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Resumen

Objetivos: Descripcion de dos casos de xantomatosis cerebrotendinosa diagnosticados en nuestro
servicio.

Material y métodos: La xantomatosis cerebrotendinosa es una enfermedad genética autosomica
recesiva producida por mutacion del gen CYP27A1 (cromosoma 2) que codifica para la enzima 27-
hidroxilasa. Altera el metabolismo del &cido colico, acumulando colestanol, depositdndose en
diferentes tejidos como tendones, cristalino y SNC. La clinica consiste en xantomas en tendones,
cataratas, trastornos neuropsiquiatricos, del movimiento y epilepsia.

Resultados: Un caso es una mujer de 51 anos con retraso intelectual desde la infancia y cirugia de
cataratas a los 31 afios, comienza a los 48 con trastorno de conducta con agitacion y agresividad. La
otra es una mujer de 50 afos que comienza a los 36 con caidas e inestabilidad que evoluciona a un
deterioro cognitivo progresivo. Ambas son hijas de padres consanguineos. Presentaban
empobrecimiento del lenguaje, ROT exaltados, dismetria bilateral asimétrica y marcha
ataxoespastica, asociado a tetraparesia espastica en una paciente. Tenian xantomas aquileos de gran
tamano. En RM se observa imagen tipica hiperintensa en nicleos dentados cerebelosos y capsula
interna. Se objetiva alteracion de perfil lipidico congruente con diagndstico. La hermana de una de
las pacientes fallecio por un colangiocarcinoma a los 49 afos pero presentaba cuadro similar. El
hermano de la otra paciente tenia diagndstico de esclerosis multiple.

Conclusion: Se muestran dos casos que ejemplifican la forma de presentacion y caracteristicas
clinicas y radioldgicas tipicas de esta enfermedad poco frecuente. Ambas pacientes eran hijas de
padres consanguineos y una tenia una hermana con clinica semejante, congruente con
enfermedades genéticas autosdmicas recesivas.
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