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CASO 1





Mujer de 33 años

ENFERMEDAD ACTUAL

Episodio de amaurosis fugax  derecha con mareo. Recuperó la vista en 
cinco minutos. Actualmente asintomática. No episodios previos ni otra 
sintomatología asociada

EXPLORACIÓN FÍSICA

AC: rítmica 
AP: mvc 
Abdomen: sin datos de irritación peritoneal 
EEII: no edemas 
NRL: debilidad distal de predominio en extremidades inferiores. 
Fenómeno miotónico. Lenguaje disártrico. Voz nasal. Facies dismórfica. 
Afectación intelectual con lentitud de respuesta mental

https://www.mun-h-
center.se/en/research-and-facts/rare-
diseases

https://www.mun-h-center.se/en/research-and-facts/rare-diseases
https://www.mun-h-center.se/en/research-and-facts/rare-diseases
https://www.mun-h-center.se/en/research-and-facts/rare-diseases






¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?

A. Una distrofia miotónica tipo 1

B. Una encefalitis herpética

C. Una esclerosis múltiple por la afectación de 
la sustancia blanca anterior a las astas 
temporales

D. Un CADASIL que afecta característicamente 
a la sustancia blanca  temporal anterior



¿Qué tiene la paciente?

ⓘ Start presenting to display the poll results on this slide.



Mujer de 33 años

ENFERMEDAD ACTUAL

Tras presentar episodio de mareo que relaciona con consulta en cx plástica 
al sentarse cerró los ojos y al abrirlos no veía nada por el ojo derecho. 
Recuperó la vista en cinco minutos. Actualmente asintomática. No 
episodios previos ni otra sintomatología asociada

EXPLORACIÓN FÍSICA

AC: rítmica 
AP: mvc 
Abdomen: sin datos de irritación peritoneal 
EEII: no edemas 
NRL: debilidad distal de predominio en extremidades inferiores. 
Fenómeno miotónico. Lenguaje disartrico. Voz nasal. Facies dismórfica. 
Afectación intelectual con lentitud de respuesta mental



DISTROFIA MIOTÓNICA TIPO 1 O 
ENFERMEDAD DE STEINERT

Enfermedad autosómica dominante 19q13.3
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DISTROFIA MIOTÓNICA TIPO 1 O 
ENFERMEDAD DE STEINERT

Enfermedad autosómica dominante 19q13.3

Enfermedad 
multisistémica
crónica, de 
progresión lenta, 
altamente variable

CTG

38 a 50

5 a 37

50

Región no codificante 3' no 

traducida del gen quinasa de 

la distrofia miotónica (DMPK)



DISTROFIA MIOTÓNICA TIPO 1 O 
ENFERMEDAD DE STEINERT

Miotonía, debilidad muscular, distrofia muscular, endocrinopatía, cataratas, 
defecto de conducción cardíaca, disfunción del sistema nervioso central 
(SNC).

SNC: deterioro de la función motora, deterioro cognitivo, fatiga y depresión.

RM: pueden mostrar atrofia cerebral y/o lesiones hiperintensas de la sustancia 
blanca en T2/FLAIR 

- subcortical:  afectan más comúnmente a los lóbulos frontales, pero también 
pueden observarse en la región temporo-insular. Esta última característica 
no se observa en la distrofia miotónica tipo 2.



Gilbert Gottfried



CASO 2





Hombre de 66 años

ANTECEDENTES PERSONALES 
- Hipertensión arterial. Hepatitis B pasada. 
-Hábitos tóxicos: Consumo enólico de 6 UBEs/ día. Fumador de 2 cajetillas / día.
-Tratamiento: Diovan 160. 

MOTIVO DE CONSULTA Y ENFERMEDAD ACTUAL: 

Médico de atención primaria → alteración del estado general.  
Según su hija ( que no convive con él) → deterioro importante con pérdida de 
peso (que el paciente refiere de 3-4 kg), tendencia a falta de aseo y descuido 
(comprobado por familia en su domicilio), permanece cada vez más tiempo en 
casa, encerrado, con persianas bajadas… 
Interrogado el paciente → ninguna clínica focalizadora sólo la pérdida de peso y 
apetito, sin fiebre ni sudoración nocturna. 



Hombre de 66 años

EXPLORACIÓN FÍSICA : 
TA 155/90, afebril, FC 72. 
Consciente, colaborador, orientado en espacio, parcialmente en tiempo. 
Ligeramente bradipsiquico. Aceptable estado general. 
No adenopatías en terrritorios accesibles.  
AC rítmica, sin soplos. AP ruidos resp conservados.  ABD ruidos









¿QUÉ TIENE EL PACIENTE?

A. Un síndrome de Susac

B. Un Marchiafava Bignami

C. Un infarto del cuerpo calloso

D. Una efermedad del trastorno del espetro de 
la neuromielitis óptica (NMODS)



¿Qué tiene el paciente?

ⓘ Start presenting to display the poll results on this slide.



MARCHIAFAVA BIGNAMI

Neurotoxicidad inducida por alcohol + 
deficiencia de las ocho formas del grupo de 
vitaminas B 

Etanol 
Hipovitaminosis (B1) 

Estrés oxidativo

Alteración del metabolismo 
de los hidratos de carbono 

Reducción de 
neurotransmisores

Fallo en la síntesis de 
mielina y glutation



MARCHIAFAVA BIGNAMI
1 ª fase: edema citotóxico con rotura de la 

barrera hematoencefálica
2 ª fase: desmelinización focal 

y necrosis → atrofia

Terrence Y, StatPearls 2023



MARCHIAFAVA BIGNAMI

Signo del sandwich: afectación de 
la región central del cuerpo calloso 
en el cuerpo y esplenio, respetando 
la periferia y las capas ventrales 

Bourekas EC , AJR 2002

Kumar K S. J Clin Diagn Res. 2014





CASO 3





Hombre de 21 años

ANTECEDENTES PERSONALES 
- TCE, ¿hipogonadismo?

MOTIVO DE CONSULTA Y ENFERMEDAD ACTUAL: 

Diplopia de 5 meses de evolución tras cambio de gafas. 











































Hombre de 21 años



Hombre de 21 años

ANTECEDENTES PERSONALES 
Nacido de embarazo y parto normal. PRN: 3.450. Marcha a los 9 meses, lenguaje 
a los 15 meses. 
7 años se cayó de la bici y desde entonces dice la madre que camina mal
10 años fue visto por neuropediatra. 
Dentición tardía con agenesia de dientes. 
Empezó a tener sobrepeso en torno a los 11-12 años. 
El desarrollo puberal no ha sido normal, y no ha sido tratado. Comportamiento 
adecuado en casa y en el cole

No HTA. Hiperglucemia. Ni Hipercolesterolemia. 
No Hábitos tóxicos 
No AMC 
Retraso psicomotor 
Profesión: Colegio san rafael 



Hombre de 21 años

EXPLORACIÓN FÍSICA
Pares craneales: 
Campimetría nornal. 
MOE parece un robbing ocular bilateral tanto en mirada vertical como 
horizontal. PIC y NR V y VIIp normales. Resto de pares normales. 

S. motor: Hipotonía, paresia distal proporcionda con un marcado temblor distal 
en los 4 miembros de predominio izdo. RMP hipoactivos en MMSS y rotulianos 
vivos en MMII, aquíleos no evoco (retracción del tendon). Clonus agotable 
bilateral, con babinski bialteral, pies cavos dedos en garra. 

Sensibilidad: normal. 
Coordinación: Dismetría D-N y T-R muy marcado de predominio izdo 
Marcha atáxica, con cierta ataxia troncular, tandem imposible y P.Romberg + 
Obesidad, hipodentición,  imberbe, no vello axilar, marcada ginecomastia, 
micropene, testes de asapecto normal con muy escaso vello púbico 



¿QUÉ TIENE EL PACIENTE?

A. Una enfermedad de Krabbe

B. Una enfermedad de Canavan

C. Una aciduria 2-hidroxiglutárica

D. Un síndrome 4H



¿Qué tiene el paciente?

ⓘ Start presenting to display the poll results on this slide.



SÍNDROME 4H

Hipodontia

Hipogonadismo 
hipogonadotrófico

Hipomielinización



SÍNDROME 4H
Hipodontia

Hipogonadismo 
hipogonadotrófico

Hipomielinización

Autosómica recesiva10q22.3–10q23.31

Mutaciones en los genes de la ARN polimerasa III 
(POLR3A, POLR3B y POLR1C)



SÍNDROME 4H
RM: 

- Hipomielinización

- Atrofia del cerebelo 

- adelgazamiento del cuerpo 
calloso.

- Mielinización preservada → 
relativa hipointensidad en T2 de: 

- radiaciones ópticas, 

- globo pálido

- tálamo anterolateral

- núcleo dentado.



CASO 4





Mujer de 49 años ENFERMEDAD ACTUAL
1998→crisis epilépticas parciales complejas (con dificultad para hablar, aturdida, 
movimientos tónico del brazo derecho, ojos abiertos, desviación óculo-cefálica a la 
derecha) con generalización tónico-clónica secundaria, y parálisis post-ictal 
hemicorporal izquierda.
Múltiples fármacos antiepilépticos e ingresada en múltiples ocasiones. 

ANTECEDENTES PERSONALES:
Retraso mental con trastorno de la marcha e inestabilidad a raíz de "meningitis" a 
los 3 años de edad.  Enfermedad de Graves

ANTECEDENTES FAMILIARES
Una hermana con “leucopatía”
Un sobrino con epilepsia 



Mujer de 49 años

EXPLORACIÓN FÍSICA: 

Pares craneales conservados. Discreta hemiparesia distal en ESD. Facies 
tosca. Lentitud de respuesta mental. Lenguaje disártrico. Ataxia de la 
marcha, con aumento de base de sustentación.

Normal

Se solicita RM cerebral



T2 FLAIR



T2 DIFUSIÓN











































¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?

A. Secuelas de la meningitis en la infancia

B. Debido a las crisis comiciales repetidas y 
refractarias, una esclerosis temporal mesial con 
necrosis de toda la sustancia blanca

C. Un glioma difuso del sistema nervioso central: 
es necesario para un correcto diagnóstico 
estudio de perfusión y secuencias postcontraste

D. Una enfermedad genética



¿Qué tiene la paciente?

ⓘ Start presenting to display the poll results on this slide.



Davies A. Clin Radiol. 2023



¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?

DIAGNÓSTICO
Una enfermedad genética: 
La enfermedad de la sustancia 
blanca evanescente



Autosómica recesiva: 

Varios genes: L2HGDH (2004) se han descrito numerosas mutaciones

Nacimiento → normales: retraso en el diagnóstico

Inicio insidioso 

Diagnóstico: niñez tardía- adolescencia temprana.

Retraso en el desarrollo y dificultades de aprendizaje. 

Posteriormente, signos cerebelosos, convulsiones (fiebre)

ENFERMEDAD DE LA SUSTANCIA 
BLANCA EVANESCENTE



Autosómica recesiva 12q24.31

Síndrome de ataxia infantil con hipomielinización del 
sistema nervioso central (CACH)

ENFERMEDAD DE LA SUSTANCIA 
BLANCA EVANESCENTE

Mutaciones en cada uno de los 
5 genes (EIF2B1, EIF2B2, 
EIF2B3, EIF2B4 y EIF2B5) 

que codifican las 5 
subunidades del factor de 
iniciación de la traducción 

eucariota 2B (eIF2B), esencial 
para la síntesis de proteínas.



?

ENFERMEDAD DE LA SUSTANCIA 
BLANCA EVANESCENTE



Hermana



Hermano



Hermana





CASO 5



Mujer de 30 años

ENFERMEDAD ACTUAL: 

Cefalea de características migrañosas → movimientos involuntarios de 
MSI,  giro de cabeza y ojos a ese mismo lado, al principio eran esporádicas 
y fueron aumentando su frecuencia Ingresa y se inicia tratamiento con 
Depakine EV : no responde→ estatus Epiléptico → UCI.
Inician tratamiento con Difenilhidantoina, Fenobarbital y Midazolam EV, 
cesando las crisis.

ANTECEDENTES PERSONALES:

Paciente en estudio en Sv. de Neurología por cuadro de migrañas, posibles 
crisis parciales simples motoras, de origen frontal con generalización 
secundaria, trastorno endocrino y leucodistrofia de origen no filiado. 



Mujer de 30 años

Exploración neurológica al alta : Consciente, colaboradora, bradipsíquica. 
Tetrapiramidalismo

7 días → nivel de conciencia bajo → estupor 
Mejoría lenta y gradual. Comenzaron rehabilitación.

Normal

Se solicita RM cerebral





¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?

A. Es igualita que la anterior, la misma 
enfermedad genética

B. Encefalitis de Hashimoto

C. Tóxicos (chassing the dragon o 
leucoencefalopatía inducida por heroína)

D. Enfermedad de Marburg (esclerosis múltiple 
aguda de Marburg)



¿Qué tiene la paciente?

ⓘ Start presenting to display the poll results on this slide.











FIN


	Diapositiva 1: CÓMO ENFRENTARSE A LAS LESIONES DE SUSTANCIA BLANCA: CASOS INTERACTIVOS
	Diapositiva 2: CÓMO ENFRENTARSE A LAS LESIONES DE SUSTANCIA BLANCA: CASOS INTERACTIVOS
	Diapositiva 3
	Diapositiva 4
	Diapositiva 5
	Diapositiva 6: CÓMO ENFRENTARSE A LAS LESIONES DE SUSTANCIA BLANCA: CASOS INTERACTIVOS
	Diapositiva 7
	Diapositiva 8
	Diapositiva 9
	Diapositiva 10
	Diapositiva 11
	Diapositiva 12: ¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?
	Diapositiva 13
	Diapositiva 14
	Diapositiva 15: DISTROFIA MIOTÓNICA TIPO 1 O ENFERMEDAD DE STEINERT
	Diapositiva 16: DISTROFIA MIOTÓNICA TIPO 1 O ENFERMEDAD DE STEINERT
	Diapositiva 17: DISTROFIA MIOTÓNICA TIPO 1 O ENFERMEDAD DE STEINERT
	Diapositiva 18: DISTROFIA MIOTÓNICA TIPO 1 O ENFERMEDAD DE STEINERT
	Diapositiva 19
	Diapositiva 20
	Diapositiva 21
	Diapositiva 22
	Diapositiva 23
	Diapositiva 24
	Diapositiva 25
	Diapositiva 26
	Diapositiva 27: ¿QUÉ TIENE EL PACIENTE?
	Diapositiva 28
	Diapositiva 29: MARCHIAFAVA BIGNAMI
	Diapositiva 30: MARCHIAFAVA BIGNAMI
	Diapositiva 31: MARCHIAFAVA BIGNAMI
	Diapositiva 32
	Diapositiva 33
	Diapositiva 34
	Diapositiva 35
	Diapositiva 36
	Diapositiva 37
	Diapositiva 38
	Diapositiva 39
	Diapositiva 40
	Diapositiva 41
	Diapositiva 42
	Diapositiva 43
	Diapositiva 44
	Diapositiva 45
	Diapositiva 46
	Diapositiva 47
	Diapositiva 48
	Diapositiva 49
	Diapositiva 50
	Diapositiva 51
	Diapositiva 52
	Diapositiva 53
	Diapositiva 54
	Diapositiva 55
	Diapositiva 56
	Diapositiva 57
	Diapositiva 58
	Diapositiva 59: ¿QUÉ TIENE EL PACIENTE?
	Diapositiva 60
	Diapositiva 61: SÍNDROME 4H
	Diapositiva 62: SÍNDROME 4H
	Diapositiva 63: SÍNDROME 4H
	Diapositiva 64
	Diapositiva 65
	Diapositiva 66
	Diapositiva 67
	Diapositiva 68
	Diapositiva 69
	Diapositiva 70
	Diapositiva 71
	Diapositiva 72
	Diapositiva 73
	Diapositiva 74
	Diapositiva 75
	Diapositiva 76
	Diapositiva 77
	Diapositiva 78
	Diapositiva 79
	Diapositiva 80
	Diapositiva 81
	Diapositiva 82
	Diapositiva 83
	Diapositiva 84
	Diapositiva 85
	Diapositiva 86
	Diapositiva 87
	Diapositiva 88
	Diapositiva 89
	Diapositiva 90: ¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?
	Diapositiva 91
	Diapositiva 92
	Diapositiva 93: ¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?
	Diapositiva 94: ENFERMEDAD DE LA SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
	Diapositiva 95: ENFERMEDAD DE LA SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
	Diapositiva 96: ENFERMEDAD DE LA SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE 
	Diapositiva 97
	Diapositiva 98
	Diapositiva 99
	Diapositiva 100
	Diapositiva 101
	Diapositiva 102
	Diapositiva 103
	Diapositiva 104
	Diapositiva 105: ¿QUÉ TIENE LA PACIENTE?
	Diapositiva 106
	Diapositiva 107
	Diapositiva 108
	Diapositiva 109
	Diapositiva 110
	Diapositiva 111

