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APUNTES DE NEUROLOGIA.

DR. JOSÉ LUIS BACCO RODRIGUEZ

UNIDAD 1 INTRODUCCION A LA NEUROLOGÍA

La Unidad 1 revisa un conjunto de temas básicos que pertenecen
adiversas disciplinas de la ciencia y que constituyen los
fundamentos para

obtener una comprensión acabada de las enfermedades que afectan
alSistema Nervioso.Esta revisión se presenta orientada desde una
perspectiva

integral, necesaria para enfrentar exitosamente al paciente
neurológicoy su proceso de rehabilitación.

GENERALIDADES DE LA PATOLOGÍA NEUROLÓGICA

CONCEPTOS BÁSICOS

NEUROLOGÍA: ES EL ESTUDIO DE LAS ENFERMEDADES DEL
SISTEMANERVIOSO

BREVE MARCO HISTÓRICO

La Neurología surgió como rama separada de la Medicina
Internahacia los últimos decenios del siglo XIX. En un inicio
estuvo muy ligadaa la Psiquiatría, sin embargo, rápidamente tomó
distancia de ésta, tantoen su orientación clínica como en la
población objetivo, a vecesmediante límites impuestos de manera
artificiosa. Lo anterior ocurriódebido a los criterios de salud
imperantes en la época y a la visión queen ese entonces se tenía de
la enfermedad, especialmente de lostrastornos mentales, cuyo
estudio se regía por una concepción deescisión cerebro/ mente, a su
vez basada en la idea de separacióncuerpo/ mente, de gran fuerza a
inicios del siglo XX.

La gran riqueza semiológica de la Neurología, base de una
intensarelación anátomo-clínica, siempre fue una de sus
principalescaracterísticas pero, también, un motivo para
calificarla injustamente de“complicada”. Este hecho causó, durante
largo tiempo, un ciertoaislamiento de la especialidad.

Sin embargo, los avances posteriores en el ámbito de
laNeuroanatomía y la Neurofisiología, además de los numerosos
aportesde otras ciencias básicas relacionadas, permitieron
comprender dichasemiología dentro de un marco unitario, reactivando
la especialidad ymejorando el manejo clínico de los pacientes.
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En este contexto, un lugar de alta relevancia es el que han
tenidolos exámenes imagenológicos del Sistema Nervioso, área de
notable yacelerado desarrollo que ha conducido al logro de imágenes
de cada vezmejor y mayor resolución y de registros funcionales de
las estructurasnerviosas, incrementando el campo de la
Neuropatología.

Adicionalmente, es importante destacar el impacto del progreso
dela Neurogenética en la comprensión etiopatogénica de
numerososcuadros neurológicos, gracias a que ha permitido
identificar sumecanismo último, hasta el nivel molecular.

Justamente ésta es el área que en la actualidad se perfila como
lamás prometedora en el campo terapéutico de la
Neurología,especialmente en los casos de muchos cuadros
neuropediátricos y en los

procesos neurodegenerativos, puesto que se espera llegar al
manejodirecto de los productos moleculares anormales implicados en
talescasos.

La identificación de mecanismos moleculares ha
posibilitadoentender que, después de todo, los cuadros neurológicos
no distan tantode los cuadros psiquiátricos, tal como alguna vez se
sostuvo, y quecomparten una gran cantidad de elementos comunes, al
menos desde el

punto de vista etiopatogénico, y que no hay una escisión
cerebro/mente verdadera.

En este sentido, el avance farmacológico también ha sido
crucial, puesto que actualmente las alternativas medicamentosas
para lasenfermedades neurológicas y psiquiátricas, que son cada vez
másnumerosas, han demostrado que actúan en un nivel bioquímico
común yhacen de las divisiones artificiales un hecho sin
sentido.

A futuro se espera, además, que el desarrollo de nuevos fármacos
permita no sólo intervenir en el nivel bioquímico de las
enfermedadesque afectan al Sistema Nervioso sino que también en el
manejo de loscuadros infecciosos y en la prevención de la patología
vascular.

El otro campo en el que se cifran muchas esperanzas es el de
laregeneración nerviosa. La demostración de neurogénesis en el
adulto, laimplantación de células pluripotenciales de origen
embrionario o de otroorigen, el uso de factores neurotróficos,
etc., forman parte de estecampo, al que, sin embargo, se lo debe
observar aún con cautela.
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Por otro lado, se debe señalar que la Neurología presenta un
cursohistórico íntimamente ligado al de la Rehabilitación, dados
los efectosfuncionales y las secuelas derivadas de la patología
neurológica.Si bien la Rehabilitación comenzó a desarrollarse como
especialidaddiferenciada en el área médica mucho después que la
Neurología

(alrededor de la década de los años 30, en el siglo pasado),
desde uncomienzo estuvo claro que la Neurología abarcaba procesos
queoriginaban discapacidad la mayor parte del tiempo.

No obstante, la visión que se tenía de la discapacidad hace
unoscien años era francamente peyorativa y fatalista. A lo más, se
revestíade un aire lastimoso, digno de la caridad que el ser humano
debía

profesar a sus semejantes sufrientes.

Sólo recién después de las guerras mundiales, cuando lahumanidad
se enfrentó a un interminable contingente de heridos ysecuelados de
guerra y al peso del costo social y económico que ellosimplicaban
para los pueblos, la discapacidad comenzó a ser vista conotros
ojos.

En un primer momento la Rehabilitacón se abocó más bien almanejo
de pacientes con discapacidades relacionadas a secuelas
físicas,derivadas de los traumas de las acciones bélicas. Y tuvo
éxito, ya quelos afectados disminuían su efecto de “carga para la
sociedad”, puestoque lograban, entre otras cosas, un mayor grado de
independencia.

Rápidamente el modelo rehabilitador se extendió al manejo de
pacientes con discapacidades de otro origen, incluidas las
secuelasneurológicas, con igual éxito.

Este hecho, ayudado por los profundos cambios sociales ocurridos
alo largo del siglo XX, sobretodo en su segunda mitad, y por las
pautassanitarias surgidas de organizaciones globales como la OMS,
condujo ala concepción actual de la Rehabilitación y a las
temáticas que derivande ésta: integración, autovalencia,
independencia funcional, equiposrehabilitado-res y modelos de
intervención, por mencionar unas pocas.Lo anterior ha sido
potenciado por el desarrollo y la diversificación denumerosas
profesiones relacionadas con el ámbito rehabilitador.

En el área médica, cabe destacar el auge de la
especialidaddenominada Fisiatría o Medicina Física y
Rehabilitación, en especial en elcampo de la
Neurorrehabilitación.
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Por otra parte, muchas especialidades médicas clásicas
hanampliado su alcance a áreas que implican una intervención
directa en la

problemática del paciente requirente de Rehabilitación. Como
ejemplo podemos mencionar la evolución de la Ortopedia en el
ámbitoneurológico, tal como ocurre con los nuevos enfoques
terapéuticos

quirúrgicos del niño portador de Parálisis Cerebral.Otras
profesiones han extendido, especializado y actualizado su

quehacer en relación al paciente que debe ser rehabilitado. Tal
es elcaso de: Odontología, Enfermería, Educación Especial, Servicio
Social,

por mencionar algunos ejemplos.

Paralelamente, se debe señalar el desarrollo que ha mostrado
laKinesiología, tanto en lo general como en lo particular del
camponeurorrehabilitador, y la posterior aparición, expansión y
especializaciónde carreras tales como: Terapia Ocupacional,
Fonoaudiología, TécnicoOrtesista, Técnico Protesista, etc. Todas
ellas se han volcado con granfuerza al campo neurológico,
enriqueciendo el ámbito terapéutico.

De esta manera, hoy en día no es posible estudiar Neurología si
nose la enmarca dentro de los conceptos a los que nos hemos
referido.

Por todo lo anterior y por el hecho de ser el suscrito un
profesionaldel “Ambiente de la Rehabilitación”, la asignatura de
Neurología Clínicaque ustedes están comenzando a enfrentar se halla
profundamenteimpregnada y fuertemente teñida de tales conceptos, lo
que, según mi

particular punto de vista, constituye un plus para los
estudiantes decarreras de la salud que, en su quehacer profesional,
tienen directarelación con la discapacidad.

Y entrando ya en materia...El estudio de las enfermedades del
Sistema Nervioso clásicamente sedivide en:• Neurología del Adulto o
Neurología propiamente tal.• Neurología de la Edad Pediátrica,
Neurología Infantil o

Neuropediatría.

De este grupo, se ha ido desprendiendo en los últimos años toda
unanueva área dedicada a la Neurología Neonatal, la que sin duda
formaráuna división independiente.Por otra parte, debido a las
características propias de ese grupo etario y

por las implicancias funcionales especiales, cada día más se
tiende ahablar de una Neurología del Adulto Mayor, que sería una
3ªsubdivisión.
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MARCO EPIDEMIOLÓGICO DE LAS PATOLOGÍAS DEL SISTEMANERVIOSO

¿cuánto influye la patología neurológica sobre la salud
públicadel país?

La influencia de la patología neurológica sobre la salud pública
se puede medir a través de la participación que ésta tiene en
indicadoressanitarios básicos tales como la Tasa de Mortalidad y la
Tasa deMorbilidad, tanto en adultos como en niños.

ALGUNOS DATOS EPIDEMIOLÓGICOS Y ESTADÍSTICOS

MORTALIDAD

MORTALIDAD

MORBI LIDAD

ADU LTO

NIÑ OS

TASA DE MORTALIDAD

5.4 x 1000

Hb 83.9%Índice Swaroop

(muertes > 50 años)

DATOS MINSAL
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El índice de Swaroop indica que somos un país en el cual las
muertes seconcentran en los adultos, a diferencia de otros países
con condicionessanitarias menos implementadas, en los que las
muertes se concentranen la población infantil, apuntando a
condiciones de salud deficitarias. ¿Yde qué mueren los
chilenos?

Dentro de las 3 primeras causas de muerte en Chile
podemosencontrar “representantes” de enfermedades o cuadros que
afectan alsistema nervioso y que en conjunto constituyen una tasa
de:

TASAS DE MORTALIDAD POR GRANDESGRUPOS DE CAUSAS. CHILE,
2004.

ENFERMEDADESCARDIOVASCULARES

TUMORES

ACCIDENTES

144.0 x 100mil Hb

122.8 x 100mil Hb

30.8x 100 mil

Hb

ENFERMEDADESCARDIOVASCULARES

TUMORES

ACCIDE NTES

9.4 x 100mil Hb

Hombres9.8

Mujer es9.0
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Pero también podemos analizar qué porcentaje del valor de
lastasas, para cada una de la 3 primeras causas de muerte en
Chile,corresponde a enfermedades o cuadros que afectan al Sistema
Nervioso.

Este dato es más claro y se conoce con más precisión para el
caso

de las enfermedades cerebrovasculares, debido a su frecuencia,
no así para las otras causas (interesante terreno de
investigación).

Es decir, en el primer y principal grupo de causas de muerte en
loschilenos, más de un tercio de las veces existe una asociación a
laenfermedad cerebrovascular.

En el caso de los tumores, las muertes debidas a neoplasias
delSistema Nervioso parecen ser eclipsadas por las muertes debidas
aneoplasias de otro origen. Pero como se verá luego, esto
podríamodificarse a futuro.

TASAS DE MORTALIDAD POR GRANDES GRUPOS DECAUSAS. CHILE,
2004.

ENFERMEDADESCARDIOVASCULARES

TUMORES

ACCIDENTES

144.0 x 100 mil

Hb

48.5 x 100 mil

Hb ~34%

122.8 x 100mil Hb ~2-3%

30.8 x 100mil Hb

?

ENFERMEDADES

TUMORES DEL SISTEMANERVIOSO

LESIONES

~10 x 100mil Hb

TRÁNSITO

DATOS MINSAL
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En cuanto a los accidentes, cerca de un tercio de las muertes
que producen involucra a siniestros de tránsito. Sin embargo, no
hayestadísticas precisas respecto a las muertes por lesiones
directas delSistema Nervioso.

De acuerdo a lo anterior, la enfermedad cerebrovascular es
lejosla más relevante en el ámbito del análisis sanitario que
estamosefectuando. Esto constituye una realidad nacional y mundial.
Acontinuación veremos por qué, junto con revisar
algunasconsideraciones sobre tumores y accidentes.

• La ECV constituye la tercera causa de muerte en la mayoría de
los países desarrollados, después de la enfermedad coronaria y
elcáncer.

• La ECV corresponde a la patología más relevante del adulto por
sualta incidencia y mortalidad (20–30% en el 1° episodio).

• En Chile, la ECV consigna altas tasas de mortalidad (48.5 x
100mil habitantes, 2004).

• La ECV conforma el 90% de las enfermedades neurológicas.• La
ECV es la 1ª causa de discapacidad en el adulto.• La ECV constituye
el 6% de todas las hospitalizaciones de los

adultos (excluidas las maternales), ocupando el 2° lugar
comoegreso hospitalario en los mayores de 65 años, considerada
comola población de más alto riesgo.

• A pesar de lo anterior, la tendencia de la mortalidad por ECV
eshacia la disminución.

• La ECV implica un alto impacto económico ya que en el ~90%
delos afectados deja secuelas discapacidad, alta demanda decuidados
y necesidad de institucionalización, con un gran gastosanitario y
social.

ENFERMEDADES CEREBROVASCULARES(ECV) En el mundo (2002):

10% DE LAS CAUSAS DE MUERTE

DATO OMS

MINSAL
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ESTUDIO OPS DE ACCIDENTES EN LAS AMÉRICAS

• Muertes por accidentes de tránsito son la 1a causa de
mortalidaden mujeres de 5-14, 15-24 y 25-44 años, en los países
estudiados,entre ellos Chile.

• Muertes por accidentes de tránsito son la 1a causa de
mortalidaden hombres de 5-14 años y la 2a causa de mortalidad en
hombres

de 15-24 y 25-44 años, en los países estudiados, entre ellos
Chile.• El 50% de los pacientes discapacitados de Latinoamérica
poraccidentes del tránsito tienen entre 15 – 35 años.

TUMORES DELSISTEMA

NERVIOSO(Proyecciones)

AUMENTO DELPESO RELATIVODE MORBILIDAD

¿Qué podría pasar con los TUMORES del SistemaNervioso?
Proyección para Chile de aquí a2010.

ACCIDENTES(Tránsito)

CHILE: UNO DE LOS POCOSPAÍSES DE LATINOAMÉRICA

CON AUMENTO DE LOS ACCIDENTES DE TRÁNSITOEN LOS ÚLTIMOS 10
AÑOS

¿Y en el caso de los ACCIDENTES?

DATOS OPS

Rango etario de mayor productividad social
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MORBILIDAD

(*) POBLACIÓN ADULTA

Este porcentaje es aproximado y dice relación con los pacientes
quedebieron hospitalizarse por un cuadro primariamente neurológico,
en el

período especificado. Éstos quedan incluidos en la categoría o
grupo deenfermedades G00-G99 (enfermedades neurológicas).

Sin embargo puede existir cierta información cruzada perdida
puesto que algunos casos quedan incluidos en las categorías o
gruposreferidos a ‘enfermedad cerebrovascular’, ‘tumores’ y
‘accidentes’. Estosdatos no están definidos con precisión.

¿Y LOS NIÑOS?

MORTALIDAD

MORBILIDAD. CHILE, 2001.

EGRESOS HOSPITALARIOS POR CAUSA NEUROLÓGICA (*)

~5%DATOS MINSAL

TASA DE MORTALIDAD INFANTIL. CHILE, 2004.

7.8 x 1000

Hb

5.02.89.6

x 1000 Hb

NEONATAL (0-28 días)

POSTNEONATAL OINFANTIL TARDÍA(28 díasa 11 meses)

< 5 AÑOS
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La tasa de mortalidad infantil en Chile ha mostrado un constante
y

paulatino descenso en los últimos 20 años, lo que traduce la
mejoría delas condiciones sanitarias de nuestro país.

Dicha tasa se compone de 2 elementos: la tasa de
mortalidadneonatal (entre lo 0 y los 28 días de vi-da) y la tasa de
mortalidadinfantil tardía (entre los 28 días y 1 año). La primera
dice relación con laatención materna, tanto prenatal como la del
parto, mientras que lasegunda se refiere a la atención infantil y
al ambiente. Como todos losfactores que inciden en estos
instrumentos de medición han mejoradoconsistentemente en Chile
durante los 2 últimos decenios, las tasasrespectivas exhiben el
mismo comportamiento: una disminución.

Esta situación epidemiológica es característica de los países
queevolucionan hacia el desarrollo y que logran mejorar las
condicionessanitarias básicas, entre las que destacan aquellas
relacionadas con elcontrol de las muertes infantiles por
enfermedades carenciales einfecciosas.

0

5

10

15

20

25

30

35

80 81 82 83 84 85 86 87 88 89 90 91 92 93 94 95 96 97 98 99 0 1
2

Mort. Inf. Mort. Inf. Tardía Mort. Neonatal

TASA DE MORTALIDAD INFANTIL. CHILE, 1980 – 2002 (x1000 Nacidos
Vivos .
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Cuando se obtiene este control sanitario básico en un
país,empiezan a cobrar más importancia las muertes infantiles
asociadas acuadros congénitos y malformativos, tal como ocurre
actualmente enChile, con una incidencia que muestra un aumento
acorde al descensode la tasa de mortalidad infantil general y sus
componentes.

0 5

10 15 20 25 30 35

80 81 82 83 84 85 86 87 88 89 90 91 92 93 94 95 96 97 98 99 0 1
2

Mort. Inf. Mort. Inf. Tardía Mort. Neonatal

30%

2001

PERO:Ha aumentado la proporción de muertes por cuadroscongénitos
y malformativos (especialmente delsistema cardiocirculatorio y del
sistema nervioso).
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MORBILIDAD

EGRESOS HOSPITALARIOS EN < 20 AÑOS, POR ENFERMEDADCRÓNICA.
CHILE, 2002.

0,411,6

3 2,3

4,1

An.Congénitas Enf:Resp.Cr Tumores

Osteomusculares Metabólicas Sist.Nervioso

RELACIÓN DIRECTACON DISCAPACIDAD

INFANTIL?

??

PREVALENCIA DECLARADA DE ENFERMEDAD CRÓNICA EN <DE 15 AÑOS
(MINSAL-INE 2000)

0,27.542Enf. Genitourinaria Crónica

0,311.045Enf. Metabólica Crónica

0,727.416Enf. Osteoarticular Crónica

0,830.290Enf. Digestiva Crónica1,039.990Enf. Neuropsiquiátrica
Crónica

1,560.682Obesidad

1,245.456Enf. Cardiovascular Crónica

1,767.675Enf. Oftalmológica Crónica

5,7226.097Enf. Respiratoria Crónica

%% N N °° E E N N F F E E RRM M E E DD A ADD
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Especificar la morbilidad infantil exacta asociada al
SistemaNervioso puede revestir varias dificultades, tal como sucede
en losadultos. Sin embargo, se pueden establecer algunos valores
mediantedatos indirectos.

Uno de los datos se obtiene de los egresos hospitalarios por
causade enfermedades neurológicas. No obstante, hay información que
se pierde en otros rubros, que en el caso de los niños, los más
importantesson: ‘anomalías congénitas’, ‘enfermedades metabólicas’
y ‘tumores’.

Los estudios de prevalencia declarada de enfermedades
crónicastambién son útiles.

Todo esto conduce a determinar un valor cercano al 1%, en este
parámetro.

Centros especializados de rehabilitación infantil, tales como
losInstitutos Teletón, informan que la gran mayoría de los casos
atendidoscorresponden a cuadros de origen neurológico (>
2/3).

Además, de dichos cuadros de base neurológica, un poco menos de
lamitad corresponde a un solo diagnóstico: Parálisis Cerebral.Si
bien estos institutos concentran a la población infantil que
requiere derehabilitación, no es menor considerar que la mayor
parte de ésta

presenta una afección neurológica.

REHABILITACIÓN INFANTIL

• > 2/3 de los cuadros atendidos en los Institutos
Teletónafectan al Sistema Nervioso.

• > 40% de los pacientes presenta el diagnóstico dePARÁLISIS
CEREBRAL.

DATOS TELETON - 2006
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Características generales de las enfermedades neurológicas

En general la patología del sistema nervioso se ordena en
dosgrandes grupos:

• Patología congénita• Patología adquirida

Pudiendo afectar a todo el rango etario del ser humano, sin
distinciónde sexo, condición social ni origen étnico:

• Vida uterina• Recién nacido• Niño• Adolescente• Adulto•
Senescente

Aunque hay algunos cuadros que afectan exclusivamente al
sexomasculino:

• Distrofia muscular de Duchenne• Distrofia muscular de Becker•
etc.

y otros sólo al sexo femenino:• Sindrome de Rett• Eclampsia•
etc.

Por otra parte, hay procesos que se presentan sólo en la etapa
de reciénnacido y de lactante, por ejemplo:• Sindrome de West•
Espina Bífida• Atrofia Espinal tipo I

mientras que otros tienen su inicio en la adultez, por ejemplo:•
Esclerosis Lateral Amiotrófica• Enfermedad de Alzheimer• Enfermedad
de Parkinson

Asimismo, la patología neurológica puede asociarse a diferentes
factoresambientales y situaciones epidemiológicas, como en el caso
de:

• Esclerosis múltiple• Polineuropatías tóxicas•
Mielomeningocele• etc.
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o tener un componente familiar:• Polineuropatías hereditarias•
Sindromes neurocutáneos• Epilepsia• etc.

Los cuadros neurológicos pueden ser originarios de las
estructurasdel sistema nervioso o bien ser una complicación de otra
enfermedadsistémica, es decir:

• Patología primaria del sistema nervioso• Patología secundaria
a cuadros originados en otros sistemas o

funciones corporales pudiendo ser su causa o
etiologíadesconocida o bien estar claramente identificada:

o Cuadro 1° ó idiopáticoo Cuadro 2° a ... (tal o cual
cuadro).

Así, se puede afirmar que la patología neurológica es de
granheterogeneidad tanto en los aspectos epidemiológicos como en
losclínicos.

Pero, además...

La patología neurológica puede presentarse con síntomas y
signosmuy variados y aparentemente no relacionados entre sí, lo que
seexplica por el carácter integrador del sistema nervioso, tanto
estructuralcomo funcionalmente, y por la organización particular de
éste.sin embargo, las manifestaciones neurológicas suelen
organizarsetípicamente en forma de:

Sindromes

Se debe recordar que un sindrome es un conjunto de síntomas
ysignos que constituye un proceso patológico y que
generalmenteobedece a una causa única, la cual no siempre es
conocida.Y respecto a los sindromes es necesario saber que...

Los sindromes se denominan de diferente manera. Ejemplos:a) Por
la estructura principal afectada = sindrome piramidal.b) Por el
síntoma o signo cardinal = sindrome hipotónico del recién

nacido.c) Por el proceso fisiopatológico básico = sindrome
desmielinizante.d) Por el nombre propio de quien los describió por
primera vez =

Sindrome de Down.e) etc.
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Las denominaciones de los sindromes no son excluyentes entre sí,
sinoque pueden complementarse. Ejemplos:

a) Un sindrome medular puede cursar con un sindrome
sensitivo(estructura/síntoma).

b) Un sindrome hipotónico del recién nacido puede originarse
a

partir de un síndrome miopático (síntoma/estructura).c) Un
sindrome desmielinizante puede dar lugar a un sindromeatáxico
(fisiopatología/síntoma).

d) Un sindrome convulsivo puede presentarse junto a un
sindromedistónico (síntoma/síntoma).

e) El sindrome de Rett suele exhibir un sindrome
piramidal(epónimo/estructura).

f) Ejemplo de un sindrome genopático es el sindrome de
down(fisiopatología/epónimo).

g) El sindrome de guillain-barré corresponde a un sindrome
polirradiculoneuropático agudo (epónimo/fisiopatología).

h) etc.

Los síntomas y signos que constituyen a los sindromes pueden
serclasificados en positivos y negativos:

Positivos: cuando implican una manifestación que no está
presentenormalmente, por ejemplo: convulsión, fotopsia, disestesia,
alucinación,etc. “aparece algo nuevo anormal”.

Negativos: cuando implican la pérdida de una función normal,
porejemplo: paresia, anestesia, hipoacusia, amaurosis, etc.
“desaparecealgo preexistente normal”.

Por lo tanto, “positivo” o “negativo”, en cuanto a síntomas y
signos,no dice relación con “bueno” o “malo”, sino con “presente”
(no debiendoestar) y “ausente” (debiendo estar).

Hay otras características de la patología neurológica que deben
serconsideradas...

Los cuadros neurológicos pueden presentar distintos tipos
deinstalación clínica, ejemplo:

• Hiperaguda (ej.: hemorragia subaracnoídea)• Aguda (ej.:
traumatismo raquimedular)• Subaguda (ej.: hematoma subdural)•
Crónica (ej.: distrofia de duchenne)• Lenta (ej.: enfermedad por
priones)• Remitente-recidivante (ej.: jaqueca)
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y diferentes cursos, ejemplos:• Remisión total sin secuelas
(ej.: migraña)• Remisión parcial con secuelas estables (ej.: ave)•
No remisión y progresión sostenida aumento de secuelas (ej.:

distrofia de duchenne, esclerosis lateral amiotrófica)•
Involución y progresión sostenida aumento de secuelas (ej.:sindrome
de rett, enfermedad de alzheimer)

Pero siempre está la posibilidad de que las enfermedades
delsistema nervioso se comporten, en mayor o menor grado, de
maneradramática y catastrófica, generando:

Discapacidad

Y la gran meta final y permanente desafío de quienes
trabajamosen el área de la rehabilitación neurológica es aminorar
la discapacidadoriginada por las patologías del sistema nervioso y
devolverle al

paciente el máximo grado de autonomía y funcionalidad que
permita sucaso en particular.

Aquí entra la labor de los profesionales de la
rehabilitación

ENFERMEDADES NEUROLÓGICAS Y DISCAPACIDAD

A continuación se presentan algunos datos extraídos del
estudiorealizado por FONADIS en 2004 y presentado en 2005 sobre
ladiscapacidad en Chile.

Aunque algunos datos podrían ser cuestionados por presentar
ciertosesgo, es el mejor y más completo estudio que sobre el tema
se hayaefectuado en nuestro país, hasta el presente. Por eso vale
la penaconocerlo (ver bibliografía).
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¿CÓMO ES EN EL PRESENTE LA DISCAPACIDAD EN CHILE?

PARA UNA POBLACIÓN DE ~ 16.500.000 Hb
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¿Qué esperar de la discapacidad, a futuro, en nuestro país?

Factores críticos

• Mayor sobrevida de niños prematuros de bajo y muy bajo peso
de

nacimiento.• Mayor esperanza de vida.• Menor tasa de
fecundidad.• Menor tasa de mortalidad general.• Mayor porcentaje de
población urbana (accidentes y violencia,

estilos de vida).• Mayor masa laboral (accidentes laborales).•
Mayor contaminación (cuadros congénitos).• Mayor peso relativo de
la mortalidad por cuadros de origen

congénito y por enfermedades crónicas.

Analicemos algunos de estos factores...

Potencial Discapacitante de Origen Neurológico:

• Prematuro bajo peso de nacimiento: < 2500 gr• Prematuro muy
bajo peso de nacimiento (*): 1000 – 1500 gr• Prematuro extremo:
< 1000 gr (viabilidad ~ 640 gr)• según tipo de trabajo, grupo de
autores y población considerada -

6 – 32 % del grupo (*) m.b.p.n. presenta “déficits mayores” =
parálisis cerebral, trastornos sensoriales, trastornos
cognitivos.

• ment et al. (2000) à en su estudio concluyeron que a los 8
años,en los prematuros de < 1000 gr:

o >50% requirió refuerzo en claseso 20% requirió educación
especialo 15% repitió por lo menos 1 curso

Todos estos factores se pueden asociar adiscapacidad de origen
neurológico.

> SOBREVIDA AL NACER
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¡¡¡ Cada vez somos más longevos !!!

> SOBREVIDA AL NACER

¡¡¡ Esperanza similar a la de países del 1er mundo !!!
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¡¡¡ Cada vez nos morimos menos (y más viejos) !!!

La pirámide de población chilena muestra una base sostenidamente
másangosta en los últimos años, lo que traduce menos nacimientos,
menos

población infantil y mayor población adulta = envejecimiento de
la población.

< MORTALIDAD EN GENERAL
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Aumento del peso de los cuadros congénitos y enfermedades
crónicas = potencial discapacitante de origen neurológico.

Por lo tanto habrá más discapacidad...

Y habrá más discapacidad de origen neurológico.

Se requerirán más profesionales de la salud capacitados
enrehabilitación neurológica

Y bien capacitados !!!

Por lo tanto Ud. DEBE aprender Neurología, ¿OK?

CUADROS CONGÉNITOS


	
8/18/2019 Apuntes UN1 (PDF)

29/140

APUNTES DE NEUROLOGIA.

DR. JOSÉ LUIS BACCO RODRIGUEZ

IMPACTO DE LA PATOLOGÍA NEUROLÓGICA

En primer lugar, no debemos olvidar que, como toda enfermedad,la
patología neurológica afecta a personas , detrás de las cuales
seencuentra la realidad de una familia, un entorno social y un
ambiente.

Lamentablemente los cuadros neurológicos se establecen a
partirde las lesiones o disfunciones de un sistema altamente
especializado eintegrador, como es el Sistema Nervioso, no siendo
siempre posible queel paciente vuelva al estado previo al de la
instalación de su cuadro.

Es así como la patología neurológica suele ser una
amenazafuncional por la posibilidad de convertirse en un verdadero
desastre parael individuo afectado y su entorno familiar, incluso
su entorno social,realidad a la que se le debe agregar las
particulares condiciones delambiente en el que se desenvuelve el
sujeto.

Esta visión es un concepto actual y una aproximación moderna
quetodo profesional de la salud dedicado a la rehabilitación debe
asumir,conocer y manejar.

Tal situación se relacionacon la concepción biopsicosocial

y ecológica que la salud modernaotorga al ser humano
enfermo:

AAmmbb iiee nntt ee
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¿CÓMO SE ESTABLECE EL IMPACTO DE UN CUADRONEUROLÓGICO SOBRE LA
PERSONA?

Pero...

PERSONAFunciones Servidas

por Sistema Nervioso:CognitivasMotoras

SensitivasSensoriales

AutonómicasEtc.

ENFERMEDAD

NEUTROLÓ

GICA

FUNCIONALIDAD FINAL

PATOLOGÍA YCOMPLICACIONES

AGREGADAS

ETAPAS VITALES:DESARROLLO VEJEZ

CARACTERÍSTICAS DEL CUADRO

COMPLICACIONES SECUNDARIAS

ASPECTOS BIOPSICOSOCIALES

COMPROMISONEUROLÓGICO ≠≠≠≠ COMPROMISOFUNCIONALRECUPERACIÓN

NEUROLÓGICA

REHABILITACIÓN

FUNCIONAL≠≠≠≠

RECUPERACIÓNNEUROLÓGICA

REHABILITACIÓNFUNCIONAL<
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La recuperación neurológica corresponde a la capacidad
delSistema Nervioso para recuperarse de un evento patológico por el
cualse ve dañado anatómica y fisiológicamente. Dicha capacidad es
limitada(aunque no tanto como se creía antes) y depende de muchos
factores.

Sin embargo, gracias a la neuroplasticidad, en todos los
cuadrosneurológicos es posible esperar algún grado de mejoría,
hasta 1 – 2años luego de la instalación de éstos, según el caso.
Luego se entra enun plateau.

Podríamos decir que la recuperación neurológica viene a ser
la“cicatrización” de una lesión en el tejido nervioso y que como en
el casode cualquier cicatriz, ésta puede ser más o menos
“visible”.

En cambio, la recuperación funcional corresponde a una
capacidaddel individuo afectado por un cuadro neurológico para
compensar losefectos provocados por éste y volver a funcionar según
su rol social.

Esta recuperación funcional también depende de muchos factores,
pero se debe destacar el protagonismo preponderante que
laRehabilitación tiene en ella.

A diferencia de la recuperación neurológica, la
recuperaciónfuncional suele avanzar a mayor velocidad y con más
intensidad,especialmente en los niños. Además, se puede prolongar
mucho másallá de 2 años luego de que el cuadro neurológico
instalado llega a unafase de meseta o plateau.

La recuperación funcional finalmente alcanza también un fase
demeseta o plateau, la que en ningún caso corresponde a una línea
deestabilidad definitiva, puesto que constituye una fase de
carácter muylábil, con susceptibilidad de verse afectada por
diversos factores capacesde desestabilizarla (para bien o para
mal).

Dependiendo del factor que actúe, el paciente puede volver o no
alnivel funcional de meseta que tenía antes de la acción de dicho
factor.

Es así como la fase de meseta funcional no implica un período en
elque no exista la necesidad de intervenir terapéuticamente, desde
el

punto de vista rehabilitador.
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¿CÓMO SE PUEDE VER AFECTADA LA RECUPERACIÓNFUNCIONAL?

FUNCIONALIDAD

NUEVAS PATOLOGÍASY COMPLICACIONES

TIPO DE CUADROCOMPLICACIONES

2asDESARROLLO

NORMALENVEJECIMIENTO

AMBIENTE YOPORTUNIDADES

RECUPERACIÓN

TIEMPO

1 – 2 años post-evento

Momento del diagnósticofuncional definitivo

BrechaFuncional
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PERFILES EVOLUTIVOS DEL COMPROMISO NEUROLÓGICO

Las enfermedades del Sistema Nervioso pueden tener diversos
perfiles temporales de acción sobre el paciente, lo que suele
estarcondicionado por la causa del cuadro. Se puede señalar que
estos

perfiles corresponden a la velocidad de instalación de los
diversoscuadros, lo que de-pende de cómo y cuán rápido actúa el
factor causal.

Las enfermedades congénitas se caracterizan por estar
presentesen el individuo desde el momento mismo del nacimiento,
aunque aveces sus manifestaciones más evidentes no son inmediatas.
Eldiagnóstico suele hacerse dentro de los primeros días de vida, a
pesarde que en algunos casos puede tardar semanas o meses, luego
derecurrir a diversos exámenes complementarios (sobretodo en los
casoscon manifestaciones evidentes no precoces). Otras veces el
diagnósticoes antenatal, vía imágenes ecográficas u otros exámenes
de laboratorio.

Según el tipo de cuadro congénito el compromiso neurológico
puede ser estable o progresar con diferentes velocidades,
empeorandoel pronóstico funcional del paciente. Incluso, en ciertos
casos, lacompatibilidad con la vida no es posible.

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

ENFERMEDAD CONGÉNITA

DG

Según compatibilidadcon la vida o

características delcuadro

COMPROMISONEUROLÓGICO

Según tipo deCuadro genético
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Ejemplos de cuadros congénitos:- Genopatías: Sindrome de Down,
Sindrome de Möbius, etc.- Errores Congénitos del Metabolismo:
Fenilketonuria, Enfermedades

Mitocondriales, etc.- Malformaciones Congénitas: Hidrocefalia,
Espina Bífida, Amputaciones

Congénitas, etc.- Enfermedades Neuromusculares de manifestación
neonatal: MiopatíasCongénitas, Atrofia Espinal tipo I, etc.

- Embriopatías Infecciosas: Rubéola Congénita,
ToxoplasmosisCongénita, etc.

- Etc.

AGUDA

CRÓNICA

CR NICA

SUBAGUDA

AGUDA

Según gravedad y tendenciaa la cronicidad del cuadro

SUBAGUDA

COMPROMISONEUROLÓGICO

ENFERMEDAD INFECCIOSA

DG

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS
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Las enfermedades infecciosas, en su mayoría, son agudas, demodo
que su cuadro clínico se instala en horas y reviste un
carácterdramático. El diagnóstico en estos casos suele hacerse
durante las

primeras 48 horas. Los ejemplos clásicos son las Meningitis
Bacterianasy las Encefalitis Virales.

El curso de estos procesos infecciosos es rápido y conduce a
larecuperación ad integrum, es decir sin secuelas, cuando las
medidasterapéuticas generales y específicas son instauradas
precozmente ysegún la condición del paciente. A veces, debido al
germen implicado y ala intensidad del cuadro o la edad del
individuo afectado (entre otrosfactores), la recuperación es más
lenta e incompleta, originando unestado secuelar subagudo o
crónico.

Como ejemplo podemos mencionar las secuelas neurológicas quedeja
en el lactante un episodio de Meningitis Bacteriana.

Por otra parte hay agentes infecciosos que actúan más
lentamentesobre el Sistema Nervioso, originando cuadros de
instalación y cursoinsidiosos. En estos casos se produce un
compromiso neurológico

paulatino y lentamente progresivo. Por lo mismo, el diagnóstico
seretrasa en llevarse a cabo. Algunos casos corresponden a
procesossubagudos como la Meningitis Tuberculosa, mientras que
otros seoriginan por la acción de agentes lentos, tal como se ve en
ciertasEnfermedades por Priones (a las que pertenece el “mal de las
vacaslocas”).
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Las enfermedades metabólicas son aquellas en las que una
víametabólica o el estado del metabolismo de un individuo se
encuentranalterados. Pueden tener una causa congénita o ser
adquiridas, siendolas primeras más relevantes en el ámbito de la
Neurología Pediátrica ylas últimas en el de la Neurología del
Adulto. Las congénitas suelen estar

presentes al momento del nacimiento, aunque puede ocurrir que en
uncomienzo las manifestaciones clínicas sean poco evidentes y sólo
seaprecien meses a años después.

El diagnóstico de estas enfermedades puede ser lento
y/odificultoso de realizar. Generalmente se basa en exámenes de
sangreespecíficos. No es extraño que el diagnóstico definitivo se
retrase hastaalgunas semanas e incluso meses.

Según tipo decuadro metabólico

Según tipo decuadro metabólico

COMPROMISONEUROLÓGICO

DG

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

ENFERMEDAD METABOLICA
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Considerando lo anterior y dado que a mayor precocidad en
lainstalación de medidas terapéuticas generales y específicas es
másfactible contrarrestar los efectos perjudiciales de un proceso
metabólico,es una norma nacional de salud pública que a todo recién
nacido se leefectúe una batería metabólica básica de exámenes
conocida como

screening metabólico neonatal y que incluye la detección
dirigida de PKU(Fenilketonuria), MSUD (Enfermedad de la Orina Olor
a Jarabe de Arce)y TSH (Hipotiroidismo Congénito).

El eje central de la fisiopatología principal de un cuadro
metabólicodice relación con el defecto estructural o funcional,
parcial o total, deuna enzima específica en una vía del
metabolismo.

Tal situación causa que el metabolito previo a la acción de
laenzima alterada se acumule en exceso y ejerza efectos deletéreos
sobreel Sistema Nervioso (y otros sistemas también). Por otro lado,
el

producto final de esa acción enzimática disminuye o desaparece
(no se produce). Así, se puede decir que el daño del Sistema
Nervioso se presenta por el efecto tóxico de un metabolito
acumulado de potencialtóxico y por la falta de un producto final no
generado, en una víametabólica.

El ejemplo más típico es el caso de la Fenilketonuria,
errorcongénito del metabolismo en el cual falla o falta la
enzimafenilalaninahidroxilasa, lo que impide el paso de
fenilalanina a tirosina yla acumulación de la primera, que daña al
Sistema Nervioso.

En otras ocasiones el problema metabólico radica en la falta de
unahormona, cuya presencia es crucial para el normal desarrollo
delSistema Nervioso, tal como sucede en los casos de
HipotiroidismoCongénito, ya que la hormona tiroídea colabora con el
normal desarrollodel tejido nervioso.

En estos casos, la pesquisa precoz de Fenilketonuria
eHipotiroidismo Congénito permite iniciar un tratamiento de tipo
dietarioo de sustitución, reduciendo el riesgo de daño neurológico
definitivo.

En el adulto, la enfermedad clásica es la Diabetes Mellitus, ya
sea por falta de insulina o por resistencia periférica a su acción,
en la que unelevado nivel de glicemia activa diversos mecanismos de
daño delSistema Nervioso.


	
8/18/2019 Apuntes UN1 (PDF)

38/140

APUNTES DE NEUROLOGIA.

DR. JOSÉ LUIS BACCO RODRIGUEZ

El compromiso neurológico en las enfermedades metabólicas estáen
directa relación con el nivel sanguíneo del metabolito acumulado,
demanera que el objetivo principal de cualquier tratamiento para
las

patologías de esta clase es disminuir el nivel del metabolito
implicado por debajo de un límite de riesgo.

Cuando el daño se genera por falla de una sustancia normalmente
presente, sea por falta en cantidad o un defecto de calidad,
laorientación terapéutica apunta a reemplazarla o potenciar su
acción,respectivamente.

CR NICA

SUBAGUDA

AGUDA

Según gravedad delcuadro

COMPROMISONEUROL GICO

ENFERMEDAD TÓXICA O NUTRICIONAL

DG

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

DG
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En este tipo de enfermedades se está ante la presencia de la
acciónde una sustancia tóxica externa que resulta deletérea para el
SistemaNervioso o ante una carencia dietaria que implica un déficit
de algúnnutriente fundamental para la estructura y/o funcionamiento
de dichosistema.

Los tóxicos pueden actuar de manera rápida, como en los casos
delas intoxicaciones agudas. El ejemplo clásico son la Intoxicación
porÓrgano-Fosforados (pesticidas agrícolas), la Intoxicación Aguda
por

Arsénico o Talio (elementos presentes en los rodenticidas o
venenos para ratas) y la Intoxicación Aguda por Alcohol, entre
otros. En estoscasos el diagnóstico suele establecerse rápidamente,
en horas o unos

pocos días.

Además, el compromiso neurológico disminuye en la medida que
elcuadro agudo es tratado mediante procedimientos generales
yespecíficos. La recuperación puede ser completa o bien dejar
secuelasde curso subagudo o crónico, según el tipo de tóxico, la
intensidad delcuadro clínico, las características personales del
paciente, etc.

Pero también la acción de los tóxicos puede presentarse de
maneralenta, por envenenamiento crónico. En estas circunstancias el
individuoestá expuesto a niveles más bien bajos de la sustancia
tóxica pero porun período prolongado, dando tiempo a su acumulación
en elorganismo, por sobre un nivel crítico.

De esta forma, el daño sobre el Sistema Nervioso se
vaestableciendo de forma lenta y progresiva, acorde al incremento
deltóxico en los tejidos.

Obviamente el diagnóstico en estos casos es más tardío y
muchasveces las intervenciones terapéuticas no son capaces de
revertir elefecto deletéreo sobre el Sistema Nervioso, por el
tiempo que hatranscurrido hasta el momento del diagnóstico,
causando secuelascrónicas. Como ejemplo podemos mencionar las
Intoxicaciones Crónicas

por Plomo, Arsénico y otros elementos, muchos de ellas
relacionadascon el ámbito de la medicina laboral y las enfermedades
ocupacionales.

En el caso de las enfermedades neurológicas cuyo origen
esnutricional, el problema se basa en la carencia de algún
nutrienteesencial para el Sistema Nervioso. Habitualmente el
nutriente implicadoes alguna vitamina, especialmente las del
complejo B, o algúnoligoelemento.
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La mayoría de las veces el cuadro clínico se instala lentamente
y seva intensificando en la medida que el déficit nutricional
alcanza un nivelcrítico. Este es el caso del Alcoholismo Crónico o
el de los pacientesancianos, quienes pueden sufrir una baja ingesta
y cursar con un déficitnutricional marcado, complicándose con
numerosos cuadros

neurológicos, tanto centrales como periféricos.También existen
procesos neurológicos agudos de tipo nutricional.

El ejemplo más claro es la etapa aguda de la Encefalopatía de
Wernicke, por déficit de tiamina (vit. B1).

La fase aguda de este cuadro se presenta en el paciente
alcóholicocrónico con una descompensación aguda 2ª a un evento de
ingestaetílica excesiva y/o prolongada (“un reventón” mayor a lo
común), yaque el alcohol bloquea la absorción de tiamina.

Dicho bloqueo también puede ser crónico y la Encefalopatía
deWernicke instalarse lentamente y/o precipitarse si el déficit de
tiaminaalcanza un punto crítico a lo largo del tiempo. Pero un
“reventón” etílico

puede descompensar a un paciente “estable” al provocar una
inhibiciónabrupta de la absorción de tiamina, causando las
manifestacionesagudas del cuadro.

Sin manejo inicial adecuado

COMPROMISONEUROLÓGICO

DG

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

ENFERMEDAD TRAUMATICA

Con manejo inicial adecuado
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Los procesos traumáticos del Sistema Nervioso son dramáticos
perse, considerando el riesgo vital al que se asocian
frecuentemente ylas secuelas e implicancias funcionales en
juego.

Generalmente son procesos hiperagudos y evidentes, de modo
que

el diagnóstico se determina dentro de los primeros minutos a
horas.En los episodios traumáticos, parte de los tejidos y las
estructuras

del Sistema Nervioso sufre un daño que los conducen a necrosis y
a una pérdida irremediable, originando manifestaciones
deficitarias. Otra parte, sin embargo, permanece en un estado de
“penumbra”, pudiendoderivar a una mayor extensión de la necrosis o
a una recuperación,según las medidas terapéuticas que se
apliquen.

Si al hecho anterior le sumamos la posibilidad de reparación que
presenta el Sistema Nervioso y que cabe dentro del concepto general
deNeuroplasticidad, el compromiso neurológico a largo plazo
puede

presentar distinta cuantía, pero siempre exhibiendo un perfil
establecrónico.

Ejemplos clásicos son el TEC, el Trauma Raquimedular y
laslesiones agudas traumáticas de los nervios periféricos.

TEJIDO SANO

TEJIDO ENPENUMBRA

TEJIDO

“CICATRIZ”FINAL

TEJIDO SANO

MEDIDAS TERAPÉUTICASRESCATAN AL TEJIDO EN

PENUMBRA

MEDIDASTERAPÉUTICAS NO

RESCATAN ALTEJIDO ENPENUMBRA

TEJIDO SANO
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Las enfermedades vasculares más significativas que afectan
alSistema Nervioso se instalan de manera aguda, de modo que
eldiagnóstico es efectuado, por lo general, dentro de las primeras
48horas.

El período agudo es el de máximo compromiso neurológico y,según
se apliquen diversas medidas terapéuticas generales yespecíficas,
dicho compromiso puede disminuir parcialmente y llevar al

paciente a una etapa secuelar.

En este tipo de procesos neurológicos se aplican a la perfección
losconceptos de necrosis y “penumbra”, lo que contribuye a
comprender elcompromiso neurológico crónico.

Dadas las particulares características de los cuadros
vascularesneurológicos, la posibilidad de recurrencia de nuevos
episodios

patológicos es alta.

COMPROMISONEUROLÓGICO

DG

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

ENFERMEDAD VASCULAR

1erEPISODIO

2°EPISODIO

3°EPISODIO
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Cada “evento” nuevo genera reagudizaciones del
compromisoneurológico, con recuperaciones parciales posteriores.
Sin embargo, deacuerdo a la edad del paciente y a múltiples
factores más, el compro-miso neurológico crónico exhibe un
comportamiento de deterioroacumulativo, directamente proporcional
al número de veces que el

cuadro vascular recurre. No siempre los pacientes sobreviven
paratestificar que han sufrido varios “eventos vasculares”.

Las enfermedades degenerativas son aquellas en las que el
paciente sufre de una “degeneración” en algún componente del
SistemaNervioso.

Estos cuadros implican el deterioro programado,
progresivo,evolutivo e irremediable, ya sea estructural o
funcional, de algúnsegmento de este sistema.

COMPROMISONEUROLÓGICO

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

ENFERMEDAD DEGENERATIVA O NEOPLÁSICA

Según rapidez delcuadro

DG
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Los procesos degenerativos corresponden a patologías
sintratamiento específico, en gran parte porque sus
mecanismosetiopatogénicos no se conocen aún del todo. Por ello, la
terapéutica paraestos pacientes, por el momento, apunta sólo al
manejo sintomático y/o

paliativo, privilegiando la reducción de la velocidad del
deterioro, en

suma, manteniendo la funcionalidad.Ejemplos típicos de cuadros
neurológicos degenerativos son la

Enfermedad de Alzheimer, la Enfermedad de Parkinson, la
Distrofia deDuchenne, las Atrofias Espinales, etc.

Por su parte, las enfermedades neoplásicas obedecen a
lageneración, desarrollo y crecimiento de células tumorales
malignas concapacidad de invadir otros tejidos a distancia del
sitio de origen(metástasis).

El Sistema Nervioso no está exento de sufrir tumo-res
malignos.Pero en él se suma un agravante anatómico: el cráneo y el
raquis son“estuches óseos”. En efecto, sus espacios restringidos no
dan lugar alcrecimiento de tumores, sin compresión de estructuras
vecinas. Así, untumor puede dañar por su sola presencia, en
cavidades donde hay unconflicto de espacio.

En este sentido, incluso un tumor benigno “mal ubicado”
puedetener un comportamiento clínicamente maligno, por el riesgo
decompresión de estructuras nobles.

No obstante, los cuadros neoplásicos poseen actualmente
másalternativas de tratamiento que los degenerativos, incluso
algunas detipo curativo si es que son aplicadas con
oportunidad.

Tanto los procesos degenerativos como los neoplásicos
compartenvarias características en común. Las principales son su
inicio silente y suevolución insidiosa, con un deterioro progresivo
de las estructurascomprometidas y, como consecuencia, de la
funcionalidad del paciente.

Habitualmente su curso lleva un ritmo lento por semanas y
meses,hasta que se supera un cierto límite y el cuadro se hace
evidente,

prosiguiendo con un ritmo más acelerado de compromiso
neurológico ygeneral.

Sobre dicho compromiso inciden, de particular manera,
lascomplicaciones agudas sobreagregadas, conduciendo al paciente a
undesenlace fatal.
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La diferencia radica tal vez en las posibilidades de tratamiento
quese mencionaron previamente.

Las enfermedades neurológicas episódicas recurrentes
secaracterizan por su curso en crisis agudas intercaladas con
períodos deremisiones (generalmente ad integrum). Durante las
crisis elcompromiso neurológico es considerable, pero en los
períodos intercrisisel paciente suele encontrarse normal. Sin
embargo, como lasrecurrencias comprometen al paciente cada vez que
la enfermedadrecurre y le impiden una vida normal, a la larga estos
cuadros generanalgún grado de discapacidad.

COMPROMISONEUROLÓGICO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

ENFERMEDAD EPISÓDICA RECURRENTE

SIN TRATAMIENTOCON TRATAMIENTODG

TIEMPO
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Lo anterior se modifica con las medidas terapéuticas, ya que
éstassuelen aminorar la intensidad de las crisis y la frecuencia de
susrecurrencias. El diagnóstico es relativamente fácil de hacer.
Ejemplos: la

Jaqueca y la Epilepsia.

La Esclerosis Múltiple, enfermedad neurológica desmielinizante,
esde carácter episódico pero reviste ciertas connotaciones
especiales. Ensu caso, las crisis se denominan “brotes”, períodos
en los que laenfermedad se manifiesta con un compromiso neurológico
de intensidady carácter variables, evolucionando luego con una
recuperación quetambién puede variar.

La recuperación entre brotes puede ser total o bien parcial. En
elúltimo caso puede haber un efecto acumulativo del
compromisoneurológico. Por otra parte, algunos brotes no presentan
recuperación ycontinúan generando mayor compromiso neurológico, de
maneragradual. Lo anterior puede ocurrir desde un primer brote o
tras variosde ellos. Asimismo, hay brotes únicos, con recuperación
variable

posterior.

ENFERMEDAD EPISÓDICA EN BROTES

ESCLEROSISMÚLTIPLE

DG
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PERFILES EVOLUTIVOS DEL COMPROMISO FUNCIONAL LUEGODEL EVENTO
NEUROLÓGICO

El cómo repercute la enfermedad neurológica sobre la
funcionalidaddel paciente también sigue cursos temporales bien
establecidos, lo cual

permite al equipo de rehabilitación programar los objetivos y
lacronología de sus intervenciones terapéuticas.

Los cuadros con compromiso funcional estable son aquellos en
losque la patología neurológica actúa y deja secuelas estables
importantesde por vida, luego de que el paciente supera el episodio
principal.

La línea de la estabilidad en el transcurso del tiempo no es
unarecta perfecta sino que puede mostrar algunos “vaivenes” según
elindividuo sea afectado por diferentes factores intercurrentes,
norelacionados directamente con la enfermedad de origen. No
obstante,estos factores no alejan demasiado al paciente de la línea
basal.

COMPROMISOFUNCIONAL

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

CUADRO ESTABLE

Mínimas variaciones respecto a la basalasociadas a factores no
relacionados

directamente con el cuadro
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Como ejemplos de cuadros estables podemos mencionar:
períodocrónico de un AVE, TEC, lesión medular, lesión de nervio
periférico, etc.

Con cualquiera de los ejemplos anteriores podemos pensar en un
paciente crónico, estable, que ha compensado sus déficits y que

funciona de una manera útil para él y los otros y al que, de
pronto, loafecta una situación intercurrente de salud o de otra
naturaleza,reduciendo su funcionalidad de manera leve por un tiempo
hasta que,desaparecida la intercurrencia, retorna a la línea
basal.

Pensemos en un adulto portador de secuelas de AVE afectado deuna
neumonia o en un lesionado medular al cual se le rompe una
órtesisque lo ayuda a deambular. En estos casos las situaciones
intercurrentes“re-bajan” funcionalmente al paciente, pero una vez
que se supera su

problema, la condición basal no tarda en llegar.

COMPROMISOFUNCIONAL

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

CUADRO RECUPERATIVO

Según intensidad y características particulares del cuadro

Recuperación parcial
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Los cuadros progresivos son los más desafortunados desde el
puntode vista funcional, tanto para el paciente como para el
equiporehabilitador. Se trata de enfermedades sin cura (por ahora)
o sintratamiento específico. Sólo existen medidas terapéuticas
paliativas delos síntomas o que reducen parcialmente la velocidad
del deterioro.

La velocidad de progresión depende de cada cuadro patológico,
pero el compromiso funcional es inevitable, llevando al paciente a
undesenlace fatal en un período de tiempo muy variable (desde
meseshasta años). En otros casos la progresión es muy lenta, de
modo que lafuncionalidad del paciente se ve afectada sólo tras
muchos años deevolución. Ejemplos: Distrofia Muscular de Duchenne,
PolineuropatíasHereditarias, Enfermedad de Huntington, etc.

Los cuadros regresivos se caracterizan, en el caso del niño, por
undeterioro del Desarrollo Psicomotor luego de un período de
normalidad.

EVOLUCI N

TIEMPO

DÍAS MESESSEMANA AÑOS

CUADRO REGRESIVO - NIÑOS

SEGÚN CUADRO

LÍNEA NORMAL

DEL DSM

EVENTO NEUROLÓGICO
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Esto significa que el niño muestra un desarrollo normal hasta un
punto o una edad determinada, luego de lo cual comienza a
involucionary a perder los hitos que había logrado. El quiebre en
la línea normal delDesarrollo Psicomotor puede ocurrir a diferentes
edades y la involución

posterior puede mostrar un curso de velocidad variable.

El ejemplo clásico de estos procesos es el Sindrome de Rett.

En esencia, estos cuadros son degenerativos pero su relación
conun Desarrollo Psicomotor truncado y que involuciona obliga
aclasificarlos aparte.

EVOLUCI N

TIEMPO

D AS MESESSEMANA A OS

CUADRO REGRESIVO - ADULTOS

LÍNEA DE LAFUNCIONALIDAD

NORMALEVENTO NEUROLÓGICO

SEGÚN CUADRO
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O sea…¡¡ LA FUNCIONALIDAD ES LÁBIL !!

La funcionalidad de un paciente, en especial si presenta un
cuadroneurológico, es particularmente lábil, ya que ésta queda
sometida alefecto de numerosos factores intercurrentes, tanto del
paciente como desu entorno, y de origen tanto biológico como
social. Es decir, unareferencia al modelo biopsicosocial y
ecológico que antes se mencionó.

Así, situaciones como enfermedades agudas, accidentes que
dejannuevas secuelas, períodos fisiológicos (como desarrollo
puberal y vejez),situaciones sociales como la dinámica fa-miliar y
la ruralidad, entreotras, pueden tener una influencia
insospechada.

10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20

FUNCIONALIDAD

TIEMPO

UNIDADES DE TIEMPO

LABILIDAD FUNCIONAL

MESETA FUNCIONAL IDEAL (CUADRO ESTABLE)

EVENTOS NTERCURRENTES

EJEMPLOSSITUACIÓN INTERCURRENTE AGUDA (NEUMONIA)SITUACIÓN
INTERCURRENTE DE ACCIÓN CRÓNICA 1(DINÁMICA FAMILIAR)SITUACIÓN
INTERCURRENTE DE ACCIÓN CRÓNICA 2(COMPLICACIÓN
POSTQUIRÚRGICA)SITUACIÓN CATASTRÓFICA (FRACTURA DE PELVIS)SITUACIÓN
“FISIOLÓGICA” (PUBERTAD –ENVEJECIMIENTO – SEDENTARISMO -
OBESIDAD)
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Más ejemplos:Un paciente adulto con secuelas de un AVE puede
encontrarsefelizmente en una situación de meseta funcional y,
debido a una caídacon fractura de una cadera, alejarse de esa
estabilidad y perderfuncionalidad.

O un niño con Parálisis Cerebral puede hallarse estabilizado en
sucuadro, pero debido a que engorda y cae en un rango de
obesidad,

pierde la capacidad de marcha.

C C OON N C C E E P P T T OOS S N N E E U U RROO A AN N A AT T
ÓÓM M I I C C OOS S

ESTRUCTURAS NEUROLÓGICAS SUSCEPTIBLES DE PATOLOGÍA

¿Qué estructuras del Sistema Nervioso pueden ser afectadas por
pato-logía?

¿Cómo ordenar y sistematizar los posibles sitios de daño en
lasdiferentes enfermedades del Sistema Nervioso?

La manera más práctica de sistematizar la topografía lesional es
enbase a la división del Sistema Nervioso en:

Componentes macroscópicos. Componentes microscópicos.

A continuación se darán algunos ejemplos de patologías según
dichadivisión, considerando el asiento lesional principal. Sin
embargo, es posible que las lesiones se establezcan en más de un
sitio a la vez o queabarquen varias categorías o subdivisiones del
esquema que se indica.

COMPONENTES MACROSCÓPICOS

SISTEMANERVIOSO

CENTRAL (SNC)

COBERTURASPROTECTORAS

DEL SNC

ESTRUCTURASVASCULARES DELSNC Y SISTEMA

DEL LCREj.: Tumor de LóbuloFrontal,
EncefalopatíaHipóxico-Isquémica,Infarto Medular, etc.

Ej.: MeningitisBacteriana,Fractura Vertebralcon
CompresiónMedular, Fracturade Cráneo, etc.

Ej.: Aneurisma Arterial Cerebral,Malformación

Arterio-VenosaMedular,Hidrocefalia, etc.
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SISTEMA NERVIOSOPERIFÉRICO (SNP)

SOMÁTICO

AUTÓNOMO

PARES

NERVIOS

S. SIMPÁTICO

S. PARASIMPÁTICO

S. NERVIOSO ENTÉRICO

Ej.: Polineuropatía Periférica2ª a Intoxicación con
Plomo,Polineuropatía PeriféricaDiabética, SecciónTraumática de
Nervio Radial,etc.

Ej.: Sindrome de Guillain-Barré, Neuritis Herpética,etc . Ej.:
Parálisis Facial,

Neuralgia del Trigémino,etc.

Ej.: Neuritis Intercostal,Neuroma de Amputación,

etc.Ej.: SindromesDisautonómicos.

ORGANIZACIÓN

PERIFÉRICA

RAÍCES

PLEXO YTRONCOS

NERVIO Y RAMAS

Ej.: Compresión Radicular por Hernia Discal.

Ej.: Parálisis BraquialObstétrica.

Ej.: Sindrome del TúnelCarpiano.


	
8/18/2019 Apuntes UN1 (PDF)

56/140

APUNTES DE NEUROLOGIA.

DR. JOSÉ LUIS BACCO RODRIGUEZ

COMPONENTES MICROSCÓPICOS

ESTRUCTURASRECEPTORAS

ESTRUCTURASEFECTORAS

Ej.: Disfunción deReceptores, SindromesDolorosos Post-

uemaduras etc.

Ej.: Endocrinopatías,Miopatías, etc.

NEURONA

NEUROGLÍA

MIELINA

BARRERA HÉMATO-ENCEFÁLICA

MICROCIRCULACIÓN

“Vasa Nervorum”

FIBRAS

RECEPTORES

Ej.: Enfermedad deParkinson, SindromeExtrapiramidal 2º aEj.:
Oligodendroglioma,Schwannoma, etc.

Ej.: Esclerosis Múltiple, Sindromede Guillain-Barré, etc.

Ej.: Encefalopatía Hipóxico-Isquémica, TEC en
Evolu-ción,etc.

Ej.: Microangiopatía Diabética,

Sindromes Vasculíticos, etc.

Ej.: Daño Axonal Difuso, EsclerosisLateral Primaria, etc.

Ej.: Disfunción de Receptores,Diversos Sindromes Dolorosos,
etc.
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Por lo tanto…

La gran conclusión es que no hay estructura del Sistema
Nerviosoque pueda verse exenta de sufrir algún proceso
patológico.¿Y cuáles son esos procesos patológicos? Para
entenderlos debemosrevisar algunos conceptos fisiopatológicos.

UNIDAD MOTORA

UNIÓNNEUROMUSCULAR

CANALES IÓNICOS

EFECTOR MUSCULAR (Microarquitectura, EstructurasContráctiles y
Maquinaria Energética Bioquímica)

Ej.: Poliomielitis, Sindrome Post-Polio, Atrofias Espinales,
ELA, etc.

Ej.: Sindrome de Lambert-Eaton,Miastenia Gravis, Botulismo,
etc.

Ej.: Canalopatías, ParálisisPeriódicas, etc..

Ej.: Distrofinopatías, Miopatías Congénitas,Mitocondriopatías,
etc.
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C C OON N C C E E P P T T OOS S F F I I S S I I OOP P A AT T
OOLLÓÓG G I I C C OOS S

CAUSAS/MECANISMOS DE PATOLOGÍA NEUROLÓGICA

LA PATOLOGÍA DEL SISTEMA NERVIOSO SE PUEDE DEBER A:

• Procesos congénitos• Procesos malformativos• Procesos
infecciosos• Procesos metabólicos• Procesos tóxicos• Procesos
nutricionales (carenciales)• Procesos traumáticos• Procesos
vasculares• Procesos inmunológicos• Procesos inflamatorios•
Procesos degenerativos• Procesos neoplásicos• Procesos
iatrogénicos• Procesos psicosomáticos• Otros

Los diferentes mecanismos que conducen a patologías del
SistemaNervioso pueden presentarse solos o interactuar en muchas
ocasiones.

A veces se superponen entre sí o unos derivan en otros,
haciendocompleja la determinación de la causa última de una
patología en

particular.Por lo general, en esos casos, siempre hay un
mecanismo central o

“mayor” que dirige al resto.

Conocer el mecanismo patológico ayuda a comprender qué leocurre
al paciente y por qué, pero, sobretodo, a planificar las
accionesterapéuticas frente a su cuadro en particular y a
establecer el grado y lacronología de intervención de los diversos
profesionales de larehabilitación.

PUEDEN INTERACTUAR
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EJEMPLOS DE MECANISMOS

Los procesos congénitos se caracterizan porque
susmanifestaciones son evidentes desde el momento mismo del
nacimientodel individuo, puesto que actúan in utero, ya sea a
través del materialgenético, caso en que existe herencia o
transmisibilidad, o a través deun mecanismo externo al material
genético, caso en que no se registraun componente hereditario
transmisible.

Los procesos congénitos tienen un efecto de amplio alcance en
elindividuo afectado, justamente por actuar durante la vida
uterina,cuando se encuentra en formación. De ese modo todos los
sistemassuelen verse comprometidos en mayor o menor grado, entre
ellos elSistema Nervioso.

PROCESOSCONGÉNITOS

GENÉTICOS(HEREDITARIOS)

NO GENÉTICOS (NOHEREDITARIOS)

CROMOSÓMICO

NOCROMOSÓMICO

TERATOGENIA

Y TÓXICOS

FACTORESMECÁNICOS

INFECCIONES

OTROS

OTROS


	
8/18/2019 Apuntes UN1 (PDF)

60/140

APUNTES DE NEUROLOGIA.

DR. JOSÉ LUIS BACCO RODRIGUEZ

Estos procesos son extremadamente importantes desde el punto
devista clínico, en especial en el ámbito de la Neurología
Infantil.

Constituyen una importante causa de hipotonía en el niño y la
granmayoría de las veces inducen un Retraso del Desarrollo
Psicomotor y se

asocian a déficits de diversos sistemas y funciones, incluyendo
aspectoscognitivos, sensoriales, de lenguaje y de conducta, aparte
de los puramente relacionados con el sistema
neuro-músculo-esquelético. Porlo tanto son de alta
heterogeneidad.

En algunos casos hay tratamiento, siempre que éste sea precoz.
Enotros, el enfoque terapéutico es de prevención y seguimiento. Y
tambiénhay casos asociados a trastornos crónicos degenerativos.

En algunas circunstancias los procesos congénitos
sonincompatibles con la vida, de modo que el producto de la
gestación se

pierde por medio de un aborto espontáneo. Otras veces inducen un
parto prematuro, el cual puede agregar nuevos factores de lesión
sobreel Sistema Nervioso.

Sin embargo, en todos los casos, de mayor o menor forma, los
procesos congénitos generan re-percusiones médicas, quirúrgicas
y/ocosméticas, con distinta intensidad, a través de defectos
mayores,defectos menores y variantes de la normalidad, cada uno con
surespectivo efecto funcional sobre el individuo.
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Las repercusiones médicas dicen relación con funciones
fisiológicasque se ven afectadas por alguna causa genética, como
sucede con loserrores congénitos del metabolismo o en ciertas
intolerancias aalimentos, entre otros ejemplos. Es-tos casos se
tratan con manejomédico, es decir, con medidas tales como
medicamentos, dieta, etc.

Las repercusiones quirúrgicas se refieren a aquellas en las que
laestructura de un órgano se halla comprometida en un grado que
sutratamiento sólo puede ser mediante una cirugía. Ejemplos:
cardiopatíascongénitas, mielomeningocele, etc.

PROCESOSCONGÉNITOS

GENÉTICOS(HEREDITARIOS)

NO GENÉTICOS (NOHEREDITARIOS)

CROMOSÓMICOS

NOCROMOSÓMICOS

TERATOGENIAY TÓXICOS

FACTORESMECÁNICOS

INFECCIONES

OTROS

OTROS

MAYORESRepercusión

Médica,Quirúrgica o

MENORESSin

RepercusiónMédica,

Quirúrgica oCosmética .

VARIANTESDE

NORMALIDADSin

RepercusiónMédica,

Quirúrgica oCosmética.
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Las repercusiones cosméticas son aquellas que no interfieren ni
confunciones corporales ni con estructuras orgánicas, al punto de
necesitarun trata-miento específico. Sin embargo, complican la
cosmesis oestética del individuo, precisando de una terapéutica que
apunta a laesfera psicológica de éste y que pertenece al dominio de
la autoestima.

Por otra parte, todas estas repercusiones se establecen
condiversas intensidades, por medio de defectos mayores (“los que
elindividuo y todos advierten”), defectos menores (“los que el
individuo yunas cuantas personas más advierten”) y variantes de la
normalidad(“generalmente ni el individuo ni el resto las
advierten”).

PROCESOSCONGÉNITOS

N N OO G G E E N N É É T T I I C C OOS S ( ( N N OO H H E E RRE
E DD I I T T A ARR I I OOS S ) )

C C RROOM M OOS S ÓÓM M I I C C OOS S OOT T RROOS S

GENÉTICOS (HEREDITARIOS)

NO CROMOSÓMICOS

MONOGÉNICOS (MENDELIANOS)“1 solo gen en 1 cromosoma”

AUTOSÓMICO• Dominante, ej.: Distrofia

Miotónica, Corea deHuntington, Sindrome de Marfan• Recesivo,
ej.: Distrofia de

Cinturas, FenilketonuriaLIGADO AL SEXO

• Ligado al X, Dominante, ej.: Algunas formas de
Charcot-Marie-Tooth (X1)

• Ligado al X, Recesivo, ej.:Distrofias de Duchenne yBecker,
Daltonismo, Hemofilia

• Ligado al Y (Holándrico), ej.: Algunas formas de

Azoospermia, “Orejas Peludas”

MULTIFACTORIALES(Poligénicos)

“Varios genes en varioscromosomas, influidos por elambiente”
Fenotipo aditivo(no discernibleindividualmente) +
Ambiente.DISONTOGENIAS• La mayoría de lasmalformaciones que
sonlimitadas a un solo órgano o

sistema, ej.:Hidrocefalia

AnencefaliaEspina BífidaLabio Leporino
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Los procesos congénitos genéticos no cromosómicos son
aquellosque se producen por un compro-miso del material genético de
tamañomenor al de un cromosoma.

Lo anterior significa que existe una afección cu-yo tamaño
equivale

al de los genes. Dicha afección puede implicar 1 gen único, en
1cromosoma individual, como en el caso de los procesos
llamadosmonogénicos o mendelianos, ya que siguen las leyes de
Mendel de latransmisión hereditaria, o varios genes en diferentes
cromosomas, talcomo en los procesos poligénicos o multifactoriales.
Estos últimos se venfuertemente influidos por el ambiente.

Los cuadros monogénicos pueden afectar a genes de cromosomasno
sexuales (autosómicos) o a genes de cromosomas
sexuales(gonosómicos).

En el primer caso se establecen los clásicos mecanismos
deherencia autosómica dominante o recesiva, mientras que en el
segundocaso se registra la herencia ligada al sexo.

La herencia ligada al sexo mayoritariamente ocurre ligada al X,
pudiendo ser también dominante o recesiva. Sin embargo, en
ciertasocasiones ocurre ligada al Y, situación que se ha llamado
herenciaholándrica.

Sea cual sea el caso, el gen defectuoso codifica para una
proteínaanormal en cantidad o en calidad, lo que es la base de
lasmanifestaciones clínicas.

MONOGÉNICO =1 gen afectado

en 1 cromosoma
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Los cuadros monogénicos se presentan con una frecuencia menor a1
en cada 200 nacimientos, pero como hay cerca de 6.000
trastornosconocidos, su impacto combinado es significativo.Tienen
un claro patrónde transmisión familiar, el cual se grafica a través
de los pedigrees(árboles genealógicos).

NOMENCLATURA DEL ÁRBOLGENEALÓGICO O “PEDIGREE”

A AU U T T OOS S ÓÓM M I I C C OO DDOOM M I I N N AN N T T E
E

1 padre afectado (heterocigoto)y otro sano50% sanos50%
afectados
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Pero la frecuencia aumenta si:

• 1 padre afectado (homocigoto) y otro sano: 100%
afectados(heterocigotos)

• 2 padres afectados (homocigotos): 100% afectados
(homocigotos)

• 2 padres afectados (1 homocigoto y 1 heterocigoto):
100%afectados (50% homocigotos y 50% heterocigotos)• 2 padres
afectados (heterocigotos): 75% afectados (25%

homocigotos + 50% heterocigotos)25% sanos

Existen numerosos cuadros con manifestaciones neurológicas
dediferentes ámbitos y que son de origen autosómico
dominante,destacando, entre otros, ejemplos tales como:- Distrofia
Miotónica.- Corea de Huntington.- Sindrome de Marfan.

PEDIGREE AUTOSÓMICO

DOMINANTE

En todas lasgeneraciones aparece la

afección
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También existen numerosos cuadros con
manifestacionesneurológicas que son de origen autosómico recesivo,
destacando, entreotros, ejemplos tan disímiles como:- Distrofia de
Cinturas.- Fenilketonuria y otros errores congénitos del
metabolismo.

La consanguinidad aumenta la posibilidad de manifestación de
estoscuadros ya que la unión de 2 progenitores de una misma línea
familiarhace más factible que se junten 2 portadores sanos y
procreen hijos

homocigotos para la condición recesiva.

SIN CONSANGUINIDAD

CON CONSANGUINIDAD

PEDIGREE AUTOSÓMICO

No en todas las generacionesaparece la afección, pero
lafrecuencia de casos es mayor

si existe consanguinidad.
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LL I I G G A ADDOO A ALL X X –– DDOOM M I I N N A AN N T T E E (
( M M aa d d r r ee

T T r r aa nn s s mm i i t t ee ) )

Madre afectada50% de niños portadores y 50% afectados50% de
niñas portadoras y 50% afectadas

LL I I G G A ADDOO A ALL X X –– DDOOM M I I N N A AN N T T E E P
P aa d d r r ee T T r r aa nn s s mmi i t t ee

Padre afectado100% de niños sanos100% de niñas afectadas
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Algunos cuadros con dominancia ligada al X son letales en
losvarones, logrando sobrevivir sólo las hijas, aunque con el
cuadro clínicomanifiesto. En tal caso la transmisión siempre se da
desde la madre.

LIGADO AL X - RECESIVO

Madre portadora sana50% de niños sanos

50% de niños afectados50% de niñas sanas50% de niñas portadoras
sanas


	
8/18/2019 Apuntes UN1 (PDF)

71/140


	
8/18/2019 Apuntes UN1 (PDF)

72/140

APUNTES DE NEUROLOGIA.

DR. JOSÉ LUIS BACCO RODRIGUEZ

Esta aseveración se ha hecho en base a la observación de
cuadrosligados al X que no catalogan bien dentro de líneas
dominantes orecesivas, ya que han exhibido penetrancias variables.
Tal es el caso dealgunas formas de Adrenoleucodistrofias, el
Sindrome del X Frágil yciertos déficits enzimáticos con repercusión
neurológica.

La herencia ligada al Y (o herencia holándrica) afecta sólo a
loshombres y se transmite de padres a hijos. No genera grandes
cuadrosclínicos pero se relaciona con algunos casos de Azoospermia
(infertilidadmasculina) y otras características morfológicas como
la presencia devello en las orejas (“orejas peludas”). Es una
situación genética pocosignificativa en el área de la
Neurología.

LIGADO AL Y -HOLÁNDRICO

Padre afectadoSólo hijos varones afectados(en un 100%)

A M B I E N T E

MULTIFACTORIAL (Poligénico)
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Los cuadros poligénicos o multifactoriales se originan por la
acciónde numerosos genes alterados, con alta influencia
ambiental.

Esto quiere decir que cada gen alterado por sí mismo, de
maneraindividual, no es capaz de expresar una enfermedad, pero sí
al sumar el

efecto de varios genes alterados. Así, se considera que los
cuadros poligénicos presentan un fenotipo aditivo, sobre el que
actúa de manera preponderante el ambiente.

Cuando la suma de efectos de los genes alterados, en un ambiente
propicio, supera un umbral crítico de manifestación para
unadeterminada enfermedad, aparece el cuadro clínico, y no antes de
eso.Dicho umbral se supera más fácilmente cuando, además, se suma
unante-cedente familiar de la enfermedad.

Como cuadros clásicos de este tipo podemos mencionar
lasDisontogenias, entre ellas la Espina Bífida, de la cual es
sabido que elantecedente familiar es un factor de riesgo para la
aparición de estacondición, y que existe un factor ambiental
claramente identificado: elácido fólico. En efecto, dicho nutriente
es necesario para la correctaformación y desarrollo del tubo neural
mientras que su deficienciagenera graves trastornos .

UMBRAL PARA MANIFESTACIONES POLIGÉNICAS ENLA POBLACIÓN GENERAL
Depende de la presencia

de cierto número de genes críticos
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RIESGO DE RECURRENCIAFAMILIAR DE

ENFERMEDADESMULTIFACTORIALES Depende de Grado de

Relación

La curva se desplaza hacia laderecha, no así el umbral parala
manifestación del defecto

poligénico. Pero es más fácilsuperar el umbral para que
laenfermedad se manifieste.

PEDIGREE MULTIFACTORIAL Determinación de porcentaje de genes
comunes en la descendencia

(dejando el ambiente de lado)

PADRE/MADRE – HIJO/A = 1/2HERMANO/A – HERMANO/A = 1/2

ABUELO/A – NIETO/A = 1/4PRIMO/A 1° - PRIMO/A 1° = 1/8ETC.

MIENTRAS MÁS CERCA EL PARENTESCO MÁS RIESGO DE RECURRENCICUADROS
POLIGÉNICOS POR MAYOR NÚMERO DE GENES COMPARTID
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Los cuadros cromosómicos se caracterizan porque un gran númerode
genes en un cromosoma está altera-dos, de modo que se puede
decirque todo ese cromosoma, completo o casi completo, está
dañado.

El daño ocurre generalmente por grandes errores físicos
aleatoriosen los gametos y, debido a este motivo, los cuadros que
producenafectan a la descendencia, pero sin ser transmisibles (de
hecho los

progenitores son sanos en estos casos).

Las alteraciones cromosómicas pueden ocurrir ya seanuméricamente
o por compromiso estructural. En las alteraciones detipo numérico
sucede que autosomas y cromosomas sexuales pueden

presentarse repetidos 3 veces en lugar de 2, generando una
trisomía, osólo contar con 1 cromosoma en vez de un par, lo que se
denominamonosomía.

PROCESOSCONGÉNITOS

GENÉTICOS(HEREDITARIOS)

N N OO C C RROOM M OOS S ÓM M I I C C OOS S

CROMOSÓMICOS“Muchos genes en un cromosoma”

• Alteración numérica, ej.: Trisomía 21(47,XX ó 47,XY) SDE. DE
DOWNMonosomía X (45,XO) SDE. DE TURNER• Alteración estructural,
ej.: Traslocación14/21 (46,XX ó 46,XY , t[14;21], +21)TRISOMÍA 21
POR TRASLOCACIÓN (3-4%casos)Deleción del Brazo Largo del 15 (46,XX
ó46,XY , del15q11-13) SDE. DEPRADER-WILLI (70% casos)

CROMOSÓMICOS OOT T RROOS S

N N OO G G E E N N É É T T I I C C OOS S ( ( N N OO H H E E RRE
E DD I I T T A ARR I I OOS S ) )
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La trisomía 21 es el trastorno cromosómico más frecuente y
másconocido. Corresponde al Sindrome de Down. Otras trisomías
comunesson las de los cromo-somas 13, 15 y 18. Aparentemente las
trisomíasde los otros autosomas son incompatibles con la vida e
inducen abortosespontáneos, por lo que no existen casos vivos.

La monosomía es rara en el caso de los autosomas, ya que
lascélulas afectadas no suelen sobrevivir. En cambio es más común
en elcaso de los cromosomas X e Y.

Respecto a los cromosomas sexuales, los cuadros más
frecuentesson la monosomía XO (Sindrome de Turner), la trisomía XXY
(Sindromede Klinefelter, que en algunos casos infrecuentes puede
ser XXXY), latrisomía XYY (Sindrome de Jacobs) y la trisomía triple
X (XXX), la queinfrecuentemente puede llegar a ser XXXX ó XXXXX. No
se hanencontrado casos Y0, YY ó YYY (el cromosoma X es fundamental
para lavida).

Ejemplos de Alteraciones Numéricas:

ALTERACIÓN NUMÉRICA Trisomía 21 =Sindrome de Down

ALTERACIÓN NUMÉRICA Trisomía 18 =Sindrome de Edwards

ALTERACIÓN NUMÉRICA Trisomía 13 =Sindrome de Patau

ALTERACIÓN NUMÉRICA Monosomía X =Sindrome de Turner

ALTERACIÓN NUMÉRICA Trisomía XXY =Sindrome de Klinefelter
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Trisomía 21 =Sindrome de

Down

Monosomía X =Sindrome de

Turner
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Ya se mencionó que los cuadros genéticos se manifiestan desde
elnacimiento del individuo, abarcando diferentes sistemas y
funciones. Loscuadros previamente mencionados, en lo que respecta
al ámbitoneurológico infantil de la rehabilitación, siempre darán
motivo deconsulta por Retraso del Desarrollo Psicomotor (RDSM),
hipotonía y

complicaciones ortopédicas secundarias, en mayor o menor
grado,relacionadas especialmente con columna, caderas y pies.

Por su parte, las alteraciones estructurales dicen relación,
enalgunos casos, con grandes errores de secuencias en los
cromosomas,

pero parciales, es decir, éstos se ven afectados por un daño que
noimplica la estructura total del cromosoma, al menos no como
parahablar de una alteración numérica clásica. Pero hay casos
dealteraciones puntuales, de unos pocos nucleótidos.

Dentro de las alteraciones estructurales cabe señalar:

1. Translocaciones:

• Robertsonianas: Afectan a los cromosomas acrocéntricos, es
decir, aquellos cuyo centrómero se ubica muy cerca de un extremo
(13,14, 15, 21 y 22). Corresponden a la alteración estructural
másfrecuente, ya que se estima que 1 de cada 1000 individuos la

presentan. Pero sucede que al ser balanceadas, o sea, sin
pérdida dematerial genético, el individuo afectado es
fenotípicamente (yclínicamente) normal, si bien posee 45 cromosomas
en vez de 46, poruna trisomía del cromosoma comprometido (aunque
una trisomíadiferente a la numérica). Lo anterior, sin embargo, lo
hace susceptiblede procrear individuos clínicamente afectados. De
hecho, algunoscuadros de Down obedecen a este mecanismo.Cuando la
translocación robertsoniana no es balanceada, es decir,existe
pérdida de material genético, las manifestaciones clínicassuelen
ser más evidentes.La translocación robertsoniana se produce por
fragmentación de losbrazos cortos y unión de éstos. Así, se genera
un cromosomadicéntrico, ya que tiene dos centrómeros, mientras que
la estructuraformada por los fragmentos restantes de los brazos
cortos, se pierde.
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• Recíprocas: En este caso 2 cromosomas no homólogos se rompene
intercambian sus fragmentos. La translocación es balanceada, demodo
que el individuo es fenotípica y clínicamente normal, pero
sudescendencia puede verse afectada.

2. Deleciones: Un segmento de un cromosoma se rompe y se
pierde.La porción perdida puede afectar a cualquier cromosoma y
acualquier banda y las manifestaciones clínicas dependerán
deltamaño de la deleción y de los genes afectados. Muchas de ellas
sonidentificadas con los métodos convencionales, pero a veces
serequiere de estudios ulteriores ya que hay deleciones muy
pequeñaso microdeleciones, difíciles de evidenciar. Para su
identificación seemplea la técnica FISH.El cuadro más común de este
tipo es la deleción 15q
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