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Resumen

Paciente femenino de 23 anos de edad con multiples ingresos por glaucoma bilateral infantil, fracturas supracondileas de ambos femires a los
13 afos y a los 15 afios, con talla corta, retraso del desarrollo sexual y psicomotriz, hipofiroidismo primario, hipogonadismo hipotalamico, mala
oclusién dentaria con pérdida del hueso alveolar, crisis convulsivas tonicoclénicas, insuficiencia renal cronica, sindrome de abandono social y
desnutricién de segundo grado, cuyo cuadro clinico fue compatible con homocistinuria y que presenté en la autopsia muiltiples trombosis
arteriales.

Summary

Twenty three years old female patient with multiple hospitalizations due to bilateral infantile glaucoma, suprachondral fractures of both
femurs at the age of 13 and 15, short height, delayed sexual and psychiomotor development, primary hypotiroidism, hypothalamic hypogonadism.
Abnormal dental occlusion with loss of the alveolar bone, clonicotonic convulsive crises, chronic renal failure, social abandonment syndrome, and

second degree malnutrition. The clinical case corresponded to homocystinuria, and the autopsy revealed multiple arterial thromboses.

INTRODUCCION

La homocistinuria es una enfermedad autosGmica
recesiva, de la cual se describen sicte variedades con
caractcristicas bioquimicas y clinicas bien definidas; cada
una presenta aumento de los aminoacidos sulfurados ¢n
la sangre y la orina (homocistinuria).

La variedad méas comin es por déficit de la actividad
de la cnzima Cistationin B sintetasa, cnzima quc
intervienc en la transulfuracion de la metionina a
cisteina.

Las otras variedades son resultado de la incapacidad
de convertir la homocisteina ¢n metionina, rcaccion
catalizada por la homocisteina metilhidrofolato-
mctiltransferasa y melcobalamina, asi como otros
e o e Aot 120311620
cofactores de la piridoxina.

En 1985, se publicé una revision de mas de 600 casos
recopilados por una encuesta internacional que informo
los siguientes datos clinicos: Ectopialentis (85.6%),
retardo mental (55.7%) retardo del desarrollo (22.5%%),
enfermedad tromboembélica  temprana  (16.1%),
caracteristicas  marfanoides  (36.99%), anormalidades
Oscas  (23.59%), convulsiones (3.277). alteraciones
psiquidtricas (2.89%), otros (11.07%) +5.6.7.8.14

La frecuencia mundial aproximada es de 1 en cada
200000 nacimicntos .

El aumento de metionina y homocisteina  causan
altcracion de la colagena y da como resultado luxacion
del cristalino que en su complicacion cronica puede
desarrollar glaucoma, atrofia Optica, degencracion de
retina y cataratas. En el hueso se presenta osteoporosis,
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presentacién de menarca, pero en general con deterioro
de sus funciones cercbrales, asi como el inicio de
trombosis, las cuales, en su estudio anatomopatolégico,
se encontraron en encéfalo, rinén y pulmoén, lo que
explica su evolucion con insuficiencia renal crénica,
crisis convulsivas, aunque la propia homocistinuria
puede causar éstas, por una alteracion de los
neurotrasmisores en los cuales participan los

aminoacidos sulfurados, esto aftin no estd bien definido
2,7,10,12,16,18,19

Los estudios publicados definen a pacientes que si

responden al tratamiento con piridoxina y los que no
tienen una buena respuesta, la que se encuentra en
aquellos que fueron detectados antes de los 6 meses de
edad, presentando sus manifestaciones tardiamente o de
manera menos intensa, ademas de una mayor sobrevida.

Ante la posibilidad de que el cuadro clinico pueda ser
confundido con otras patologias, se mencionan las dos
mas frecuentes, en las cuales hay que hacer diagnostico
diferencial: Sindrome de Marfin y osteogénesis
imperfecta.

Sindrome de Marfan: Es una enfermedad hereditaria
autosdmica dominante que se¢ manifiesta por
alteraciones en uno o mads sistemas, con anormalidad
bioquimica  desconocida, con las  siguientes
caracteristicas: Luxacién del cristalino, con frecuencia
hasta de 72%, glaucoma, 15%, asi como escleroticas
azules, siendo muy frecuentes las alteraciones vasculares
como dilatacion de las paredes vasculares con formacion
de aneurismas, que al afectar la aorta ¢s mas frecuente
en la porciébn proximal, con manifestaciones de
insuficiencia aortica, las alteraciones Oseas son

aracnodactilia, pectum carinatum y excavatum, estatura
mayor que la promedio, facies alargada, articulaciones
luxables. La otra patologia principal, como diagndstico
diferencial, es la Osteogéncsis Imperfecta cuyas
alteraciones csqueléticas son ostcoporosis, escoliosis,
fracturas patoldgicas, estatura normal, otoesclerosis,
dentino - genesis imperfecta con hipoplasia de la
dentina, dientes azulosos; también cursa con luxacion del
cristalino, se describe como un padecimiento dutosomlco
domlnante sobre todo en la variedad IV.B (Cuadro I)

El paciente que describimos posee las alteraciones mas
frecuentemente mencionadas en la homocistinuria como
son: Luxacién del cristalino (85.6%), manifiestada por
glaucoma bilateral como una complicacion tardia de
éste; retraso mental (55.7%), retraso de desarrollo
(22.5%), enfermedad tromboemboélica temprana
(16.6%),  caracteristicas  marfanoides  (36.9%)
convulsiones (3.2%), anormalidades Gscas (23.5%), y
otras como protrusién de dientes supcriores (11%). Sin
bien, no se pudieron documentar las alteraciones
enzimaticas, desde el punto de vista bioquimico, por falta
de colaboracién y ¢l abandono familiar de la paciente,
los aspectos clinicos descritos en la literatura y los
cncontrados en la paciente nos permiten establecer el
diagndstico, con. alto Fado de certeza, de ser un caso de
homocistinuria. "

El curso clinico fue malo como lo informa la literatura
en aquellos pacientes que no responden al tratamiento
dietético y se mencionan, como causa importante de
mortalidad, los problemas tromboembélicos como se
muestran en el presente caso clinico.
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