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Resumen

Objetivos: La xantomatosis cerebrotendinosa (XCT) es una enfermedad autosémica recesiva
derivada del déficit de la enzima 27-hidroxilasa (gen CYP27A1), responsable de la sintesis de acidos
biliares, y de la 25-hidroxilacion de la vitamina D3. Su déficit produce la acumulaciéon de metabolitos
como el colestanol en diferentes tejidos, produciendo diarrea cronica, xantomas, cataratas
prematuras y manifestaciones neurologicas.

Material y métodos: Descripcién de un caso clinico y revision de la bibliografia.

Resultados: Varon de 57 afios que a los 38 afios debuta con disfagia y sialorrea secundarias a
distonia oromandibular. Previamente, leves dificultades psicomotrices. En la exploracion se objetivo
distonia mandibular, incoordinacién de extremidades inferiores, reflejos aquileos abolidos y
xantomas tendinosos. La RM cerebral mostr6 una hiperintensidad de nucleos dentados; con
elevacion del colestanol sanguineo. El estudio genético demostré una variante patogénica en
homocigosis del gen CYP27A1. Tras el diagnoéstico, se inicié tratamiento con acido
quenodesoxicolico; ademas de simvastatina, tetrabenazina, clonazepam e inyecciones periddicas de
toxina botulinica, con mejoria de la sialorrea, permaneciendo sin cambios a nivel motor y con una
lenta progresion del deterioro cognitivo.

Conclusion: La XCT es una enfermedad rara y heterogénea, frecuentemente infradiagnosticada, lo
que conlleva una demora en el inicio del tratamiento especifico. El tratamiento precoz con acido
quenodesoxicolico es fundamental para evitar la progresion. Debe sospecharse en pacientes jovenes
con ataxia, trastornos del movimiento y alteraciones cognitivo-conductuales. El hallazgo de
xantomas, las cataratas precoces y la hiperintensidad de los nicleos dentados son datos sugestivos
de la enfermedad.
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