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’ FICHA-RESUMEN DE ENFERMEDAD RARA \

PELIZAEUS-MERZBACHER

DESCRIPCION : es una enfermedad rara heredada del sistema nervioso central que
se caracteriza por la desmielinizacidn (perdida de mielina) progresiva. Forma parte de
las leucodistrofias. Esta ligada al cromosoma X paraplejia espastica tipo 2 (SPG2) son
nosologically distinguido, que se encuentran en extremos opuestos de un espectro
clinico de X-vinculado, enfermedades causadas por mutaciones del mismo gen, la
proteolipid proteina 1(PLP1) de genes. Estas proteinas constituyen alrededor del 50%
de la masa de los sistemas CNS.

SINTOMAS: Los signos clinicos dependen de la edad a la que aparece la
desmielinizacion. Los signos clinicos suelen incluir una combinacion de nistagmo,
estridor, quadriparesis espastica, hipotonia, deterioro cognitivo, ataxia, temblor, y
leucoencefalopatia difusa en RM. Las incautaciones y perinatal estridor son raros los
signos y suelen ser visto s6lo en los casos mas graves. La mayoria de las personas con
PLP1 presente duplicaciones con el clasico Pelizaeus-Merzbacher enfermedad, se
caracteriza por nistagmo, que comienza en el primer afio de vida, con retraso cognitivo,
motor y ataxia. En el lactante se manifiesta a demas con crisis convulsivas raras,
retraso en el desarrollo psicomotor, con irritabilidad, dificultad de alimentacion
sindrome piramidal que hace que el nifio adopte una postura en opistomo (espasmo
tetanico de musculo de la nuca y el dorso), es frecuente la aparicion de ceguera por
atrofia dptica. A partir del primer afio, el sintoma inicial principal es la alteracion de la
marcha que es ataxica o espastica con hipotonia axial, pudiendo ser la Unica
manifestacion durante varios meses, hasta que poco a poco van apareciendo
alteraciones de la conducta y del aprendizaje, como manifestaciones de deterioro
cerebral. A partir de los cinco afios lo primero que aparece son los sintomas mentales,
problemas de comportamiento e hiperquinesia, seguidos de deficit de atencidn,
concentracion, aprendizaje y lenguaje. En una etapa posterior desarrollan paralisis
espasticas progresivas, movimientos anormales y espasmos tonicos, con evolucion a un
estado demencial y una rigidez de descerebracion que conduce a la muerte
inexorablemente. En el adulto los sintomas predominantes son los psiquiatricos,
pudiéndose presentar aislados o preceder de sintomas neurologicos.
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