Babinski, etc. Reflejos de defensa. No había ataxia, ni signos cerebelosos. 
En cambio existía un ligero tem blor senil en ambos brazos. Ligero déficit 
mental ; ha tenido durante su vida algunas fases hipomaníacas poco acen­
tuadas.

Caso 2.°—Cándida G. V., soltera, 38 años. Ingresó 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 debió ser alrededor de los 20 años. Según los datos de la familia fué 
la primera en enferm ar. Lo prim ero que se notó fué el trastorno de la 
marcha. Esta es insegura, típicam ente atóxica, ampliando la base de sus­
tentación ; de vez en cuando hay un súbito dérobement de las piernas con 
la caída consiguiente. La espasticidad que existe en los miembros no im­
prime su sello en la m archa de una m anera tan clara como en los demás 
hermanos. Existe, además, atax ia  dinám ica. Reflejos rotuliano, aquíleo y 
medioplantar exaltados, así como los de los miembros superiores. Por exci­
tación del borde externo de la planta del pie no se obtiene una flexión
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dorsal franca del dedo grueso pero sí una separación en abanico de los 
otros. El pie está en equinismo interno. Su bóveda no está aumentada,' sino 
m ás bien dism inuida, aproximándose al pie plano. Reflejos abdominales abo­
lidos ; existen reflejos de defensa en piernas. En extrem idades superiores 
dism etría y  adiadococinesia. El sentido de las actitudes segm entarias está 
ligeram ente afecto. La sensibilidad al tacto, dolor y tem peraturas parecen 
algo afectos. Sin embargo, la sensibilidad vibratoria está conservada. Per­
siste la fuerza segmentaria.

Lenguaje francam ente escandido. No hay n is ta g m u s ; a veces en la mi­
rad a  lateral hay sacudidas nistagniform es pasajeras.

Fig. 2

Psíquicam ente : Debilidad mental. Labilidad afectiva ; de vez en cuando 
crisis de llanto sin explicación. En general predom ina un ligero tono eufó­
rico. Indiferencia afectiva ; a pesar de estar próxim a a  su herm ana pasan 
los meses sin que se le ocurra ir a verla.

Líquido céfalorraquídeo (10-4-33). Células : no se han visto. Albúmina 
0 ’30 gr. por 100. Pandy, None-Appelt, W asserm ann, negativas.

M ás adelantos indicamos los resultados de diversas exploraciones (radio­
gráficas, grupos sanguíneos, electrocardiográficas y capilaroscópicas realizadas 
en estos enfermos).

Caso 3.°—Mercedes G. V., de 36 años. Ingresó 13 febrero de 1928.
(F ig . 3.*).
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Como en la anterior, no podemos precisar el comienzo exacto de la 
afección.

Fué la segunda en enferm ar. El cuadro clínico se inicia tam bién aquí 
con el trastorno de la m archa, pero al contrario que antes, en la plastia de 
ésta ofrecen una mayor im portancia los componentes espáticos. Reflejos 
tendinosos exaltados en brazos y piernas. No Babinski, obteniéndose el mis­
mo resultado que ha sido descrito en la o tra herm ana. Pie enarcado como 
en la enfermedad de Friedreich, con el dedo grueso en hiperflexión. Reflejos 
cutáneo abdominales abolidos. Reflejos de defensa en piernas. D ism etría, 
adiadococinesia. La ataxia es estática, adem ás de dinámica. El sentido de 
las actitudes y posiciones afecto. Disminución de las sensibilidades superfi­
ciales con las salvedades antes dichas. Sensibilidad vibratoria conservada.

I.

í:

Fig. 3

Conservación de la fuerza segm entaria. Lenguaje escandido. No hay nis- 
tagmus. Manifiesto hirsutism o.

Déficit mental. Indiferencia afectiva. Abundantes rasgos de tipo histé­
rico con una sobrevaloración de las m olestias subjetivas («¡ Q ué m ala me 
encuentro!», es su expresión constante) y una ausencia de reacción p a ra  el 
problema verdadero de su invalidez por la enfermedad. Existen adem ás fran ­
cos ataques histéricos.

La enferma cae en una especie de sopor y poco a poco se inician las 
contracciones. Al principio se tra ta  solam ente de un refuerzo de los movi­
mientos de su ataxia e s tá tic a ; bien pronto crecen desmedidamente y  se 
generalizan, acompañándose de suspiros hondos. Finalm ente llega a esta­
blecerse un verdadero arco de círculo. El ataque cesa con medidas sugestivas 
verbales o simplemente por compresión abdominal a nivel de los puntos 
ováricos y aparece cada vez que se in ten ta una exploración de la enferma.

Líquido céfalorraquídeo : Células : no se han visto. Albúmina, 0’35 gr. por
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1000 ; Pandy, Nonne-Appelt, W asserm ann, negativos. Glucosa, 0 7 3  por 100, 
Lange, 00000000000.

Caso 4.°—José G. V., 30 años. Ingresó en 3-11-1928. (Fig. 4.a).
Los prim eros trastornos que se notaron consistieron en ataques de tipo 

epiléptico a  los 15 años ; unos años después se estableció el trastorno de 
la m archa que aquí es francam ente espástica. I)e vez en cuando caída súbita

Fig. í

por dérobement. Si permanece algún tiempo sentado, al levantarse es tal la 
espasticidad que le es totalm ente imposible la m archa ; por eso permanece 
de pie casi siem pre o sentado en el suelo. Así, valiéndose de los brazos, se 
traslada arrastrándose a veces de un sitio a otro. Reflejos tendinosos fuer­
tem ente exaltados en brazos y piernas. A veces se obtiene un Babinski en 
ambos lados. Clonus del pie y de la rótula. Pies en equinismo, el izquierdo 
m ás que el derecho, bóveda plantar exagerada, dedo grueso muy grande en
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hiperextensión. Reflejos abdominales abolidos. Reflejos de defensa en piernas. 
La exploración del sentido de las actitudes, de la sensibilidad superficial y 
de la vibratoria da resultados análogos a los consignados anteriorm ente, la 
fuerza segmentaria está conservada. Ataxia estática. Reflejos cutáneoabdo- 
minales abolidos. Reflejos crem asteriano, superficial y profundo, abolidos.

En miembros superiores, aparte  de la exaltación de reflejos, existe dis- 
metría y adiadococinesia y otros signos cerebelosos. Mano con dedos en ba­
yoneta. (Fig. 5.a). Lenguaje escandido. No hay nistagm us. Calvicie precoz. 
Toda su constitución corporal acusa rasgos displásicos como longitud exage­
rada de brazos y piernas, pequenez de cabeza, etc.

Psíquicamente : déficit m ental menor que en los hermanos. Afectividad,

Fig. 5

también m ás conservada con relación a ellos y al medio. Reacciona frente 
a su enfermedad y tiene deseos de curarse.

Durante su permanencia en el M anicomio se han observado ataques epi­
lépticos. Estos son relativam ente raros, pero de sintomatología típica.

En resumen, se trata de una familia en la cual la madre ofrece 
un cuadro de paraplejía espástica, y cuyos tres hijos enfermos 
ofrecen un cuadro mixto en el cual encontramos síntomas de se­
ries diversas, que fundamentalmente son espinales y cerebelosos, 
pero a los qu-e se agregan signos tróficos, psíquicos y accesos de 
tipo histérico y  epiléptico.

*  *  *

Arduo sería el problema diagnóstico para nosotros planteado, 
si hubiésemos de encasillar estos cuadros en una de las tres en­
fermedades : paraplejía espástica familiar, heredoataxia cerebe- 
losa o ataxia de Friedreich. La pureza sintomatológica de la en-
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fermedad de la madre nos haría pensar en la primera, ya que 
teniendo en cuenta que se trata de una enfermedad familiar y con 
las particularidades clínicas descritas, debemos descartar un diag­
nóstico de paraplejía de los viejos, en contra de lo cual habla 
además la edad y el modo de aparición. La presencia de trastornos 
psíquicos, la no ausencia de los reflejos tendinosos, etc., habla­
rían en favor de una heredoataxia cerebelosa, aunque nos falten 
los síntomas oculares y nos encontremos con trastornos tróficos 
como las manos de J* y con la notable espasticidad de todos sus 
miembros. Podríamos así acumular signos y síntomas diferen­
ciales con respecto a cada uno de los tres hermanos enfermos sin 
llegar a un diagnóstico de un cuadro puro ; no constituiría nin­
guna resolución del problema aceptar una heredoataxia en C* 
y una paraplejía espástica 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- 
tomatología genuína de cada una de estas enfermedades, aquella 
que hemos citado al examinar, someramente, los antecedentes 
históricos 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, Cañizo y otros muchos a los cuales 
iremos haciendo referencia, aparece clara una línea distinta en 
la arquitectura nosológica de estas enfermedades que culmina 
en la afirmación de su unicidad para huir del atasco de Jendrassik 
creando 24 tipos nuevos de formas intermedias. En efecto, la sin- 
tomatología de estas tres enfermedades, y la de nuestros enfer­
mos especialmente, puede ordenarse bajo las siguientes rúbricas :

a) Síndrome piramidal.
b) Síndrome cerebeloso.
c) Alteraciones tróficas.
d) Alteraciones sensitivas.
e) Fenómenos supr amedular es.
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Rara vez en una paraplejía espástica familiar aparece puro el 
síndrome piramidal. En la autopsia del caso princeps de Strümpell 
(el más puro de los dos de su primitiva comunicación) se en­
contró que los fascículos cerebelosos estaban lesionados. Existe 
una bibliografía abundante acerca de este problema. Lo mismo 
podríamos decir con respecto a la heredoataxia cerebelosa y a la 
enfermedad de Friedreich.

Estos síndromes pueden aparecer a veces en estado de máxima 
pureza, si bien esto ocurre con extraordinaria rareza. De las dos 
observaciones princeps de Striimpell, en una se trataba de una 
esclerosis en placas. Lo más frecuente es que estas series de sín­
tomas se combinen de una de estas maneras:

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

Se han descrito tantas formas anormales de paraplejía espás­
tica (véase la bibliografía al final de este trabajo) que Rhein, en 
un intento de ordenación, enumeró siete grupos clínicos, según 
que sintomáticamente 1) fuese pura o 2) se acompañara de sín­
tomas mentales, 3) cerebelosos, 4) bul bares, 5) atrofias muscu­
lares, 6) simulase una esclerosis en placas o 7) apareciese como 
diplejía espástica familiar. Ahora sólo intentamos con el fin de 
argumentar en favor de la tesis unitaria, una selección de las for­
mas de tránsito más interesantes que se hallan desperdigadas 
por la literatura.

Como formas intermedias entre la paraplejía espástica y la 
enfermedad de Friedreich tenemos los casos de Marinesco (para­
plejía espástica y trastornos tróficos análogos a los de Friedreich), 
Crouzon y Cadilhac (signos piramidales y trastornos del len­
guaje, síndrome cerebeloso, trastornos tróficos), el de Sepich 
(análogo 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 tránsito entre la paraplejía es- 
pástica y la heredoataxia cerebelosa, podemos ofrecer las obser­
vaciones de Pauly y Bonne (paraplejía espasmódica y signos cere- 
belosos), la de Crouzon, Boutier, e Ivan Bertrand con compro­
bación autópsica, la de Achard, Bertrand y Escalier (heredoataxia 
cerebelosa con paraplejía espástica) y nuestro caso J*.

Los ejemplos de formas intermedias entre la heredoataxia 
espinal y la cerebelosa son todavía más numerosos. Pór niega 
que puedan separarse. En los trabajos de Mollaret, Guillain y 
Marinesco se encuentra una bibliografía abundante. En la tesis 
de Londe de 1895 ya se sustenta la doctrina unitaria acerca de 
estas dos enfermedades. El mismo Pierre Marie decía «las dos 
enfermedades son quizás debidas al mismo proceso degenerativo 
unitario, afectando en el sistema nervioso sistemas análogos, pero 
distintos.» Monguzzi ha publicado recientemente una observación 
de combinación de ambas enfermedades con líquido céfalorraquí- 
deo de tipo inflamatorio.

b) Evolución de un cuadro clínico en otro durante la vida del 
mismo enfermo. El caso más 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 2o años de enfermedad, se observa una reapa­
rición de los reflejos antes desaparecidos. Menzel y Soderbergh 
citan el caso inverso de una heredoataxia cerebelosa transformán­
dose en una enfermedad de Friedreich.

c) Aparición de cuadros diversos <en 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 
más jóvenes el de una paraplejía espasmódica que se inicia en 
la adolescencia. Bammlin, describe dos casos de enfermedad de 
Friedreich, dos de heredoataxia cerebelosa y cuatro de paraplejía 
espasmódica en la misma familia. A estos podríamos 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 Labé, análogo al anterior y 
los de Griffith, Ballet, etc.

En la familia que estamos describiendo observamos en primer 
termino una paraplejía espasmódica tardía, sintomatoló gicamente 
pura en la madre; y  d<s los tres hijos enfermos, dos presentan un 
cuadro preferentemente heredoatáxico y  <el otro preferentemente 
espástico. De ahí el interés de la misma.

d) Las lesiones anatomopatológicas. Aun cuando el cuadro 
clínico sea relativamente puro, en la autopsia se encuentran por 
regla general lesiones varias. En el mismo caso princeps de 
Strümpell de paraplejía espástica había degeneración de cordones 
posteriores. Establé ha descrito con gran riqueza de datos las 
alteraciones cerebelosas de la enfermedad de Friedreich. Es ver­
dad que las lesiones más intensas son aquellas que tienen una tra­
ducción clínica más clara. Pero no es raro el hecho de aus-encia 
absoluta de síntomas de un sistema que se encuentra lesionado. 
En el caso de Achard, Bertrand y Escalier de una paraplejía es­
pasmódica, había degeneración de las vías cerebelosas directa 
y cruzada. En el cerebelo el examen microscópico demostraba una 
gran rareza de las células de Purkinje. Esta falta de correlación 
entre clínica y anatomía patológica constituye un hecho intere­
sante, del cual es difícil avanzar una interpretación justa ; incluso 
se han descrito formas clínicas abortivas (Lhermitte y Massary) 
donde lesiones de los fascículos piramidales, cerebelosos ascen­
dentes, cordones posteriores y cerebelo no se manifestaban más 
que por un pie zambo y ligeras perturbaciones de los reflejos y 
de la sensibilidad.

En la familia estudiada en estas páginas muestra cómo de una 
paraplejía espástica pura en la generación materna surgen tres 
hijos de sintomatología exuberante. Por ello nos inclinamos a 
pensar que en estos cuatro enfermos se trata de la misma enfer­
medad y aceptamos para ella la denominación de heredodegene-
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ración .espinocerebelosa propuesta por Guillain y Mollaret porque, 
sin estar libre de crítica, nos parece la que mejor cifra las carac­
terísticas fundamentales de este grupo morboso. Entre los autores 
españoles, Cañizo en su interesante trabajo sustenta idéntico 
criterio.

La sintomatología clínica resultaría de la conjunción de los 
tres grupos de síntomas cerebelosos, piramidales y radículocordo- 
nales posteriores.

La gran variedad de los casos clínicos depende de la ausencia 
o presencia y de la intensidad de los sistemas lesionados. La 
reaparición de los reflejos tendinosos rotulianos a que antes hemos 
aludido la explica Mollaret porque a la primera fase de lesión 
cordonal posterior, con abolición de los reflejos, siguió la dege­
neración o mejor la traducción clínica de la degeneración de las 
haces piramidales. Déjérine había observado un hecho análogo 
en la tabes. La misma explicación cabe para la presencia o ausen­
cia del signo de Babinski aplicando a este hecho la hipótesis de 
Bourgignon acerca de su mecanismo. Aún en los casos de sinto­
matología más pura las lesiones anatomopalológicas p-ertenecen a 
los tres sistemas.

* * *

Naturalmente que el criterio unicista no es aceptado por todos 
los autores ; es esta una cuestión que no puede darse en realidad 
por definitivamente zanjada. Algunos autores incluso tienden a 
aislar nuevas entidades nosológicas, 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 señalado la relación 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 músculos, con lo 
cual resulta reforzada la tesis de estos autores.

Davidenkow y Zolotowa pretenden la separación de la ataxia 
de Friedreich de la heredoataxia de Pierre Marie basándose en 
que la primera aparece en los primeros años de la vida y se 
hereda recesivamente y la segunda en años posteriores y su he­
rencia es dominante. Marinesco demuestra con abundancia de 
ejemplos como la norma de edad diferencial tiene numerosísimas 
excepciones que la privan del carácter de norma y la reducen a 
una simple regla ; por otra parte, si aceptáramos el criterio gené­
tico estricto deberíamos—como más adelante veremos—desglo­
sar la paraplejía espástica familiar en tres enfermedades, puesto 
que se conocen tres modos hereditarios de la misma acompa­
ñados de ciertas variaciones clínicas.

*  *  *

La complejidad del problema la demuestra además 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 líneas que hoy día se dibujan para la clasificación 
de las enfermedades congénitas o precozmente adquiridas del sis­
tema nervioso. Bien sabido es que Bielschowsky ensamblando cri­
terios anatómicos y clínicos 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 designación, como Schob. Pero lo interesante es que en 
este grupo de abiotrofias o de enfermedades heredodegenerativas, 
al cual pertenece la afección de la cual nos estamos ocupando, 
nos 'encontramos con malformaciones. Los autores italianos, como 
Gianelli, Bertolotti y Giacomo, habían llamado la atención sobre

(1) Marinesco prefiere la siguiente clasificación : enfermedades degenerativas, proli- 
ferativas y distrofias o agenesias.
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la malformación ósea de la columna vertebral (sacralización, es- 
quisis, etc.) en la enfermedad de Friedreich ; esta circunstancia 
nos movió a investigarla en nuestros enfermos y no encontramos 
anomalía alguna de la columna vertebral, radiográficamente de­
mostrable, y si acaso una hipoplasia en la construcción ósea de 
la fosa craneal posterior del tercer hermano enfermo, señalada 
también en la enfermedad de Friedreich. Pero de todas suertes 
esta combinación sintomatológica que se da en muchos casos, 
aparte de demostrarnos que no hay escuetos límites de separación 
en aquellos grandes grupos, lo cual no tendría mayor importancia 
porque en definitiva esto acaece con todos los hechos biológicos, 
adquiere un relieve especial cuando se piensa en que denota una 
inferioridad radical de «toda» la constitución y ello nos retrotrae 
al tema de la degeneración, ya periclitado, y de la familia neu- 
ropática. Y sirve de punto de apoyo al criterio que, basándonos 
en otras consideraciones, expondremos más adelante.

* * *

Recientemente se ha llamado la atención sobre un grupo de 
síntomas muy interesantes de estas enfermedades. Guillain, Mo- 
llaret y Aubry han estudiado las funciones cócleovestibulares y 
han señalado la abolición electiva del nistagmus provocado de 
forma rotatoria (pseudoparálisis de los canales verticales) aparte 
de una disminución general de la excitabilidad vestibular, de 
forma progresiva. Barré y Guillaume no admiten la intervención 
vestibular. Se han ocupado de ello también Pierre Marie, Rim- 
baut, Viallefont y Balines y otros.

En la tesis de Mollaret se describen trastornos del ritmo car­
díaco, de causa bulbar probable que tendrían una importancia 
decisiva en ciertas muertes rápidas de estos enfermos («síndrome 
cardiobulbar» de la enfermedad de Friedreich). En uno de los 
enfermos de Cañizo, d’Ors y Alvarez Sala existía según el elec­
trocardiograma un bloqueo de la rama derecha; en otro un
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aumento de la base de la onda R y 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 hipertrófica y a veces una Q que forma con

•Ay wA«WS\A**m*S ^

■ r !

Fig. 6

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

El líquido cefalorraquídeo era normal. Cuando se han des­
crito alteraciones (Guillain) se trataba de formas de comienzo.

Los enfermos pertenecían al grupo II (A po). Con esto que­
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 a 3, ontogenéticamente más antiguo, según dicho autor.

Tampoco hemos hallado las formas arquicapilares en todos 
ellos, como sucedía en los casos de Marinesco. Sólo 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.

*  *  *

En esta familia nos encontramos al parecer con un tipo de 
herencia dominante monomera (1). La ausencia de trastornos en 
los hijos de la hermana mayor nos lo confirma, así como el hecho 
de la transmisión directa. Bremer acepta para la parálisis espástica 
que en algunas familias con herencia dominante hay limitación 
a sexo, lo que no ocurre aquí. Fundándose en 100 árboles genealó­
gicos deduce que en el lo 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 podía decirse con seguridad a qué tipo perte­
necían ; dedujo además una regla general según la cual los casos 
dominantes serían los más puros y los más leves y los recesivos 
los más graves y más complicados.

Thums ha estudiado 67 descendientes de un matrimonio con­
sanguíneo y en 11 ha descrito una parálisis espástica con fenó­
menos atóxicos. Aplicando el método de Weinberg encuentra 
una proporción de 16 : 29 entre los portadores y no portadores 
de disposición morbosa, de lo cual deduce un módulo hereditario 
dominante monómero. La gravedad de la enfermedad depende de 
la duración de la misma, contradiciendo con esto también la citada 
tesis de Bremer. Nuestros casos constituyen indudablemente una 
.excepción de tales reglas puesto que se trata de casos graves y 
formas mixtas.

(1) Contamos con tres familias más en las cuales se hallan dos y tres hermanos en­
fermos, pero los padres no lo están. A esta cuestión dedicaremos un próximo trabajo con 
material más abundante.

508

Ayuntamiento de Madrid



LA DEGENERACION ESPINO-CEREBELOSA

Pero, además, queremos llamar la atención acerca de diversos 
hechos ; en primer término acerca de la existencia de alteraciones 
psíquicas tan manifiestas, y en segundo lugar acerca de los tras­
tornos tróficos, de las malformaciones y de los accesos epilép­
ticos de uno e histéricos de otra. Tal constelación de hechos sólo 
puede tener una de estas explicaciones : o se admite un gen 
con un pleotropismo considerable o se acepta una verdadera con­
junción de genes, una polimería. Se trata en efecto de manifesta­
ciones diversas, difíciles de reducir a un común denominador. 
Hammerschlag piensa en una múltiple alelia para la parálisis 
espástica 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 cerebelosa y atrofia muscular 
neurótica de Charcot. Thacer y Goselik publican otra observación 
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 úvula, el de Schol 
(diabetes), el de Wichtl (epilepsia), el de Paskind y Stone (pará­
lisis espástica con epilepsia, alcoholismo, psicosis maníacodepre- 
siva y nerviosidad). Con la misma necesidad de un denominador 
común, que no sea el fácil atajo de la coincidencia, nos encon­
tramos frente a la riqueza sintomatológica de la familia que 
estamos estudiando.

Curtius se inclina recientemente a remozar el concepto de 
degeneración, vitalmente herido cuando el mendelismo penetró 
en la genética humana. Porque no cabe duda que existen mul­
titud de casos en los cuales quizá haya que recurrir a aque­
lla vieja designación, si bien transvasándole un sentido nuevo 
y encauzándola dentro de las realidades del mendelismo. La pre­
sencia de esta caracterología y sintomatología histérica ; todo el
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complejo neurológico y psíquico de estos enfermos ; el acumulo 
en la familia de depresiones evidentes en el padre ; de un tem­
peramento hipomaníaco en la madre ; de ataques epilépticos en 
un hijo, hacen pensar en una radical insuficiencia de la masa he­
reditaria de la misma. Se Irularía de una ((familia neuropática» 
en la que el capital hereditario sano ¡labia sufrido mermas consi­
derables. Curtius análogamente, ha descrito en una familia de la 
cual precedía dos casos de esclerosis difusa que había publicado 
anteriormente Bvchowski, varios casos de paraplejía espástica 
y de otros neuro y psicopatías.

Recuérdese a este respecto la posible etiología no hereditaria 
en algunos casos (recientemente se ha ocupado Castex de ellos). 
Incluso podría 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 módulo 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 Strtimpell) sería necesario aceptar una constelación de genes, 
de cada uno de los cuales dependerá uno de los sistemas de 
lesiones (pie se adicionan para formar el cuadro clínico. La agru­
pación de los genes, lo que podríamos llamar el estado gregario 
de los mismos, dependería de un factor hereditario especúil que 
la determinaría como ocurre, según Nachtsheim, con el pelo de 
conejo, en el cual existe un «factor hereditario fundamental» 
que condiciona la existencia de pigmento, siendo su distribución 
regida por otros. A esto habría que agregar la influencia que la 
cantidad (no sólo la cualidad del gen) tendría en la arquitectura 
total de la enfermedad.
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RE S UME N

En una familia en la que la madre sufre una parálisis espástica, 
existen una hija sana con descendencia sana y tres enfermos.

La sintomatología 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 paraplejía espástica (Erb-Strüm- 
pell-Lorrain). Por ello se acepta provisionalmente la designación 
de hercdodegeneración espinooerebelosa (Guillain y Mollaret).

En esta familia la herencia parece realizarse según un módulo 
dominante monómero, sin limitación 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 sólo aparente.

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

B I B L I O G R A F I A  (*)
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