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RESUMEN

El fallo autondmico puro es una entidad rara, englobada en el con-
junto de sinucleopatias al que pertenecen la atrofia multisistémica y la
enfermedad de cuerpos de Lewy. A continuacion presentamos un caso
atendido en nuestro servicio donde ingresd para estudio de sincopes
ortostiticos. Realizamos posteriormente una revision de la enfermedad,
su diagnostico y su tratamiento.

PALABRAS CLAVE: Fallo autonémico puro. Sincope ortostatico.
Sindrome de Bradbury Eggleston.
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ABSTRACT

Pure autonomic failure is an a very infrecuent disease, included in the
group of sinucelopathies with multisistemic atrophy and Lewy disesase.
We present a case admitted at our service for orthostatics syncopes, and
a review of the disease, its diagnosis and its treatment.
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INTRODUCCION

El fallo autonomico puro es una entidad poco frecuente,
englobada en la actualidad en el grupo de las alfa sinucleopa-
tias, junto con la atrofia multisistémica y la enfermedad de
cuerpos de Lewy. A continuacion presentamos un caso de un
paciente con sintomatologfa incapacitante de afios de evolu-
cion que permite ilustrar las caracteristicas, el diagnostico y
el manejo de esta entidad.

CASO APORTADO

Paciente de 76 anhos de edad, con antecedentes de talasemia
minor, diabetes mellitus tipo 2, controlada de manera adecuada con
dosis bajas de antidiabéticos orales (cifras de Hb 1AC 6,8). Apendi-
cectomia en la juventud y una cirugia de hidrocele testicular.

El paciente es ingresado por un cuadro de unos 15 afos de evo-
lucion de sincopes al ortostatismo incapacitantes, que incluso le
habian limitado funcionalmente en los Gltimos anos, hasta el punto
de impedirle salir a la calle. Fue estudiado parcialmente por este
motivo en el aflo 1996. En dicho estudio se hall6 un bloqueo AV
paroxistico completo, que inicialmente se interpretd como causante
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de la sintomatologia, por lo que se puso un marcapasos VDD sin que
la sintomatologfa del paciente remitiese de manera completa. Se
decidi6 ampliar en su momento el estudio, realizandose ECOcardio-
grama, que salvo una leve hipertrofia de ventriculo izquierdo no pre-
sento otras alteraciones, asi como un TC abdominal, que fue normal.
La exploracion neuroldgica fue normal en su momento. Al paciente
se le dio de alta con el diagndstico de sincopes ortostaticos idiopati-
cos, inicidndose tratamiento con etilefrina, espironolactona y fludo-
cortisona.

El paciente sin embargo no mejord de su sintomatologia, presen-
tando sincopes al ortostatismo de manera casi diaria, con traumatis-
mos frecuentes, junto con un estado de presincope mantenido mien-
tras el paciente se mantenia en sedestacion. Ante lo incapacitante de
la sintomatologia, se decide ingresar al paciente para completar el
estudio y ajustar el tratamiento.

En la anamnesis el paciente, ademas de los sincopes, solo referia
nicturia de 4-5 veces al dfa, y un cuadro de diarrea de 4-5 deposicio-
nes acuosas abundantes, sin productos patologicos, de unos diez aiios
de evolucidén, no acompanada de pérdida de peso ni sintomatologia
toxica. La anamnesis por Organos y aparatos resultd negativa. En la
exploracion fisica destacaba la importante caida de la TA con la
sedestacion con respecto al dectibito, que pasaba de valores en torno
a los 120/80 mm de Hg a valores de 60/40, no acompaiandose esta
cafda de TA de otras manifestaciones que no fuesen una intensa sen-
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sacion presincopal. Durante estos episodios, el paciente no sudaba ni
presentaba una taquicardizacion compensadora. La exploracion fisi-
ca solo demostrd cierta desinhibicion conductual del paciente, no
acompafada de signos de liberacion frontal. El resto de la explora-
cion neuroldgica y general fue normal.

Se realizaron las siguientes pruebas complementarias para el
estudio del paciente: bioquimica: glucosa 127; crea 1,16; proteinas
totales 7; albaimina 3,78; calcio 9,9; fosforo 2,9; acido trico 8; coles-
terol 125; triglicéridos 174; sodio 140; potasio 4,76.

Hemograma: leucos 6.740 (formula normal); hematies 4,34; Hb
9,7, VCM 68,7; plaquetas 169.000.

Perfil hepatico: Normal. Niveles de vitamina B12 925 y 4cido
folico 16.

Estudio hormonal: prolactina 10,4; FSH 9,2; LH 7,3; testostero-
na 277; cortisol noche 9; cortisol basal 38; cortisol ritmo 76%; porfi-
rinas totales <200; aldolasa 3.

Espectro electroforético: albtmina 53,8%; alfal 3,3%; alfa2
15,3%; beta 13,7%; gamma 13,9%. Sangre en heces: negativo. TAC
craneal: El estudio muestra signos de atrofia de forma difusa en rela-
cion con la edad del paciente sin otros hallazgos relevantes. Colonos-
copia: No se aprecian lesiones en las areas visualizadas. Se toman
biopsias en colon descendente proximal para descartar colitis
macroscopica. En todo el colon orificios diverticulares de pequeio
tamaho. Biopsia de mucosa colorrectal: de caracteristicas habituales.
Se realizan tinciones especificas para amiloide que resultan negati-
vas. Ecocardiograma: ventriculo izquierdo hipertrdfico con funcion
sistolica limites bajos de la normalidad con ligera hipocinesia global.
Insuficiencia mitral ligera. No datos de amiloidosis.

Estudio arritmoldgico: marcapasos VDD con cable Ginico, nor-
mofuncionante. Se procede a reduccion de la frecuencia de estimula-
cion sin obtener ritmo ventricular propio (bloqueo AV completo con
estimulacion ventricular a 40 Ipm). Test presor de frio: TA con le
paciente en dectbito 112/68. Tras 30" con mano en hielo: TA
108/56.

Serologia VIH: Negativa. Rx torax: Sin hallazgos significati-
vos.TAC abdominopélvico: Sin lesiones significativas

Niveles de catecolaminas en plasma en declbito y en sedesta-
cion: niveles basales bajos, sin que se produzca la elevacion esperada
en sedestacion. Niveles de catecolaminas en orina: bajos.

Ante la normalidad de las pruebas complementarias se acaba
estableciendo el diagnostico de fallo autonémico puro, retirando del
tratamiento los farmacos hipotensores, manteniendo Gnicamente la
etilefrina y la fludocortisona, junto con medidas sintométicas, mejo-
rando subjetivamente el paciente.

DISCUSION

El fallo autondémico puro es una entidad rara de la que
existen pocos casos recogidos en la literatura. No hay datos de
incidencia ni de prevalencia, considerandose que es mas fre-
cuente en varones que en mujeres y que se presenta en edades
medias de la vida. Se engloba dentro de las disautonomias pri-
marias, junto con la atrofia multisistémica y la pandisautono-
mia aguda. Para su diagnostico, es pues, preciso primero, des-
cartar todas las formas de disautonomias secundarias, como
las asociadas a otros procesos sistémicos o neuroldgicos, y en
segundo lugar, de las otras formas primarias, especialmente
de la forma cronicas (de las atrofias multisistémicas) (1,2).

El fallo autonémico puro, también denominado sindrome
de Bradbury Eggleston se caracteriza por una constelacion de
signos y sintomas derivados de la afectacion autonomica, de
los cuales el méas incapacitante, y el que suele motiva la con-
sulta, suele ser la hipotension ortostatica, que puede ser tan
grave que incluso puede provocar angina sin enfermedad
coronaria significativa. El diagnostico, por tanto suele iniciar-
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se con el diagnostico diferencial de las causas de hipotension
ortostética, que como se muestra en la tabla I incluye causas
no neurdgenas y causas neurdgenas o disautonomias (2). En
nuestro caso, la propia historia del paciente y las pruebas
complemetarias permitian descartar las primeras, quedando,
una vez excluida la presencia de sintomatlogia del SNC aque-
llas disautonomias sin otra clinica neuroldgica. Las pruebas
complemetarias realizadas permitieron excluir en el caso que
nos ocupa las causas secundarias, realizandose finalmente el
diagnostico de exclusion de fallo auondmico puro.

Como corresponde a cualquier disautonomia, la prueba pre-
sora con frio, consistente en medir la respuesta tensional a los 30
segundos-1 minuto de introducir la mano en hielo result6 patolo-
gica. La respuesta normal es un incremento tensional, mientras
que nuestro paciente no presentd ninguna respuesta. Se determi-
naron los niveles de catecolaminas en orina, asi como en suero
en bipedestacion y en suero en supino. Los niveles fueron bajos,

TABLA |

CLASIFICACION DE LOS TRASTORNOS DEL SNA

Con signos de afectacion del SNC

Atrofia sistemica multiple

Transtornos de la medula espinal
Enfermedad de Parkinson
Enfermedad de Huntington

Tumores, infartos cerebrales multiples
Transtornos hipotalamicos
Encefalopatia de Wernicke

Sin signos de afectacion del SNC

Diabetes mellitus

Neuropatias periféricas (holismo, amiloidosis, porfiria, uremia, colage-
nosis vasculares, lepra, Chagas, déficit B12, VIH)

Insuficiencia autonomica aguda

Pandisautonomia aguda

Anhidrosis idiopética cronica

Disautonomia familiar

Sd. de Guillain-Barre

Neuropatias toxicas

Paraneoplésica

Enfermedades de Tangier y Fabry

Union neuromuscular (botulismo, Eaton-Lambert)

Otras causas

Sindrome de taquiardia postural
Encamamiento o vuelo espacial prolongados
Sindrome de Raynaud

Edad avanzada

Déficit de dopamina -beta-hidrosilasa
Déficit de monoaminooxidasa

Trastornos de SNA focales

Sindrome de dolor regional complejo tipo |

Sindrome de dolor regional complejo tipo Il

Radiculopatia

Sindrome de Horner

Sindrome de Adie

Anomalias de la reinervacion
Engstrom JW, Martin JB. Transtornos del sistema nervioso autonomo. In:
Braunwald, Fauci, Kasper, Hauser, Longo, Jameson, edoitors. Harrison:
principios de medicina interna. 15" ed. Madrid: Mcgraw-Hill Interameri-
cana de Espafia. 2002, p.2827.
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no produciéndose el incremento esperado con la bipedestacion,
como corresponde a cualquier disautonomia con afectacion pre-
dominantemente periférica. Esto puede permitir, en casos dudo-
sos, distinguirlo de la atrofia multisistémica, en la que la afecta-
cion autonomica es de predominio central, y en la que tampoco
se produce una elevacion con la bipedestacion, pero los valores
en declbito son normales (1,2).

El fallo autondmico puro puede presentar otros sintomas
como son la nicturia, la impotencia, la retencion urinaria agu-
da, la hipohidrosis o la alteracién en la distribucion del sudor.

Otras pruebas que se pueden emplear para poner de mani-
fiesto la alteracion del sistema autondmico incluyen el test
cuantitativo de sudor, el tilt test (5) o la respuesta tensional y
de frecuencia cardiaca a la maniobra de Valsalva.

Desde el punto de vista patologico, esta enfermedad se
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puede englobar en el grupo de las alfa sinucleopatias, tenien-
do en comin con ellas el aciimulo de cuerpos de Lewy en
diferentes partes del SNC. En el caso del fallo autondmico
puro, la lesiones encontradas consisten en una degeneracion
de las neuronas de las astas intermediolaterales de la médula
espinal, junto con degeneracion y actimulo de cuerpos de
Lewy a nivel pre y postganglionar y en nervios parasimpati-
cos (4,6).

Su tratamiento es escaso y consiste en medidas higiénicas
junto con farmacos vasopresores (3). La media de superviven-
cia suele ser de 20 anos tras el diagndstico, siendo al causa
habitual de muerte complicaciones derivadas de un encama-
miento prolongado (TEP, infecciones intercurrentes...). Tie-
nen una menor incidencia de infarto agudo de miocardio y de
enfermedad vascular cerebral.
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