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Resumen

Objetivos: La homocistinuria clasica es un trastorno congénito del metabolismo de la metionina
causado por déficit de la enzima cistationina beta-sintasa (CBS). Aunque suele diagnosticarse en la
infancia, su presentaciéon puede darse en la adolescencia, con manifestaciones trombdticas como
forma de debut.

Material y métodos: Descripcion de un caso clinico.

Resultados: Varon de 17 afios, deportista, con antecedentes de pectus carinatum, TDAH y
celiaquia. Consulta por caida secundaria a debilidad subita en miembros izquierdos seguida de crisis
epiléptica generalizada. En los dias previos presentd cefalea en trueno, fotofobia y episodios
sensitivos y motores en miembro superior izquierdo. Habia sido sometido a cirugia menor 14 dias
antes. A su llegada a Urgencias se constato plejia e hipoestesia braquial izquierda. La TC craneal
multimodal evidencid trombosis del seno sagital superior e infarto venoso parietal izquierdo con
transformacién hemorragica. Se inicié anticoagulacion con heparina de bajo peso molecular y
antiepiléptico con recuperacion completa. En el estudio analitico se detectd hiperhomocisteinemia
grave (> 130 pmol/l) y se inici6 tratamiento con piridoxina. El diagnéstico de homocistinuria clasica
se confirm¢6 mediante estudio genético del gen CBS, que identificé heterocigosis compuesta para las
variantes patogénicas p.Thr353Met y p.Thr191Met. Tras el alta no ha presentado recurrencias
vasculares, con reduccidn significativa de los niveles de homocisteina (39,5 pmol/l) en la ultima
determinacion.

Conclusion: La trombosis venosa cerebral en adolescentes sin causa aparente debe motivar estudio
de errores metabolicos. Factores como el estrés quirurgico, la sobrecarga proteica y la actividad
fisica intensa pudieron facilitar el evento trombdtico. El diagndstico precoz permiti6 instaurar
tratamiento especifico.
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