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Resumen

Objetivos: Niemann-Pick es una enfermedad lisosomal de herencia autosomica recesiva. El tipo C localiza su
mutacion en el gen NPC1 que atera el metabolismo del colesterol, favoreciendo su acimulo neurovisceral.
Se presentan dos casos con diferente curso clinico pararemarcar la heterogeneidad de presentaciony la
relevancia del diagndéstico genético.

Material y métodos: Caso 1: adecuado desarrollo hastalos tres afios, cuando se objetiva leve retraso motor y
del lenguaje, con posterior inicio progresivo de ataxia, dismetria, temblor e hipotonia. También regresion
linglisticay del control esfinteriano. Caso 2: salvo ictericia neonatal transitoria, no hallazgos patol dgicos
hasta los 22 meses, cuando presenta episodio de colestasis con posterior aparicion de ataxia, distonia,
apraxia, hipotoniay espasticidad que impide la marcha. Ademas, total regresion en la capacidad
comunicativa, disfagia dependiente de gastrostomiay cataplejia

Resultados: El caso 1 presenta RM cerebral con marcada atrofia cortico-subcortical y leucoencefalopatia
periventricular, resultando sin alteraciones en el 2. Estudio electroencefalografico y neurofisiol 6gico anodino
en el caso 1, reflggando en los PEV del 2 ateracion de lamielinizacion. Ambos presentan mutaciones en el
gen NPCL1 (caso 1: ¢.530G>A y ¢.1565C>T en heterocigosis/ caso 2: ¢.352_353del pS118fs en homocigosis).

Conclusion: Niemann-Pick tipo C presenta una gran variabilidad en la sintomatologiay cronologia de la
misma. En €l curso habitual, la patologia hepatica precede a la neurolégica. Sin embargo, uno de los casos
debuta con alteracion neurol 6gica sin afectacion hepética. Ninguno presenta oftalmoplejia vertical, sintoma
orientador de la enfermedad por presentarse en el 90% de |os casos descritos. El estudio genético ha
facilitado su diagnostico temprano.
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