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e Paciente de sexo femenino.

e 33 anos de edad.

 No refiere antecedentes familiares



MOTIVO DE CONSULTA

Debilidad muscular y trastornos de la marcha
de 2 anos de evolucidn, que se intensifica en los

Ultimos 2 meses.

Distonia muscular de 2 meses de evolucion.

Disfagia a solidos de 1 ano de evolucion, que
orogresa en los ultimos 2 meses a afagia
(actualmente SNG).

Disfonia de 2 meses de evolucion.
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e Se observa aumento del didmetro de los
ventriculos laterales a predominio
bifrontal.

* Imagenes hipointensasen Tl e
hiperintensas en T2 anivel delos nlcleos
lenticul ares.



Videoradiologia de la deglucion

e Importante residuo oral, vallecular y
en senos piriformes.

e Apertura del cricofaringeo
iIncompleta y aspiracion deglutoria.



Manometria faringoesofagica

 Preson y relgacion EES normal

* Presion contraccion hipofaringea
disminuida.

* Presion intrabolo hipofaringea aumentada
en forma constante con volumenes
crecientes.



LABORATORIO CONVENCIONAL

* NORMAL



DIAGNOSTICOS PRESUNTIVOS

Corea de Huntington
e Corea-Neuroacantocitosis

Sindrome de Tourette

Enfermedad de Wilson

e Enfermedad de Parkinson



LABORATORIO

e Lipidograma: normal

e LDH: normal

e Transaminasas. hormal

e CPK: normal.

* Frotis en sangre periférica: Acantocitosis
s ANTIGENO KELL




DIAGNOSTICO

NEUROACANTOCITOSIS



NEUROACANTOCITOSIS

ACANTOCITOSIS es untémino que
describe gldbul os rojos “espinosos’.

Existen 3 enfermedades neurologicas
hereditarias asociadas a €lla:

 Abetalipoproteinemia.
e Neuroacantocitosis.
e Sme. de Mc Leod.



NEUROACANTOCITOSIS

L os sindromes asociados son raros, pero
probablemente muchos no son
reconocidos o reportados.



NEUROACANTOCITOSIS

LaNEUROACANTOCITOSIS, fue descripta por
primera vez en 1967 por Critchley y en
1968 por Levine.



NEUROACANTOCITOSIS

Es una enfermedad neurol 0gica degenerativa
multisistémica hereditaria, asociada con
acantocitosis en ausencia de
anormalidades lipidicas.



NEUROACANTOCITOSIS

* Presenta alteraciones neurologicas
progresivas:
— Disquinesia orofacial
— Corea de los miembros
—Mordedurade labiosy lengua
— Pérdida muscular distal
—Hipo o arreflexia tendinosa
— Distonia acompanante




NEUROACANTOCITOSIS

Laedad mediadeinicio 32 anos.

Trastornos cognitivos, psiquiatricosy cambios
organicos de |a personalidad.

Movimientos Involuntarios afectan
particularmente laregion orofacial y pueden
causar disartria, disfagia Yy vocalizacion
dteradapor la lengua y loslabios.

Otros signos tipicos incluyen corea de los
miembros inferiores (similar a la enfermedad

de Huntington), arreflexiatendinosay elevacion
delaCPK.



NEUROACANTOCITOSIS
» NEURIMAGENES

TACyY RMN::
—Atrofia del caudado
— Atrofia cerebral generalizada.

—Aumento de sefial en T2 anivel del
caudado y lenticular. (Signo frecuente)
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