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Resumen

Introduccion: El sindrome Chanarin Dorfman (SChD) es un trastorno metabolico autosomico
recesivo, por la mutaciéon del gen ABHDS5 del cromosoma 3, caracterizado por la acumulacién de
lipidos neutros en los granulocitos de varios érganos como: musculos, higado, ojos, oidos, sistema
nervioso central y médula 6sea. Los hallazgos clinicos son ictiosis (100%) y hepatomegalia (60%)
seguidos de ectropion bilateral, catarata, sordera neurosensorial y esplenomegalia.
Aproximadamente el 10% de los pacientes llegan a presentar cirrosis pero la necesidad de trasplante
es un hecho excepcional.

Caso clinico: Paciente 45 afos, diagnosticada de SChD en la infancia y en seguimiento por cirrosis
hepatica. Exploracion fisica: ictiocitosis laminar, ectropion e hipoacusia mixta bilateral.
Analiticamente leve elevacién de las enzimas de citolisis y colestasis, TP66%, plaquetopenia. TAC
ABD: cirrosis hepatica con signos de HTP y ascitis moderada. En el ultimo afio presenté
descompensacion edemoascitica y tres episodios de hematemesis por rotura de varices.
MELD/MELDNA12/16. Fue incluida en lista de espera por indicacion especial: HDA recidivante. Se
realizd trasplante hepatico sin incidencias, siendo alta el 14 dia PO. La anatomia patoldgica mostrd
cirrosis macronodular y micronodular con esteatosis (20%). Actualmente la paciente ha normalizado
los parametros analiticos, ausencia de ascitis y no ha presentado recidiva de su enfermedad
metabdlica en el injerto.

Discusion: El diagndstico de SChD se basa en ictiosis y gotas lipidicas intracitoplasmaticas
(anomalia de Jordan). En los 147 casos publicados, el 100% presentaban ictiocitosis y el 86% lesion
hepatica. La esteatohepatitis, es la afectacion mas frecuente, pero un 10% de los pacientes acaban
desarrollando cirrosis. La dieta baja en grasas con triglicéridos de cadena media en combinacion con
acido ursodesoxicdlico y vitamina E de forma mantenida puede normalizar las enzimas hepaticas,
reducir el tamano y la fibrosis hepatica. El trasplante puede ser el tratamiento adecuado para una
cirrosis descompensada, ademas no existen datos de recidiva metabolica en el injerto.
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