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KERNICTERUS EN PACIENTE CON SINDROME DE
CRIGLER-NAJJAR TIPO |
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INTRODUCCION

El sindrome de Crigler-Najjar (SdC-N) tipo | es una enfermedad rara de transmision
autosomica recesiva, que condiciona una pérdida de la actividad de la bilirrubina-
uridinadifosfato glucuronosiltransferasa (B-UGT) y por tanto una acumulacion de bilirrubina
No conjugada en la sangre y en los tejidos del paciente; especialmente a nivel neurologico.

RESUMEN DEL CASO

Varon de 11 meses, originario de Pakistan. Barrera idiomatica muy importante.

No disponemos de registros médicos previos.

Examen fisico al ingreso: Destaca ictericia mucocutanea marcada (Kramer 5).
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Presenta fiebre, dificultad respiratoria, apneas y disminucion del nivel de conciencia

(Glasgow 6). Caquexia e hipotonia axial con tetraparesia distonica.

Hemograma y bioguimica: bilirrubina total 23,6 mg/dl, (directa 0,58 mg/dl); con transaminasas, funcion hepatica, hemoglobina y frotis sanguineo

normales, sin signos de hemalisis.

== Se Inicia fototerapia intensiva (hasta 20h/dia) y ventilacion mecanica invasiva. A las 72 horas se retira soporte ventilatorio y se documenta
mediante exploraciones fisicas repetidas y posteriormente neuroimagen (RMN) el kernicterus. Se sospecha un SdC-N tipo | gue posteriormente

es confirmado en el estudio genético.

RMN del paciente al Iingreso. se observa atrofia cerebral generalizada e
hiperintensidad bilateral de los globos palidos, resultado de la destruccion de los
mismos por la exposicidon continuada a altos niveles de bilirrubina indirecta
(kernicterus cronico).

CONCLUSIONES

- El tratamiento Inicial del SdC-N tipo | es la fototerapia
intensiva  (>20nh/dia). Otros tratamientos Incluyen Ia
exanguinotranfusion puntual y farmacos inductores de la B-
UGT, con eficacia relativa.

- Los primeros anos de vida es necesario intensificar el
tratamiento para mantener los niveles de bilirrubina indirecta
<20mg/dl (<15mg/dl durante intercurrencias gue aumenten la
permeabilidad de la barrera hematoencefalica) y asi evitar el
dano neuroldgico.

- El Unico tratamiento curativo es el trasplante hepatico, que
no revierte el dano neuroldogico preexistente y puede ser
contraindicado por el kernicterus avanzado.

- En el caso de nuestro paciente, se desestimo la cirugia en
Comité de Trasplante Hepatico. Se decidio fototerapia
domiciliaria con manta de luz ultravioleta para mayor confort
y seguimiento por la Unidad de Cuidados Paliativos.
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Manta de fototerapia entregada al paciente tras el alta

SE REPITE ANAMNESIS CON TRADUCTORA

ﬁNAT con peso adecuado para edad gestacional, sin

antecedentes obstétricos relevantes. 2 hermanos mayores sanos.
Antecedente: 5 primos fallecidos por hiperbilirrubinemia.
Presento ictericia (Kramer 5) los primeros dias de vida.

Con 15 dias presenta cuadro de irritabilidad, llanto y espasmos de
las extremidades seguidos de posicion de opistotonos.

En Pakistan se realiza exanguinotransfusion y se intensifica la
fototerapia. No se planteo trasplante hepatico.

Se da de alta con fototerapia domiciliaria continua mediante un
tubo fluorescente de luz ultravioleta, con cumplimiento terapeutico

\\relativo por importante disconfort de la familia y del paciente. /
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