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Cefalea migrana-like en la displasia inmuno-o0sea de Schimke
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gmmeees INTRODUCCION

La displasia inmuno-0sea de Schimke (SIOD) es un trastorno autosomico recesivo causado por
mutaciones en el gen SMARCAL1. Se caracteriza por displasia espondiloepifisaria, sindrome nefrotico
corticorresistente con progresion a enfermedad renal cronica terminal e inmunodeficiencia de celulas
T junto a talla baja disarmonica y maculas hiperpigmentadas.

Aproximadamente el 50% de los casos presentan complicaciones neurologicas como

cefaleas, accidentes isquémicos transitorios y accidentes cerebrovasculares, atribuidos a una

ateroesclerosis acelerada o hipertension arterial. Recientemente se ha descrito que los episodios de
. cefalea migrana-like pueden deberse a vasoconstriccion cerebral reversible, en cuyo manejo se
i postula el uso de calcioantagonistas.

s RESUMEN DEL CASO

Presentamos a dos hermanas de origen africano, de 6 y 7
anos de edad respectivamente. Ambas tenian antecedentes
personales de talla baja, displasia acetabular de cadera e
hipercolesterolemia. Debutaron simultaneamente con un
sindrome nefrotico corticorresistente, realizandose estudio
genetico dirigido que detecto la mutacion c.1437_1438insG
en homocigosis en el gen SMARCAL1 en ambas.

El caso 1, a los 9 meses del diagnostico presenta
episodios de repeticion consistente en inicio subito de
cefalea incapacitante, acompanado de vomitos, disartria y
hemiparesia derecha con remision tras 24 horas con
analgesia intravenosa. Presenta buen control de dichos
episodios tras inicio de tratamiento de fondo con flunarizina.

El caso 2, a los 12 meses del diagnostico, comienza

con episodios similares consistentes en cefalea intensa, | s % R < W =
vomitos, confusion y hemiparesia derecha, tambien con | ' e
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resolucion en pocas horas tras analgesia. W
Ambas presentaban presion arterial normal, analisis de LCR, __ Eidlira A Penothoo daractaristicos con talla Hata
fondo de ojo y TAC craneal en fase aguda del primer § disarmdnicay

episodio normales. Se completd estudio en ambos casos con | maculas hiperpigmentadas de distribucion
angioRM craneal y cervical, que no mostraban hallazgos el

patologicos.

p~~COMENTARIOS
. —La vasoconstriccion reversible es la causa mas probable de los episodios de cefalea migrana-like en |
los pacientes con SIOD. '

—Debe realizarse un tratamiento enérgico para controlar los factores de riesgo cardiovascular como |
la presion arterial o la hipercolesterolemia. '

—Es importante su sospecha precoz y manejo adecuado, ya que puede evolucionar a formas mas |
graves como hemorragia subaracnoidea, sindrome de encefalopatia pesterior reversible e infarto ;
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