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Sindrome de Crigler-Najjar tipo 2:
a proposito de un caso.
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INTRODUCCION

El sindrome de Crigle-Najjar tipo 2 es una entidad muy poco frecuente con una incidencia anual estimada al
nacimiento de 1/1000000 asociada al déficit parcial de la enzima hepatica uridina-difosfato-glucoroniltransferasa
(UGT), principal responsable de |la conjugacion de la bilirrubina. Este defecto provoca un aumento de bilirrubina
indirecta con riesgo de producir encefalopatia bilirrubinémica ante episodios de infeccion o estrés. Dicha entidad
esta asociada a numerosas mutaciones genéticas autosomicas recesivas.

HISTORIA CLINICA

s pedlatrlcas de un hospital de tercer nivel por |cter|C|a mucocutanea. Paciente alimentada
con lactancia materna exclusiva con adecuada ganancia ponderal sin presentar otra clinica
" digestiva acompafiante sugestiva de colestasis. Antecedente personal de ingreso por

" hiperbilirrubinemia no iso-inmune en el periodo neonatal.

/EXPLORACI(')N FISICA \

TEP estable, normohidratada, no palida, coloracion ictérica de piel y mucosas en la
totalidad del cuerpo. No megalias ni petequias, no otras alteraciones cutaneas.
Auscultacion cardiaca con ruidos cardiacos ritmicos, sin soplos, pulsos femorales
presentes y simeétricos. Auscultacion pulmonar con buena entrada de aire bilateral, sin
ruidos sobreanadidos. Palpacion abdominal no dolorosa, no hepato ni esplenomegalia, no
@asas ni megalias. Neuroconducta normal para la edad, fontanela normotensa. /

ENFERMEDAD ACTUAL

A su llegada al servicio de urgencias, se realiza inicialmente despistaje analitico donde se
objetiva hiperbilirrubinemia total de 26 mg/dL, mayoritariamente a expensas de
bilirrubina indirecta (25,2 mg/dL) con discreta hipertransaminasemia sin otros datos
sugestivos de hemalissi y colestasis ni otras alteraciones destacables.

Gowcu’m \

Ante los hallazgos, se ingresa para ampliacion de estudio y tratamiento en planta de
hospitalizacion durante 15 dias. Presenta una excelente respuesta a tratamiento con
fototerapia doble y fenobarbital con normalizacién de cifras de bilirrubina. Se lleva a
cabo diagnostico diferencial de hiperbilirrubinemia indirecta, que tras estudios
exhaustivos descartan otras causas. Se solicita estudio genético de diagnostico
molecular que descarta mutacion de Gilbert (siendo homocigoto para el gen TA6/TAA
compatible con la normalidad) y se evidencia la variante P364 que confirma el

L\ﬁ\gnéstico de sindrome de Crigler-Najjar tipo 2. / J

COMENTARIOS

* La ictericia mucocutanea es un diagnostico infrecuente en pediatria fuera de la edad
neonatal.

* Requiere un amplio diagnostico diferencial y estudio para descartar etiologias cronicas vy

graves.

 E| tratamiento precoz es imprescindible para una evolucion favorable en los pacientes
afectos de sindrome de Crigler-Najjar tipo 2.




