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La evaluacion por neuroimagenes de las encefalopatias metabdlicas ha cambiado radicalmente desde el advenimiento
de la resonancia magnética. La sensibilidad diagnostica de este método se incrementa de manera signifi cativa en
virtud del uso intensivo de la espectroscopia y recientemente de la difusién. También, enormes expectativas se estan
generando en torno de las imagenes moleculares que, en un futuro no muy lejano, probablemente modifi caran el
algoritmo diagndstico actualmente en vigencia. Durante el periodo neonatal y desde el punto de vista clinico, las
encefalopatias metabdlicas pueden dar sintomas y signos sugestivos de sufrimiento perinatal, generalmente presumido
de origen hipdxico; y es en este punto donde el rol diagndstico de la imagen es insustituible. A continuacion se detallan
los principales hallazgos de la RM en algunas enfermedades metabdlicas que suelen cursar con encefalopatia.

Hipoglucemia Neonatal (1) Se manifiesta usualmente por crisis convulsivas de localizacion preferencial occipital y en
ciertos casos refractarias. En RM hay extensas &reas de edema vasogénico con distribucion topogréafica predominante
en territorio vertebrobasilar, imitando a la encefalopatia posterior reversible, aunque con mayor afectacién occipital y
cortical. Como en toda lesidn en la que predomine el edema vasogénico la difusién es negativa, y alto el coeficiente
aparente (ADC). No obstante la aparicion de algunos sectores con sefial brillante secundaria a edema citotdxico no
excluye el diagnéstico. En la espectroscopia se observa caida de N-acetylaspartato y eventualmente presencia anormal
de &cido lactico. Defectos del Ciclo de la Urea (1) La consecuente hiperamoniemia causa edema cerebral con crisis
convulsivas pudiendo observarse en la RM lesiones con distribucion bilateral y simétrica tanto en ndcleos grises como
en sustancia blanca. En la forma neonatal esas lesiones corresponden a edema cititoxico con los cuales aparecen
brillantes en DWI y con ADC descendido. Distrofia muscular con Déficit de Merosina (1) ¢« La merosina es una proteina
gue integra la lamina basal de la pared de los vasos. * Su déficit provoca aumento de la permeabilidad vascular
pudiendo observarse areas de edema vasogénico a nivel de la sustancia blanca, con aumento del coefi ciente aparente
de difusién (ADC). La espectroscopia es normal. Tirosinemia tipo 1 (1) Déficit enzimatico de fumarilacetatohidrolasa
con transmisién autosémica recesiva y mal pronéstico. Suele asociarse una neuropatia periférica dolorosa con
insuficiencia hepatica de magnitud variable. Aunque la RM cerebral evidencia atrofi a inespecifica, es posible observar
en ciertos estadios de la enfermedad lesiones hiperintensas en difusion con topografia radiata. Deficiencia de Sulfi
tooxidasa (1) Cursa con aumento de sulfitos en la orina y edema cerebral que marca el inicio de una encefalopatia
rapidamente progresiva. En la disfusion pueden documentarse lesiones, tanto de sustancia blanca como de ganglios
basales, las cuales simulan focos isquémicos. Estas lesiones son causa de encefalomalacia cavitada con atrofi a
cerebral rapidamente progresiva, colecciones “ex vacuo” y ulegyria bilateral. La espectroscopia demuestra descenso de
todos los metabolitos y presencia anormal de acido lactico. Fenilcetonuria (2) Representa un grupo heterogéneo de
desdrdenes caracterizados por défi cit del sistema hidroxilante de la fenilalanina. La hiperfenilalaninemia causa
disfuncién cerebral, y es la consecuencia de la incorporacién con la dieta de este aminoacido, cuyo catabolismo
hepético no resulta posible. La transmision es autosémica recesiva (cromosoma 12q 22-24), y si bien la incidencia
mundial varia ampliamente segun regiones, se estima en 1/15000 nacimientos. Retraso en el neurodesarrollo
eventualmente asociado con trastornos de comportamiento, comicialidad y/o microcefalia son los indicadores de
disfuncion cerebral en la infancia. Caracteristicamente la RM demuestra hipomielinizacion en virtud de la inhibicién de
sintesis proteica; el patrén lesional corresponde al de una leucoencefalopatia difusa con indemnidad del cuerpo calloso
y de las estructuras de la fosa posterior. Aunque puede ser normal, en ocasiones la espectroscopia evidencia
disminucién de colina. La felinalanina aparece a 7.7ppm, y aunque permite un monitoreo no invasivo de este disturbio
metabdlico, sélo pocos centros en el mundo cuentan con un protocolo apropiado de espectroscopia para su registro. La
correccioén de la dieta se correlaciona con mejoria de las imagenes. Enfermedades mitocondriales (3) En funcion de las

mutaciones, las enfermedades mitocondriales difi eren entre heterocigotas y homocigotas. En los heterocigotas han



sido individualizados dos sindromes: HPGL y HLRCC (por sus siglas en inglés); en el primero se observan tumores uni
o bilaterales del corpusculo carotideo (glomus) y/o feocromocitomas con formas tanto esporadicas como familiares. El
HLRCC se caracteriza por la asociacién de leiomiomas uterinos con cancer renal y es de mal pronéstico. En los
homocigotas se observan enfermedades neurodegenerativas cuya transmision es usualmente autosémica recesiva,
entre otras se incluyen el sindrome de Leigh, el de Kearns-Sayre, y la enfermedad de Menkes. En los dos primeros la
RM cerebral evidencia lesiones bilaterales y simétricas distribuidas en nucleos grises,tronco y sustancia blanca con
sefial brillante en SET2 y FLAIR. Algunas también aparecen brillantes en difusién con caida del ADC. En la enfermedad
de Menkes hay interferencia en el funcionamiento de la cadena respiratoria por absorcion anormal del cobre,
observandose clinicamente hipotonia y crisis convulasivas. Tipicamente los vasos cerebrales aparecen elongados y
tortuosos; la atrofi a cerebral es rapidamente progresiva dando lugar a microcefalia con colecciones exvacuo. Descenso
del N-acetylaspartato y presencia anormal de acido lactico caracterizan a la espectroscopia. RSNA 2006 1). "The Role
of MRI in Diagnosing,Treating and Assessing Phenylketonuria G.Deib. &amp; W. Forbes gerarddeib@hotmail.com 2).
"Recent Advances in the Mitochondrial Neurodegenerative Doisorders and Hereditary Tumor Syndromes: A
Radilogic-Pathologic Update. P.Vibhute., G.M.Fatterpekar., C.Bazan., et al. vibhute@uthscsa.edu



