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Titulo:

NEURODEGENERACIÓN POR ACÚMULO CEREBRAL DE HIERRO SECUNDARIA A MUTACIÓN DEL GEN
PANTOTENATO CINASA 2 (PANK2): REPORTE DE UN CASO

Tipo de trabajo:

CASO CLINICO

Introducción:

La neurodegeneración por acúmulo cerebral de hierro secundaria a mutación del gen PANK2, es una enfermedad
neurodegenerativa autosómica recesiva de baja prevalencia que suele debutar en las primeras décadas de la vida y se
caracteriza por depósito de hierro en los ganglios basales, causando disfunción extrapiramidal progresiva y
manifestaciones clínicas caracterizadas por distonía progresiva, alteración del habla, retinopatía pigmentaria y déficit
cognitivo. El tratamiento es paliativo (manejo de espasticidad y distonía) y quirúrgico (estimulación cerebral del glóbulo
pálido ó talamotomia y palidotomia). El pronóstico es muy malo, el 85-90% de los pacientes mueren a los 5-10 años de
iniciada la enfermedad.

Objetivos:

Describir el caso clínico de un paciente pediátrico con neurodegeneración por acúmulo cerebral de hierro secundaria a
mutación del gen PANK2

Material y Métodos:

Paciente masculino de 11 años y 2 meses de edad, producto de la segunda gesta. Padres sanos no consanguíneos,
sin antecedentes heredofamiliares de importancia. Nacido a término a las 39 SDG. Antecedentes gestacionales y
perinatales sin relevancia para el caso. Diagnóstico de retraso del neurodesarrollo desde hace 6 meses. 
Cursa con deformidad y espasticidad de extremidad inferior derecha en varo de 3 años de evolución en seguimiento y
manejo por parte de ortopedia con plantillas sin mejoría clínica. 1 año previo a su ingreso presenta deformidad y
espasticidad de miembros superiores bilaterales con dificultad para agarrar objetos y 3 meses previos a su ingreso
presenta disartria y disfagia. Inicia abordaje con biometría hemática, química sanguínea, electrolitos séricos y perfil
tiroideo que reporta sin alteraciones.  Se le realiza RM cerebral  en secuencia de difusión donde se evidencia a nivel de
los núcleos basales imágenes hipointensas con hiperintensidad central - signo radiológico ?OJO DE TIGRE?. Se le
realiza cariotipo molecular en busca de mutación del gen PANK2 (pendiente reporte). Se inicia manejo con
trihexifenidilo, vitamina B5 y toxina botulínica.

Resultados:

no aplica para caso clinico

Conclusiones:

Se presentó un paciente de 11 años que cumple los criterios clínicos e imagenológicos para el diagnóstico de PKAN,
aunque es necesario el estudio molecular.
Es una enfermedad de baja prevalencia, pero con muy mal pronostico (neurodegeneración progresiva que conlleva a la
muerte en el 85-90% de los pacientes). 
El manejo es solo paliativo
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