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Resumen

Objetivos: El sindrome de Allgrove es una enfermedad autosdomica recesiva que, debido ala afectacion de la
proteina adracalina, altera el transporte nucleo-citoplasmético. Se presenta el caso de un paciente que, junto a
su hermano, presenta el diagndstico genético de la enfermedad.

Material y métodos. Varén de 10 afios, sin incidencias perinatal es, que desde |0s primeros meses presenta
alacrimia. Como antecedentes familiares destaca consanguinidad de los padres e insuficiencia suprarrenal
primaria, también presente en uno de sus tres hermanos. A 10os dos afios, disminucion marcada del percentil
ponderal e hiperpigmentacion de encias, siendo diagnosticado de insuficiencia suprarrenal primariatras test
de ACTH. A los cuatro afios, se objetiva marcada fatigabilidad y dificultad para subir escaleras o saltar. En la
exploracion destaca hipotoniay leve pérdida de fuerza de predominio proximal en MM, ademés de
hiperreflexia generalizada'y Gowers positivo. Posteriormente, af ectacion progresiva de lamarchay aparicion
de disfagia para sdlidos.

Resultados: Tanto RM cerebral como EMG sin alteraciones. En estudio genético, tanto del paciente como de
su hermano, variante 1V S14+1G>A en gen AAAS, diagnéstico de sindrome de Allgrove. Se ofrece estudio al
resto de familiares, que rechazan.

Conclusion: El sindrome de Allgrove se caracteriza por latriada de alacrimia, que suele ser €l sintomainicial,
insuficiencia suprarrenal primariay acalasia de cardias. Ademas, suele asociar manifestaciones neurol égicas,
COmo neuropatia autondmicay motora, deterioro cognitivo precoz y parkinsonismo, predominante en la
adultez. Aunque es una patol ogia infrecuente, ante la sospecha clinica, debe solicitarse estudio genético del
pacientey familia

2667-0496 / © 2024, Elsevier Espaiia S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos los derechos reservados.



