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Resumen

Objetivos: El sindrome de Wolfram es un trastorno infrecuente de origen genético y herencia
autosomica recesiva, del que se han reportado escasos estudios post mortem.

Material y métodos: Exponemos un caso con estudio neuropatoldgico y realizamos una revision de
la literatura.

Resultados: La paciente mostré un cuadro clinico multisistémico, de curso progresivo iniciado en la
infancia, caracterizado por diabetes mellitus, atrofia Optica, sordera neurosensorial, diabetes
insipida y afectacidén neuroldgica progresiva. En el estudio genético se evidencié mutacion en el gen
WEFS1. Al fallecimiento, se le realiz6 una autopsia parcial que incluyd sistema nervioso central,
glandulas suprarrenales, pancreas y nervios opticos.

Conclusion: La autopsia neuropatoldgica constituye una herramienta fundamental para profundizar
el conocimiento de las enfermedades raras, permitiendo confirmar diagndsticos, identificar
caracteristicas patologicas especificas y aportar informacién crucial para el avance en la
investigacion.
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