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RESUMEN

En el presente
trabajo se hace una
descripción de la
leucosis trófica,
deficiencia
producida por una
alteración genética
de difícil diagnóstico,
evolución incierta y
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CP. de Educación Especial
"La Panderala"
Vila-Real ¡Castellón)

Te!. 964/52 51 17
De 9'30 a 16'15
Te!. 964/66 1796
durante todo el día.

AGOSTO 1993

cuyo tratamiento está
en fase de
experimentación.

El caso que
presentamos es un
ejemplo de
tratamiento
globalizado (áreas
cognitiva, motora, de
comunicación y
lenguaje y de
autocuidado) con
unos resultados,
hasta el momento,
muy positivos.

SUMARY

In this work we are
making a description
of atrophied leucosis,
deficiency produced

by a genetic alteration
of difficult diagnosis,
uncertain evolution
and which treatment
is in stage of
experimentation.

The case that we are
introducing is an
example of global
treatment (cognitive,
motive, comunication
and language orea
and social and
selfcare orea) with
very positive results
up tin now.

INTRODUCCION
E st e trabajo corresponde a
una n iñ a que cue n ta en la
ac tuali dad con 8 a ñ o s d e
edad.

El p ro grama se in ició a
la edad de 3 años. Desd e el
principio d el tratamiento
han co la borado va rios pro
fe si onal e s d e di ve r s as
áreas: psicólogo , logope da ,
fisioterapeu ta, ed ucadores
y m a e s t r o s, qu e e n s u
momento han formado el
Gabinete de Estimulación
Temprana del ce ntro.

Du r ante es te tiempo se
h a n ido r eadaptand o pro
grama y o bje t ivos , segú n
la s necesidades educat ivas
eva luadas peri ódicamente.

DESCRIPCION DE LA ALTERA
CION CLlNICA

La leu cosis tr ófica perte
nece al grupo de enfermeda
des por malfo rmación de la
mi elina . Es tas enfe rmedades
consisten en una alt erac ión
d e la sus tan cia bl anca con
afectación predominante de
las vías mot oras.

En el caso que presenta
m os se observan signos de
alteració n en la s vías pira
midal es , hipertonía , h ipe
r r e flcxi a, espasmos cl óni
cos y respues ta s plantares
extensoras.

Este tipo de enfermeda
d e s es h e r ed it a ri o, co n
carácter heredita rio autosó
m ico en la m ayor parte de
los casos .

La dcsmi eli ni za ci ón es
difusa y casi siempre simé tri
ca, afectando a los hemisfe
rios cerebrales y cerebelosos,
la corteza rara mente es afec 
tada. Los sín tomas son inva
riablemente progresivos y no
hay tratamiento específico.

CLASIFICACION DE LAS LEU
CODISTROFIAS

- Leucodist ro fi a Meta cro
m áti ca (in fantil )

- Leucodi s tro fi a Metacro 
mática (juvenil y adulta )

- Degeneraci ón Esp onjosa
(Ca navan)

- Leu codist rofi a Sudanófil a
de Célul as Glo bo ides

- Leucodistrofia Sudanófila

- Leucodistrofia co n fibras
de Rosen th al (Alexandc r)

DESCRIPCION DEL ESTADO
INICIAL

A la entrada en nuestro
serv ic io pre s ent aba un
aspec to d esal entador. La
niña h abía recibido trata
m iento domicili a ri o p e r o
d ebido al recha zo d e este
tra tam ie n to hubo que s us
p ender las ses io nes. Este
recha zo se ge neralizó en el
co legio, punto cl a ve del
mi sm o era la superp rotec
ción familia r.

Por todo ello la primera
fase del tratamiento se cen
tró en consegu ir la co nfian 
za tanto de la familia como
de la niña, estando presen
t e s e n el t r atami ento la
madre y la abuela .

• Area Moto ra

En la primera ex p lo ra
ción fís ica se observó qu e
tenía un deficitar io control
cefálico y postural del tron
co , los giros . y volteos eran
rea lizados con gran dificul
tad y s ie m p re co n ayuda .
La se des tación era lograda
co n ay u da y m ant enía la
p o s ici ón con inclina ci ó n
ante rior del tronco durante
un os segu ndos. El a poyo de
las m anos era casi in exis
tente.
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ENFERMEDAD

l e ucod is tro fio
sucIonóFilo de cé
lulc s g lobo ides
(enf. de Krobbe).

l e uco d is tro fio
sudonóFilo .

l e ucod ist ro fio
con fib ra s d e
Posenthol (Ale
xonder).

EDAD
DE INICIO

3-6 Meses

1-2 Años.

1-2 Años.

METODODE
HERENCIA

Recesivo o outo
sómico.

Recesivo y ligo
do 01sexo.

A u tos ó m i c o
rec es ivo o do
minonte .

SIGNOS Y
SINTOMAS

Irrito bilidod , otoques de llonto .
Episodios febriles inexplicodos.
Opistotonos . Hipertonicidod en
ex tremedidad es infe r iores .
Nislogmo pendulorcón ceguero
prog re sivo y ot rof io óptico .
De terio ro de los fun ci ones
mentoles paresi a Bulbar. Ata ques
miocló nicos y rigidez de des '
descerebroción . Proteinos altos
en loC. R. Disminu ció n de lo

conducción nervioso.

Nistogmo, otoxis, disminución de
lo vis ión . Atro fio ó p tico , es
posticidod de lo s piernos y mós
ta rde d e los brozos , re flejos
oumentodos. Babinski +. Temblor
le ng uo je scan ing . De mencio
progresiv o.

Megolocefolio . Retroso mentol.
Desa rro llo motor lento . Espos
ticidod oumentado. Atoques.

CURSO Y
ESPERANZA VIDA

Rópidomente 1
20ños.

Prog re sivo 20
300ños.

Rápidamente 2
3 0ños.

En cuan to a la reptaci ón
y a l ga teo tam bi én e ra n
inexis ten tes .

Asi m ism o . e n es t o s
momentos iniciales la hipe
d c st a ci ón y la m a rch a
cons t ituí a n unos obj et ivo s
c a s i inalcanzabl e s. La s
reacciones d e a utodefensa
de la n i ña im pos ib ilitaban
c u a lq u ie r m an iob r a d e
ace rcam ien to .

En c u a n to a l ba la n c e
músculo-articular , presen 
taba un a espasticidad ace n
t u ad a co n un o s r e fl ej o s
exacerbados sobre to do en
mi embros in fer io res ; a bdo
mina les y erec to res estaban
in mad uros, lo que imped ía
el sopo rte del tronco .

• Area Social y de Aut ocui
dado

En cua n to a las act ivida 
des de la vida diar ia (A. V.
D.) , la n iña no co nt ro la ba
es fín te re s a l no llevarse a
ca bo por pa rt e de la fam ilia
n in gú n control d e la m ic
ció n ni de la defecació n.

E n cuanto a la al imen ta
c ió n , la niña ha bía es tado
comiendo a limen to s tri tu 
rados y en es te momento se
hizo ver a la madre la necc
s id a d d e d a rl e alim e n to s
s ó lid o s . La a l imentació n
era dada por la madre, no
habiendo intentado que la
n iña se alimenta ra por ella
mi sma.

En cu anto al aseo, era la
m adre la en cargada de rea
lizar todas las tareas .

• Ar e a d e Len gu aj e y
Com u nicació n

A su llegada a l Serv ici o
de Logopedi a , la niña pre
se ntaba una a te nc ió n muv
d ispersa, no si end o ca paz
d e con s tr u ir to r res . Po ca
prensión, no a par ec iend o
la pinza d igit a l pa ra coge¡'
los obje tos utilizaba las do s
m a nos o só lo la pal m a de
la mano (prens ión en ras 
tr i11 0 ).

No podía encajar 3 figu 
ras s i n o era co n mu ch a
a vu da . Presentaba ll a nt o
a n te la pre s en ci a d e la
m adre v también a n t e s u
a use nc ia , sólo que ría es ta r
co n ella y al mismo tiempo
no dejaba que és ta a te nd ie
ra a o t r a pe r son a qu e n o
fue ra ella .
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ción, etc. Otro tipo de ejer
cicios eran los encam ina
dos a favorecer los cam bios
p os tu ral es , la se des tac ió n ,
la reptaci ón y la p ot encia 
ción de erectores y abdomi-
nal es. .

En cuanto a la alimenta
ción, aseo e hi gi en e se le
d ie ron no r mas a la madre
p a ra consegu ir el pa so de
la a l imentac ió n co n a li 
mentos t r iturado s a a l i
mentos só lidos . También se
le enseñó a la madre a con
fec ciona r un reg is tro hora
rio de la m icció n y la defe
cación .

E n es ta fase d el trat a
m ie nt o la cola borac ió n d e
los padres fue de gran valor.

E l tra bajo que se realiza
ba en nu estro se rvic io era
paralelo a l de lo s pad res ,
siendo más ex ha ustivos los
ejercicios rea lizados en e l
co legio que e n casa . Los
res ulta dos obten idos eran
plasmados en u na hoj a de
control que periódica m ent e
era revisada en el centro por
lo s t er a p euta s y la mad re
co nj untamente.

Posterio rme n te l o s
o bjet ivos su perados se e li 
min aban d el program a y
era n añadidos otros nu e
vos.

DESCRIPCION DEL ESTADO
ACTUAL

Al poco tiempo de in icia 
da la es tim ulac ión, observa
mos (te n iendo sie mpre pre
sen te el défi cit de la n iñ a )
un notable avance en todas
las áre as.

E n el área mo tora lo s
avances han sido importan
t es . Ac t ua lme n te la ni ñ a
cam ina , es capaz de su bir y
ba jar escaleras co n marcha
a lternan te, también es capaz
de atravesar las paralelas de
obstáculos , subir y baja r las
espalderas sin ayuda.

Los giros y volteos es tán
ya superados.

En e l á rea socia l V d e
autocu ida do, la a li men ta
ción es tá total m e n te nor 
ma l iz a d a , util i za n d o la
cuc hara , el tenedor y la se r
villeta, ta mbi én be be sola
en u n vaso y en u na taza .

E n c ua n to a l aseo es
ca paz de lavarse los dien tes,
lavarse y secarse la cara y las
manos y de ir al aseo cua ndo
lo n eces i ta , b aj á nd o se y
subié ndose las bragu itas y el
pa ntalón del chandal,

E n el á rea de len gu aje y
co m u n icac ió n e l ava nce
ta m bién ha sido pos itivo . El
so plo a unque débil, ha apa -

l e n t a m e nte
pr og resivo ] 0 
20 años.

Rápida mente 3
8 años .

Rápida mente i 
2 a ños.

CURSO Y
ESPERANZA VIDA

reci do y h a m ej o r ad o la
coo rd inac ió n e n respira
ción -fonació n a u nq ue se
cont inúa incidiendo en ella .

E n le n gu aj e repeti ti vo
emite todos los fonemas y
e n lenguaje es pon táneo
presenta omisiones , d ist o r
s iones v sus t i t u c iones d e
alguno de ellos . Puede art i
cular correc ta men te pal a 
bras bisíla bas y tri síl abas.

En cua nto a la construc
ción de frases , hace frases
s im p les correc tam e n te . A
nivel a ud it ivo puede discri
min ar la clase d e mater ia l
por su sonido y también dis
cri mi na los sonidos del pro
pio c uerpo, de l m edi o
am biente y de la natural eza .

E n cuan to a la com
prensión , es ca paz de id en 
tifi c a r el voca b u la r io de
diver sos ce n tros de interés
y d e in t e rpret ar y seg uir
órdenes com plejas.

R e spo n d e a tod o ti p o
d e preg un tas se nc i l las
sobre u n cue n to co n tado
p re vi am ente . E n co nver
s ac ión es pon tá nea s ól o
h a ce p regunta s y come n
t ari os sobre su fa m ilia y
n orm alm e nt e só lo se
co m u nica co n a d u l tos
(deb ido a su dé fic it físi co ,
tem e a la caída) .

SIGNOS Y
SINTOMAS

Flojedad de piernas, hipertonía e
hipe r re fle x ia a l comien zo .
Ata xia , ceguera cortica l y atrofia
óptica secundaria . Sordera . Mas
tarde: hipa tonia , hipo rreflexia y
a taques miocló nicos o tónicas .
Proteínas alt a sen I.C. R. lenta
ve loci da d d e conducció n
nervio so . Grá nulos me ta cro 
mátic os en orino y nerv io s

periféricos.

Pa ropa resia lenta mente progre
sivo. Demencia y ceguera. Otros
síntomas como lo forma infantil.

Sustentación de lo ca beza pobre.
Espasticidad en extremida des
inferiores. Retraso en el desarrollo.
Ma crocefal ia . Pa re sia bu lba r.
Ataques mioclánicos y rigidez de
descerebracián .

MEraDO DE
HERENCIA

Recesivo auto
sómico.

Recesivo auto'
sómlca .

Recesivo Auto'
sómico.

EDAD
DE INICIO

] -1/ 2-2 Años.

6-8 Años.

3·6 Mese5

ENFERMEDAD

le ucod istro fia
metacromática
juvenil y adulta.

l e uco d istrofi a
meta c ro mát ica
( infan~ I ) .

De g e ne ra c ió n
Esponjosa (Ca
nova n)

Al ca bo d e un m e s se
consiguió que la mad re qu e
da ra fuera d e las sesiones ,
pr e sentand o entonces un
cuadro de nerv iosismo an te
la ausencia ma tern a . Se cal
maba a los 15 mi nutos.

Esta reacción fue desa 
pa reci endo con el ti empo.
P r es entab a tambi é n tem
bl o res cua n do ya ll e vab a
un rato trabaj a ndo, debido
a la fati ga muscul ar .

La capac idad de imita
ción de ges tos era nul a y a
nivel de pra xias orob uc ofa
ciales y capacidad resp ira
to ri a , n o d aba besos y n o
era capaz de so p lar la ;ela .

En c u anto a artic u la 
ción y ex presión oral, no
emi t ía ni n gu n a pa la bra,
sólo s ílabas a is ladas (m a,
p a , ta . . . ) y ú n ica me n te
algun as d e ellas se referí an
a la persona u objetos dese
ados.

A nivel a udit ivo no pre
sen ta ba n in g ú n d éficit
es pecífico, pero su capaci 
dad a u d it iva era b aj a a l
esta r p o c o est i mu lad a y
también d ebid o a s u falta
de ate nción.

No id entificaba vocabu
la r io , las úni ca s pala bras
q ue iden t i f ic a b a e ra n
mama, papa y "ia io" (refe
re n te a su a bue la Rosario ),
no seguía ta m poco nin gún
tipo de orde n.

INTERVENCION

An te esta sit uació n se
pl a nt eó un trat a mi ento
coord inado entre di versos
pro fes io nales : Psi cól o go ,
q ue act uó coordina n do y
su pervisando todo e l p ro
grama, fisioterapeuta , logo
peda y educadora .

E n una p ri m e ra fas e a
los padres se les indicó un
progra m a d e t r a baj o q ue
consis tía en la rea lizació n
de un os ob jetivos tan to en
el pl ano fís ico como e n la
es tirn u lació n d el lenguaje ,
as í co mo en la ali me n ta 
ción y en el aseo personal.

Estos ejercicios cons is t í
an e n juego s de estim u la
ción del lengu a je referidos
a m ov ilidad oro bucofacia l,
capac i da d d e i mi tac ión ,
em isió n de so nidos , traba jo
de la audi ci ón y cornposi-
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INTEGRACION ESCOLAR

Du rante el cu rso 89 /90
se integró parcialmente a la
niña en un co leg io ordina
rio de E . G. B. , en preesco
lar 5 años , para fomentar el
área de socia l izac ió n . Al
mi sm o ti e m po la niñ a
seguía as ist iendo a los se r
vic ios de psi cólogo, fisi ot e
rapia y logoped ia de nues
tro centro.

Durante e l curso 90 /91 ,
se siguió co n el mism o tipo
d e integración parcial. En
este per íodo se proporcio
n ó a la m a est ra fichas d e
trabajo y ori entaciones psi
cop ed a g ó g ic a s p ara la
mejor in tegració n esco la r
de la ni ña,

Debido a la elevada rat io
del a u la , la m a estra no
podía segu ir las directrices
qu e se le daban . Como co n
secuencia de todo ello, se
c o ns ide ró co n ve n ie n te la
escolarización en el C. P .
d e E ducació n Es p ec ia l,
d onde actualmen te reci be
tratamiento de fis ioterapia,
logoped ia , apoyo psicológi
co, a d iestramien to en las
actividades d e la vida d ia
ria y los progra ma s d e
escolaridad en el a ula.

PALABRAS CLAVE

Leucosis trófiea: Enfer
medad de carácter heredi
tario au tosóm ico que cursa
con una degen eración de la
mi elina.

Mielina: Sustancia blan
ca co ns tituyente de la fib ra
ner viosa , enca rgada de la
tra n smi si ó n de l impul s o
nervi oso .

Hipertonía: Aume nto
del to no musc ula r.

Hiperreflexia: Au men
to del tono refle jo.

Espasmos clónicos:
Contracciones involuntarias
muscul ares.

Gabinete de Estimula
ción Temprana: E qu ipo
formad o p or: P sic ólogo,
fis io t era pe u t a , logopeda,
educ ador y m aestro y asis
tente soc ia l, enc am inado a
la info rma ci ón y a l trata
miento d e n i ños con pro
bl ema s ps ic o lógicos, físi -

cos , d e l en guaj e , tanto
sepa ra da m e n t e co mo e n
co nju n to.

Tratamiento Globali
zado: Int ervención co njun
ta en las á reas : cogni tiva ,
m otora , d el lengu a j e y
com u nicació n, social y d e
a u tocu idado, en cola bora
ción co n la fami lia.
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