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20915 - NO ES ESQUIZOFRENIA: CLINICA PSICOTICA FLORIDA EN VARON
JOVEN CON LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
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Resumen

Objetivos: Laleucoencefa opatia con sustancia blanca evanescente (L SBE) es una enfermedad hereditaria de
amplio espectro clinico. Aparece por mutaciones en |os cinco genes codificantes para el factor de iniciacion
eucariota 2 (EIF2B), implicado en procesos de traduccion biol dgica. Presentamos un caso de manifestacion
atipica

Material y métodos: Varén de 31 afios, con diagnostico previo de esquizofrenia hebefrénica, remitido a
consultas de Neurologia por deterioro cognitivo grave.

Resultados: No tenia antecedentes familiares de enfermedades neurol dgicas ni de consanguinidad. Presento
unaleve latenciaen hitos del desarrollo y alos dos afos fue estudiado por inestabilidad de lamarchay
espasmos del sollozo. En la adolescencia present6 episodios psicéticos con ideacién delirante, evolucionando
progresivamente hacia un deterioro cognitivo y funcional global. En la exploracién neurol 6gica comprende
algunas 6rdenes sencillas, emite palabras incoherentes y manifiesta estereotipias motoras. Presenta reflejos
regresivos (palmomentoniano y prensil bilateral). La resonancia magnética cerebral mostro una confluencia
de lesiones periventriculares en sustancia blanca, sugestivas de leucodistrofia. Se realiz un estudio dirigido,
incluyendo VLCFA, aminoacidos séricos, serologiasy panel genético, encontrandose como Unico hallazgo
notable una variante mutacional del gen EIFB25 en heterocigosis. La mutacion EIF2B5 es la méas
frecuentemente hallada en L SBE. Generalmente sigue un patron de herencia autosdmico recesivo, si bien se
han descrito algunas mutaciones que se expresan en heterocigosis, cComo ocurre en este caso.

Conclusion: Laleucoencefal opatia con sustancia blanca evanescente es una entidad raray compleja. Su
variabilidad fenotipicay epidemiol ogica dificulta tanto e diagndstico como el desarrollo de terapias, lo cual
refuerzalaimportancia de reportar nuevos casos.
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