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‘Solidaridad, ciencia Y, una sorpresa neuropediatrica. 6
proposito de un caso
PALLARES, A. PERIANEZ A. HIDALGO P. HOSPITAL DE VALME (SEVILLA)
Z Introduccion:

=N 1999, se descubrio el gen MECP2. Alteraciones en dicho gen, se relacionan con el
clasico, que afecta caracteristicamente al sexo femenino por la proteccion que genera la
A doble aportacion cromosomica XX, siendo en los hombres incompatible con la vida.

Las alteraciones en el gen MECP2 son las responsables del 80% de los casos, aungue se han
descrito nuevas mutaciones en otros genes, que constituyen casos de "Rett atipicos”. Entre ellas
destacan el gen CDKL5, el gen FOXG1, y el gen STXBP1. Mutaciones que si pueden afectar a

Varones.

< casa cxica "2

Lactante de 18 meses gue ingresa procedente de Guinea Bissau, a traves

de una ONG, por de predominio socio-comunicativo
t Hocde los 6 e vic Microcefalia. Mirada esquiva.
y motor, esde |0s 6 meses de vida e Ausencia de lenguaje
Aportan escasa informacion: cartilla de nacimiento, -scasa interaccion con el medio.

calendario vacunal y EEG de suefio. Hipotonia global. Reflejos debiles.
(Gateo autonomo. No consigue

marcha.

Despistaje metabolopatias: Negativo.
e Acil-carnitinas y carnitinas en sangre.

, e Acidos orgdnicos en orina.
Tdndem de masas: 10> 1 | I
e Aminoacidos en sangrey orina.

ﬂavmnwgm f levacion C5 OH y e Acido sidlico en orina.

RMN: Leucodistrofia generalizada carniting libre =t | e Oligosacéridos en orina.

Beta-hidroxibutirato v acetoacetato en sangre.
con afectacion de sustancia blanca :AmOmO Y 5
superficial y profunda con patron e | actico y equilibrio acido-base.
de hipomielinizacion.

/\> Estudio genetico:

e (Cariotipo, X fragil: negativo.
o CGH array: normal.

Secuenciacion de exoma:

Variante heterocigota de

—} caracter patogénico en el
§ gen FOXG1.
Sdr. Re Ipl énito

Ampliacion a
secuenciacion del exoma.

“on  hatamuents:
& - Oxcarbacepina.

e Mutaciones en el gen FOXG1 se asocian con el sindrome de Rett atipico/congenito, siendo
cada vez mas frecuente detectar este tipo de anomalias dado el empleo generalizado de

técnicas de secuenciacion masiva.

e A proposito de este caso, destacamos la vinculacion existente entre la leucodistrofia con
hipomielinizacion y mutaciones en este gen.



