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Resumen

Introduccién: La enfermedad de Hallervorden-Spatz (EHS) de herencia autosémica
recesiva gue presenta manifestaciones neuropsiquiatricas caracterizadas por signos
piramidales y extrapiramidales, disartria, trastorno neurocognitivo, sintomas

depresivos y sintomas psicoticos.
Objetivo: Describir la sintomatologia neuropsiquiatrica de la EHS y la expresion

atipica de la enfermedad en el caso reportada.
Metodo: Reporte de caso y revision de la literatura.
Resultado: Se presenta el caso de una adulta joven gue debuta con sintomas

depresivo, seguidos de sintomas motores y rapidamente desarrolla un trastorno

neurocognitivo,
Conclusiones: En pacientes con diagndstico de depresion mayor se deben estudiar

causas organicas asociadas, ya gue pueden pasar inadvertidas enfermedades graves

como la EHS.
Palabras clave: Enfermedad de Hallervorden-Spatz, depresion mayor, organicidad,

nauropsiquiatricas

Summary

Introduction: Hallervorden-Spatz disease (HSD) is an aulosomal recessive
inheritance disease, that presenls neurapsychialric manifestations characterized by
pyramidal and extrapyramidal signs, dysarthria, neurccognitive disorder, depressive
symptoms and psychotic symptoms.

Objective: To describe the neuropsychiatric symptomatology of the HSD and the

atypical expression of the disease in the reported case.

Method: Case report and literature review.

Result: We present the case of a young adult who debuts with depressive symptoms,
followed by motor symptoms and quickly develops a neurocognitive disorder.
Conclusions: In patients diagnosed with major depression, associated organic
causes must be studied, since serious diseases such as HSD can be unnaticed,

Key words: Hallervorden-Spatz disease, major depression, organicity,
neuropsychiatric
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Introduccion

La enfermedad de Hallervorden-Spatz (EHS)
fue descrita por primera vez en 1922 por los
neurapatalogos alemanes Julius Hallervorder
v Hugo Spatz, al observar que cinco mujeres
integrantes de una familia de doce hermanos
presentaron un cuadro clinico consistente en
deterioro cognitive, parkinsonisino, distonfa
y coloracion pardueca en el globo palido en la
necropsiall).

La EHS ¢s un raro sindrome, que en gran
proporcion es familiar con un pateon de
herencia autosomica recesiva. Presenta
manifestaciones neuropsigquidtricas
caracterizadas por signos piromidales v
extrapiramidales, disartria, trastornos
neurocognilivos, sintomas depresivos v
sintomas psicoticos (2). Generalmente es
diagnosticada en la infancia v adolescencia
tardia v cn algunos casos cf diagnostico se da
en la edad adulta. La historia natoral de la
enfermedad peneralmente dura entre 103 12
anfos desde el diagnastico, pero hay informes
de casos que sobreviven hasta 30 afos (3 ).
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En la gran mayoria de los casos se ha
encontrado una mutacion del gen que codifica
1a pantotenato kinasa (PANKZ2) situado en el
cromosoma 20p 1 3-pl2.3 (2), Esta enzima se
requicre para formar fosfopantotenato v
coensima A, En este paso al pantotenalo se le
agrega glicing v hierro, v la alieracion en la
funcion de esta enzima produce acumulacion
de hierro v formacion de radicales Libres (1)
Ademas de los hallazgos clinicos, las
neurcimigenes como la resonancia
magnética nuclear (RMN) cerebral es una
importante ayvuda diagndstica (2).

bmagen smnda de Hadflick 51, Westoway 5K, Levison B, Phou H, A I8,
Cheng KHE amd Crigschser 1, Cienatic, Clinical and eafsopraphic defingition
o Halfervorden S patasyndroee. 3 Eigal ) bod 2005 145 Bh=li

Tabla 1. Clasificacién de Enfermedad de Hallervorden-Spatz (5)

Tipica Atipica

Se manifiesta en la ninez o
adolescencia

La progresion es rapida v de mal
pronostco

Edad de inicio {principalmenta en la segunda vy tercera
década de la vida)

Progresion lenta v s caracterza por; retraso de la disfuncion
axtrapiramidal duranta varios afos y prograsion mas gradual

del proceso de la enfermeadad

En la presentacidn atipica otros sintomas como defectos en
gl habla, la espasticidad y los trastomos psiquiatncos
tamblén pradaminan
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En una revisién de Maria R, Bokhari ; Syed
Rizwan A, Bokhan (5) citan los siguientes
criterios diagnosticos:

Parg wn diggrdstice definitive, fodos los
hallazpos oblipatorios v al menos dos de Tos
hallozpes corroborativos deben esiar
presenies.

Lets coavocteristivas obliigatorias,

o nicio en las primevas dos décadas de fa

vida,

Progresion de signos v shrtonas; forma
edeisica: perdida de o deaminalacion gue
pewrre dentro dedos 10-15 aftos desde ef
inicio. forma atipica! la pérdida
ambulatoria veurre dentro de los 15-41)
ariens def fnicto de Ja enfermedad

Evidencia de disfuncidn extrapivamidal,
gue incluve uno o mdy de estos
impedimentoy newroldgices: distonia,
rigidez, coreoatetosis,

Las caracteristicas correhorativas se
entmeran de lasiguiente manera:

s Afecracion del tracio corticoespinal;
espasticidad, mperreflexia v signos de
dedos extensores,

»  Deteriors intelectual progresive,

s Refinitis plgmentosa v/ o atrofia opeica
fvisia con eleciroretinograma o prueha
dle caniper vistial),

o Comulsiones,

Historial familiar consistente con
herencia gutosomica recesiva fpuede
incluir consangrinidad),

Adreas hifpointensas en resonancia
magnética (RMN) en fos ganglios
basales involucrados.

o Citosomas anormales on linfocitos
circalantes.

o Adcantecitosis de los globulos vofos,

Presentaremos ¢l caso de una paciente con
EHS. guien debuto conun cuadra de sintomas
depresivos que precedieron de las
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manifestaciones neuroldgicas, que ingresa a
una institucion de salud mental,

Descripcion del caso

Se trata de una paciente de sexo femenino de
3K anos de edad, guien consulta por presentar
un cuadro clinico de un afio de evolucion de
sintomas afectivos depresivos caractenzados
por dnimo triste, ansiedad, anhedonia, abulia,
aislamicnto social, labilidad emocional,
insomnio, fatiga divrna, disminucién en la
concentracidn, Adicionalmente, 1deas
sobrevaloradas de soledad v minusvalia, con
ideas de muerte v de suicidio parcialmente
estructuradas, A la realizacidn del examen
fisico de ingreso llamaba la atencién la
presencia de temblor distonico en region
cervical, temblor postural v de accidén en
mianos, con predominio izguicrdo.

La paciente tenia diagndstico de trastorno
depresivo mayor, 7 afios antes de su ingreso,
con posterior aparicion del trastorno del
movimiento hipercinético (distonia,
miaclonia y temblor) desde 4 afios antes de la
consulta ¥ de un afo previe presentaba un
trastorne neurncognitivo establecido
mediante prucbas neuropsicologivas, Un afio
antes le hicieron diagnostico de enfermedad
de Hallervorden-Spatz confirmada por
prucbas 1magenologicas, con reporte de
RMN cerebral con imdgenes simétricas de
ambos globos palidos, con hiperintensidades
de sefial central e hipoinlensidad periférica
imagen en ojo de tigre) (Figura 1), Ademas,
habia sido estudiada con pruebas gendticas
gue demostraban la presencia de la mutacion
del gen PANKZ.

Fue ingresada a hospitalizacion 2 atos antes
de la consulta actual en una Unidad de Salud
Mental ¥ se encontraba en manejo
ambulatorio por parte de psiquiniria y
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neurologin con escitalopram 20mg al dia
iniciade un afio antes y gabapentin 300mg
cada 12 horas, Con lo anterior se concluyd ¢l
diggndstico de un trastorno depresivo, debido
a otra afeccion médica con episodio del tipo
de depresion mayor.

Discusion

En ¢l DSM-5 se encuentra ¢l diagndstico de
trastorno depresivo debido @ otra afeceidn
medica, con episodio del tipo de depresion
MayOr, con criterios que en nuestra paciente
cumplia:

Criteric A: Un periodo importante y
persistente de estado de dnimo deprimido o
una disminucion notable del interds o placer
por todas o casi todas las actividades que
predomiman en el cuadro clinico,

Criterio B: Existen prucbas a partir de la
historia clinica, la exploracion fisica o los
analisis de laboratorio de gue el trastorno es la
consecuencia fisiopatolégica directa de otra
afecciom médica.

Criterio C: La alteracion no se explich mejor
por ofro trastorno mental (p. gj., trastorne de
adaptacidn, con estado de dnimo deprimido,
en el que el factor de estrds es una afeccion
medica grave.

Criterio [» El trastorno no se produce
exclusivamente durante ¢l curso de un
delirium.

Criterio E: EI trastorno causa malestar
clinicamente significativo o deterioro en lo
social, laboral u olras dreas imporantes del
funcionamiento (4).

En la revision de la lteratura se puede
evidenciar que hay dos formas de
presentacion de la enfermedad (tipica v
atipica). La tipica que se manifiesta en la
nificz o adolescencia cuya progresidn es
rapida. Y la atipica, que es el caso de nuestra
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paciente, que se caracteriza por una edad de
inicio en la segunda a tercera década de la
vida, es de progresion lenta y se acompaia de:
retraso de la disfuncién extrapiramidal
durante varios afios y progresion mias gradual
del proceso de la enfermedad. En la
presentacion atipica otros sintomas como
defectos en el habla, la espasticidad y los
trastornos psiquidtricos también predominan
{3} En los servicios de psiquiatria es dificil
diagnosticar esta enfermedad, pero se debe
considerar s el pacienle presenta miltiples
sintomas psiguidtricos asociados 4 rastormos
maotores ().

Dentro de los sintomas psiquidtricos mas
comunes que s¢ encueniran en esta patologia
son ¢l deterioro neurocogninivo, dado por
déficit cognitive, ¥ alteraciones conductuales
progresivas, asociado a sintomas depresivos,
ansiedad, labilidad alectiva, irritabilidad,
nobre control de impulsos ¥ sintomatologia
psicatica. En el caso de nuestra paciente,
guien cursaba con una presentacion atipica de
la enfermedad, predomind el délicit cognitivo
gencrando deterioro en su funcionalidad, y
alteraciones en el estado de dnimo,
requiriendo manejo farmacolégico,
psicoterapéutico ¥ una hospitalizacion en
unidad de salud mental,

Conclusiones

Es importanie lener en cuenta dentro del
diggnaostico de depresion mayor, las causas
organicas va que estas pueden presentar
manifestaciones psiquidiricas previas, hMis
aimn si la enfermedad se manifiesta con otros
sintomas neurologicos motrices que sugieran
una enfermedad neurndegenerativa de base.

Dentro de las manifestaciones de la EHS se
encueniran varias presentaciones, la tipica y
la atipica, A pesar que epidemiologicamente
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ln forma tipica es la mds frecuente y se
manifiestan en la nifiez v adolescencia v tiene
un pobre pronostico v es de rapida
progresion: existen presentaciones atipicas
que se pueden manifestar en la etapa adulta v
ser de progresion mas lenta, Del estudio v
enfogque inicial que se le brinde a esta
patologia dependerd ¢l mancjo integral,
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