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Resumen

Objetivos: Describir una muestra de pacientes pediatricos con diagndéstico de leucodistrofia en un hospital de
tercer nivel.

Material y métodos. Estudio descriptivo, retrospectivo y de base hospital aria sobre las leucodistrofias
pediétricas de nuestro centro. Se incluyeron todos |os pacientes desde |a existencia de registros informaticos,
excluyéndose aquellos sin suficiente informacion en la historia clinica. Se analiz6: tiempo de seguimiento,
inicio del cuadro, tipo de leucodistrofiay clinica principal.

Resultados: Se recuperaron 25 pacientes (64% varones, edad mediana al diagndstico 46 meses, RIQ 21-83).
El 28% habiafallecido en el momento del estudio, siendo la causa infecciosa (5/7) lamas frecuente. El
tiempo de seguimiento mediano fue 110,09 meses RIQ (59,69-201,07). La edad mediana de inicio de
sintomas fue 24,12 meses RIQ (3-47). Laforma de inicio mas frecuente fue la regresién/retraso del desarrollo
(32%). El 76% presentd hiperintensidades en laRM craneal inicia. El 32% presentaban antecedentes
familiares compatibles. El 88% de los pacientes recibio diagnostico genético, el resto por técnicas
enziméticas. Se encontraron las siguientes leucodistrofias: nueve casos de adrenoleucodistrofialigadaa X,
cinco de metacromatica, dos casos de Pelizaeus-Merzbacher y un caso para el resto (Aicardi-Goutiéeres,
Cockayne, leucodistrofia hipomielinizante tipo V11, leucoencefal opatia progresiva microcefaiatipo I,
leucoencefal opatia megal encefalica con quistes subcorticales, Canavan, Krabbe y ceroidolipofuscinosis). La
clinica mas frecuente fue la discapacidad intelectual (76%) seguida de |a epilepsia (48%).

Conclusion: Las leucodistrofias son infrecuentes. En edad pediétrica, su reconocimiento precoz puede tener
implicaciones terapéuticas. Su estudio, comunicacion y la creacion de equipos multidisciplinares centrados
en pacientes y familias resultan imprescindibles para una adecuada atencién.

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



