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Resumen

La degeneracién combinada subaguda de la médula espinal es una complicacién
infrecuente y potencialmente reversible de la deficiencia de vitamina BI12 en
pediatria. Se presenta el caso de un lactante de 21 meses con anemia ferropénica,
estrefimiento, hipotonia y pérdida progresiva de la bipedestacién y de la marcha. Se
documentaron paresia simétrica de miembros inferiores, anemia microcitica
hipocromica, ferropenia y vitamina B12 de 11 pg/mL. La resonancia cervicotoracica
mostré hiperintensidad posterior en T2 con patrén axial en “V invertida”. Tras la
administraciéon de cianocobalamina por via intramuscular y de sulfato ferroso,
recuperd progresivamente el tono, la fuerza y la marcha.

Palabras clave: estudio de caso; deficiencia de vitamina B12; degeneracion
combinada subaguda; debilidad muscular; anemia ferropénica.

Abstract

Subacute combined degeneration of the spinal cord is an uncommon and
potentially reversible neurological complication of vitamin B12 deficiency in children.
We report a 21-month-old boy with unresolved iron-deficiency anemia, constipation,
hypotonia, and progressive loss of standing ability and independent gait.
Examination showed symmetric lower-limb paresis. Laboratory studies revealed
microcytic hypochromic anemia, iron deficiency, and severe vitamin B12 deficiency (11
pg/mL). Cervicothoracic magnetic resonance imaging showed posterior T2
hyperintensity with an axial “inverted V" pattern. Intramuscular cyanocobalamin and
ferrous sulfate led to progressive recovery of tone, strength, and gait. Concomitant
iron deficiency may mask macrocytosis and delay diagnosis.

Keywords: case report; vitamin B12 deficiency; subacute combined degeneration;
muscle weakness; iron-deficiency anemia.

Introduccién en adultos, su presentacién en
La degeneracién combinada pediatria es infrecuente y se ha
subaguda de la médula espinal comunicado principalmente

mediante reportes aislados o series
pequefas®. En nifos pequefios
puede constituir un reto
diagnostico, porque la exploracion
sensitiva es limitada y el cuadro
puede confundirse con sindrome

(DCS) es una mielopatia
metabdlica potencialmente
prevenible y reversible cuando se
reconoce y trata de forma
oportunal. Se caracteriza por

desmielinizacion de la sustanag de Guillain-Barré, mielitis
blanca, con compromiso transversa, miositis viral u otras
predominante de los cordones causas de debilidad
posteriores y laterales, y se asocia aguda/subaguda“ Se describe el
principalmente con deficiencia de caso de un lactante mayor con
vitamina B12. Sus manifestaciones pérdida de la marcha previamente
incluyen trastornos de la marcha, adquirida, anemia microcitica por
debilidad, alteracion de la ferropenia concomitante y
propiocepcion, ataxia sensitiva vy, deficiencia grave de vitamina B12,
en algunos pacientes, sintomas en quien la resonancia magnética
o, . . . - . 1'2 - - .
cognitivos o neuropsiquiatricos™. mostro el patron medular posterior
Aungue la DCS estd bien descrita caracteristico.
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Presentacion del caso

Paciente masculino de 21 meses,
nacido a término por parto vaginal,
con peso al nacer de 2900 g,
adecuada adaptacion neonatal,
crecimiento y desarrollo
psicomotor y del lenguaje acordes
con la edad, sin antecedentes de
alteraciones neuroldgicas cronicas
y con antecedente de anemia
ferropénica no resuelta. Consultd
por un cuadro de
aproximadamente una semana de

evolucion caracterizado por
rinorrea hialina, congestion nasal,
tos humeda, irritabilidad,
distension abdominal y

estrenimiento. Durante esa misma
semana desarrollé hipotonia vy
debilidad progresivas, simétricas y
predominantes en los miembros
inferiores, hasta perder la
bipedestacion 'y la marcha
independientes previamente
adquiridas, por lo que fue remitido
con sospecha de sindrome de
Guillain-Barré, mielitis transversa o
miositis viral.

Al ingreso se encontraba afebril,
con peso de 11,6 kg, y presentaba
un cuadro respiratorio febril con
broncoobstruccién e infiltrados
bilaterales, considerado
concomitante y no relacionado con
la DCS. En la evaluacion
neuroldgica estaba alerta, con
interaccion social adecuada y sin
compromiso de pares craneales.
Los miembros superiores
presentaban tono y fuerza
conservados. En los miembros
inferiores se documentaron
hipotonia marcada y paresia
simétrica, con fuerza muscular
estimada en 2/5 segln la escala del

78

Medical Research Council,
imposibilidad para la
bipedestacion y la marcha, sin
alteraciones sensitivas objetivables
(limitadas por la edad). Los reflejos
miotendinosos estaban
conservados y simétricos; no se
identificaron signos meningeos ni

presencia de crisis convulsivas.

Debido al compromiso
neuroldgico, ingreso a la unidad de
cuidados intensivos pediatricos
para vigilancia. Los reactantes
inflamatorios fueron negativos. El
hemograma mostro anemia
microcitica hipocromica
(hemoglobina 8,2 g/dL;
hematocrito 28,2 %), asociada a
ferropenia (saturacion de

transferrina del 7 %). El extendido
de sangre periférica evidencié una
serie roja microcitica e
hipocromica con ovalocitos.
Posteriormente se documentd una
deficiencia grave de vitamina BI12
M pg/mL; valor de referencia:
180-914 pg/mL), hallazgo que
permitié integrar el compromiso
neuroldgico, el estreAimiento y la
anemia persistente en el contexto
de un sindrome carencial. No se
realizd una valoracion nutricional
formal ni se documentaron de
manera detallada la ingesta
alimentaria ni el estado materno
de vitamina B12, por lo que no fue
posible establecer la etiologia de la
deficiencia. No se realizaron
determinaciones de acido
metilmaldnico ni homocisteina, ni
potenciales evocados
somatosensoriales.

La resonancia magnética de
columna cervicotoracica mostro
una malformacion de Chiari tipo |
asociada a  siringohidromielia
cervicodorsal. Tras la valoracion por
Neurologia Pediatrica y la revision
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de las imagenes en el contexto
clinico y bioguimico, se identifico,

ademas, una hiperintensidad
bilateral y simétrica de los
cordones posteriores con

configuracion axial en "V invertida",
hallazgo altamente sugestivo de
degeneracion combinada
subaguda (Figura 1). No se realizd
puncion lumbar durante la
hospitalizacion. Este estudio habia
sido considerado dentro del
abordaje diagndstico inicial ante la
sospecha de  sindrome de
Guillain-Barré y mielitis transversa;
por tanto, no se dispuso de analisis
de liqguido cefalorraquideo.
Posteriormente, la integracion de
la deficiencia grave de vitamina
B12 con los hallazgos clinicos y el
patron caracteristico en la
magnética  facilitd
diagnodstico  de
combinada

resonancia
sustentar el
degeneracion
subaguda.

Figura 1. Resonancia magnética
de columna cervicotoracica
ponderada en T2. (A) Corte sagital
gque muestra una malformacion
de Chiari tipo | asociada a
siringohidromielia  cervicodorsal.
(B) Corte axial ponderado en T2
gue evidencia una hiperintensidad

bilateral y simétrica de los
cordones posteriores con
configuraciéon en "V invertida",
hallazgo caracteristico de
degeneracion combinada
subaguda secundaria a
deficiencia grave devitamina B12.
Se inicio tratamiento con

cianocobalamina 1 mg por via

79

intramuscular diariamente durante
siete dias, junto con sulfato ferroso
a 5 mg/kg/dia. Aproximadamente
48 horas después, se documentd
una mejoria progresiva del tono y
la fuerza muscular, seguida de la
recuperacion de la bipedestaciony,
posteriormente, de la marcha
independiente durante la
hospitalizacion. El estreAimiento se
resolvido y no se reportaron eventos
adversos asociados al tratamiento.
Al egreso, se indicé continuar
cianocobalamina 1 mg por via
intramuscular semanal durante
cuatro semanas y, posteriormente,
mensual, ademas de seguimiento
ambulatorio por Pediatria,
Neurologia Pediatrica, Nutricion y
Hematologia.

Discusién

Este caso documenta una
presentaciéon poco frecuente de
DCS secundaria a deficiencia grave
de vitamina Bl12 en un lactante
mayor, manifestada por debilidad
subaguda de los miembros
inferiores 'y pérdida de hitos
motores previamente adquiridos.
Aunque la DCS esta bien descrita
en adultos, en pediatria es
infrecuente y supone un reto
diagnostico debido a la
inespecificidad de Sus
manifestaciones iniciales*. Al igual
gue en los casos descritos por Cui
et al® y Arunath et al* nuestro
paciente presentd una DCS con
recuperacion neurolégica favorable
tras el tratamiento con
cianocobalamina.

La DCS es una mielopatia
metabdlica causada por
desmielinizacion de los cordones
posteriores y laterales de la médula
espinal, asociada principalmente a
deficiencia de vitamina BI12*% En
pediatria, sus principales causas
incluyen deficiencia nutricional,
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trastornos de absorcion y errores

innatos del metabolismo de Ia
cobalamina, mientras que en
adolescentes también se ha
descrito la exposicion al oxido

nitroso como causa de deficiencia
funcional®*®. En nuestro paciente
no fue posible establecer la
etiologia especifica debido a la
ausencia de una evaluacion
nutricional, de estudios de
absorcion y de pruebas genéticas o
metabdlicas. Sin  embargo, la
gravedad del déficit vy el
antecedente de anemia
ferropénica justifican una
evaluacion etioldgica integral tras
el egreso, como recomiendan las
series pediatricas recientes®®.

La vitamina B2 es indispensable
para la sintesis y el mantenimiento
de la mielina; su deficiencia altera
la funcion de la metionina sintasa y
de la metilmalonil-CoA mutasa, lo
que favorece la acumulacion de
metabolitos neurotoxicos \Y
compromete la médula espinal y
los nervios periféricos*?. Durante la
primera infancia, la intensa
mielinizacion y las limitadas
reservas hepaticas aumentan la

susceptibilidad a desarrollar
manifestaciones neuroldgicas’.La
revision sistematica de

Wirthensohn et al., que incluyd 292
lactantes con deficiencia de
vitamina B12, identifico la hipotonia
y la regresion del neurodesarrollo
como las manifestaciones
neurolégicas mas frecuentes’. De
forma similar, nuestro paciente
presentd hipotonia marcada vy
pérdida de la bipedestacion y de la
marcha previamente adquiridas,
sin antecedentes de alteraciones
neurologicas.

La conservacion de los reflejos
miotendinosos, junto con la
ausencia de compromiso de pares
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craneales y de signos meningeos,
orientd hacia una mielopatia mas
que hacia una
polirradiculoneuropatia

inflamatoria. En concordancia con
otros casos pediatricos de DCS, la
pérdida progresiva de funciones

motoras predomind sobre las
manifestaciones sensitivas®*. La
coexistencia de anemia

ferropénica supuso un reto
diagnostico adicional. Aunque la
deficiencia de vitamina Bl12 se
asocia clasicamente con anemia
megaloblastica y macrocitosis, la
coexistencia de ferropenia puede
modificar el patron hematoldgicoy
manifestarse como anemia
microcitica  hipocrémica®®.  En
nuestro paciente, este fendmeno
probablemente disminuyd la
sospecha inicial de deficiencia de
vitamina B12 y resalta |Ia
importancia de  solicitar su
determinacion cuando existen
manifestaciones neurologicas
compatibles, incluso en ausencia
de macrocitosis.

Aunque no se dispuso de acido
metilmaldnico ni de homocisteina,
la concentracion sérica de vitamina
B12 de 11 pg/mL, el cuadro clinicoy
el patron axial en "V invertida"
permitieron establecer el
diagnostico con un alto grado de
certeza'. La resonancia magnética

mostro, adem3s, una
malformacion de Chiari tipo |
asociada a  siringohidromielia
cervicodorsal, hallazgos

considerados concomitantes. La
revision de las imagenes por parte

de Neurologia Pediatrica permitio
identificar el compromiso de los

cordones posteriores y resaltd la
importancia de correlacionar los
hallazgos radiolégicos con el
contexto clinico y bioquimico antes
de atribuir el déficit neuroldgico
exclusivamente a  alteraciones
estructurales.
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El tratamiento
vitamina B12 debe iniciarse
precozmente cuando existe
compromiso neurolégico, ya que la
recuperacion depende en gran
medida de Ila duracion y |la
gravedad del déficit"®. En nuestro
paciente, aproximadamente 48
horas después del inicio de la
cianocobalamina, se documentd
mejoria del tono y de la fuerza
muscular, seguida de la
recuperacion de la bipedestaciony,

parenteral con

posteriormente, de la marcha
independiente durante la
hospitalizacion. Esta evolucion

coincide con la descrita en otros
casos  pediatricos, donde el
tratamiento temprano se asocia
con una recuperacion neuroldgica
favorable®”.

En conjunto, este caso comparte

con los reportes pediatricos
previamente publicados la
presentacion como una DCS
secundaria a una deficiencia

profunda de vitamina Bl12 y la
respuesta favorable al tratamiento
sustitutivo. Sin embargo, aporta
tres aspectos de interés: |la
coexistencia de anemia
ferropénica que probablemente
modificé el fenotipo hematoldgico
clasico; la presencia simultanea de
una malformacién de Chiari tipo |
con siringohidromielia, que
incremento la complejidad
diagnodstica; y la necesidad de
integrar cuidadosamente los
hallazgos clinicos, hematologicos,
bioquimicos e imagenoldgicos
para evitar retrasos diagndsticos en
una enfermedad potencialmente
reversible.

Este caso presenta algunas
[imitaciones. No fue posible
reconstruir la evolucion previa de
la anemia ni disponer de una
evaluacion nutricional detallada,
del estado materno de vitamina
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B12, de determinaciones de acido
metilmaldénico u homocisteina, de
estudios de malabsorcion o de
evaluacion genética. Asimismo, no
se contd con un seguimiento
neuroloégico prolongado ni con una
resonancia magnética de control.
Aunque estas limitaciones
impidieron establecer la etiologia
definitiva del déficit y valorar la
recuperacion a largo plazo, no
afectan la sélida correlacion clinica,
bioguimica e imagenoldgica que
sustento el diagndstico.

En conclusién, este caso resalta la
importancia de considerar la DCS
en lactantes y ninos con debilidad
progresiva o pérdida de hitos
motores, incluso en ausencia de
macrocitosis. El reconocimiento
precoz y la integracion de los
hallazgos clinicos, hematoldgicos,
bioquimicos e imagenoldgicos
permiten instaurar un tratamiento
oportuno y mejorar el pronodstico
neurolégico.

Consentimiento informado

Se obtuvo el consentimiento
informado por escrito del
representante legal del paciente
para la publicacion del caso y de
las imagenes diagndsticas,
preservando la confidencialidad
del menor.

Consideraciones éticas

Se garantizoé la anonimizaciéon de la

informacion clinica e
imagenoldégica del paciente. La
publicacion se realiza como

informe de caso, sin intervencién
experimental.
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