POLICLINICO UNIVERSITARIO
“EMILIO DAUDINOT BUENO*“
GUANTANAMO

SINDROME DE LESCH-NYHAN.
INFORME DE UN CASO

Dr. Héctor Raymond 1 obaina', Dra Xiomara Velizques 1 dpeg.”
RESUMEN

Se describe paciente de 4 afios que muestra sindrome de Lesch-Nyhan con
manifestacion clinica cldsica:  automutilacion, hipertonia, hiperreflexia,
espasticidad, convulsiones y retraso mental grave, dificultades con el lenguaje,
estado de postracion, encopresis, enuresis, dificultades en la alimentacion y
trastorno de suefio. Los padres tienen asesoramiento genético.

Palabras clave: SINDROME DE LESCH-NYHAN/diagnéstico; SINDROME DE
LESCH-NYHAN/congénito; SINDROME DE LESCH-NYHAN/terapia.

INTRODUCCION

El sindrome de Lesch-Nyhan es un trastorno hereditario que afecta el
metabolismo de las purinas. Se hereda como un rasgo ligado al cromosoma X,
por lo que la enfermedad solo se observa en hombres y se caracteriza por
incremento en los niveles de dacido Urico en orina y sangre, asi como ausencia de
enzima hipoxantina guanina fosforiboxiltransferasa.'”

Los pacientes afectados presentan retraso en el desarrollo motor sequido de
extrafio movimientos sinuosos e incremento en los reflejos de los tendones
profundos.’

Los niveles excesivos de dcido Urico provocan en los nifios inflamacién similar
a la gota en algunas articulaciones. En otros casos se desarrolla disfuncién
renal debido a este mismo exceso.’
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Este sindrome estd caracterizado por tres sintomas mayores: Disfuncidn
neuroldgica, trastorno cognitivo y de conducta, y aumento o sobreproduccién
de dcido drico.”

Algunos pacientes pueden verse afectados por anemia macrocitica. Todos los
pacientes varones pueden sufrir retraso en el crecimiento y pubertad, muchos
de ellos atrofia testicular. Las mujeres tienen riesgo aumentado de padecer
gom.6

Uno de los primeros sinfomas de la enfermedad es la presencia de cristales
de dcido drico de color naranja en el pafial del nifio afectado. La
sobreproduccion de esta sustancia conduce, eventualmente, a la formacion de
cristales o cdlculo de dcido Urico en rifiones, uréteres o vejiga. Estos cristales
se depositan en las articulaciones y, con el tiempo, provocan una forma de
artritis similar a la gota, con inflamacién y dolor.”

Estos pacientes tienen antecedentes familiares de sindrome de Lesch-Nyhan,

retraso en el desarrollo motor, trastorno del movimiento, mordidas
destructivas de dedos y labios (comportamiento autodestructivo),
hiperreflexia, espasticidad.?

En los exdmenes de laboratorio se puede mostrar incremento de dcido Urico e
incremento en la excrecién de este en orina con disminucién de los niveles de
hipoxantina guanina foforiboxiltransferasa en cultivos de fibroblasto.’

No existe tratamiento especifico para esta enfermedad. El prondstico es
negativo por la debilidad progresiva severa.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 4 afios de edad, sexo masculino, de procedencia urbana, producto
de parto distécico a las 38 semanas por sufrimiento fetal, con peso de 3 050 g
APGAR 9/9. Con historia de retardado de desarrollo psicomotor, criptorquidia
derecha, pseudocriptorquidia izquierda, mdculas color café con leche en tronco
en nlmero de 4, agresividad, automutilacion de labios y ambas manos,
encopresis, enuresis, dificultades en la alimentacion y el lenguaje, trastorno
del suefio y sindrome de mala absorcidén intestinal que inicialmente se
interpretd como pardlisis cerebral infantil y neurofibromatoso tipo I.



Madre que desarrollé hipertension arterial durante el embarazo y serologia
reactiva. Tio materno epiléptico con sindrome de Lesch-Nyhan, fallecido.

Examen fisico:

Automutilacion de labio inferior, espasticidad, hiperreflexia, miembros
superiores e inferiores con hipertonia e hiperespasticidad y rigidez, y
postracién. (Figuras 1y 2).

Acido Urico en sangre elevado.
Acido Urico en orina elevado.
Hemograma normal.

En afios posteriores por las manifestaciones clinicas se remitié a la Ciudad de
La Habana. Por los resultados de estudios realizados se diagnosticé sindrome
de Lesch-Nyhan, el 9 de junio de 2006.

DISCUSION DEL CASO

El sindrome de Lesch-Nyhan o sindrome de coreoatetosis se conoce también
con el nombre de sindrome de gota juvenil con automutilacion y coreoatetosis.

Este sindrome neuroldgico se caracteriza por iniciarse tempranamente con
malhumor y accesos de célera con automutilacion compulsiva, principalmente de
los labios por mordedura, seguida mds tarde de espasticidad, coreoatetosis y
temblor. El aprendizaje del lenguaje es tardio y disdrtrico por retraso mental
severo.

En pacientes mayores de 10 afios aparecen tofos gotosos en orejas y puede
presentarse nefropatia 901‘05(1.10

El gen que expresa la enzima hiporaxantina guanina fosforibosiltransferasa se
encuentra en el brazo largo del cromosoma X, (Xq26-q27).

Los avances recientes en las téchicas de ADN recombinado permiten la
clonacion de genes responsables de la produccién de dicha enzima. En el futuro
se hardn intentos para introducir estos genes en el material genético del
paciente para determinar si éstos corrigen el defecto metabélico.”



Se debe buscar asistencia médica si el nifio comienza a presentar signos de
esta enfermedad o si hay antecedentes familiares del sindrome de Lesch-
Nyhan.

Se recomienda asesoramiento genético de los futuros padres con
antecedentes familiares de sindrome de Lesch- Nyhan. El estado de portadora
de la madre se puede determinar mediante cultivo de fibroblasto de piel,
donde la mitad de ellos pueden tener niveles normales de enzima hipoxantina
guanina fosforibosiltransferasa, mientras que la mitad restante presenta una
deficiencia o ausencia de dicha enzima.

No hay tratamiento para curar esta enfermedad, sin embargo, algunos
medicamentos pueden ayudar a aliviar algunos de sus sintomas.

Con tratamiento, la esperanza promedio de vida es de la etapa inicial a la
etapa media de los 20 afios de edad, y puede existir riesgo incrementado de
muerte repentina debido a causas respiratorias. Sin embargo, muchos
pacientes viven mds tiempo con buen cuidado médico y psicoldgico.
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Figura 1.  Paciente con sindrome de Lesch-Nyhan. Se muestra
automutilacion del labio inferior.

Figura 2. Paciente con sindrome de Lesch- Nyhan. Se observa espasticidad,
hipertonia y rigidez de miembros superiores e inferiores.
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