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Resumen

Descripcion del caso: Paciente 17 afios, sin alergias medi camentosas conocidas ni antecedentes patol 6gicos
de interés, consumo en una sola ocasion de cannabis segun refiere, niega consumo de cocaina u otros toxico.
Antecedentes familiares. madre con migrafa, un aborto. Acude a urgencias por hemiparesias de hemicuerpo
derecho y cefalea, tras descartar patologia aguda con analiticay TAC craneal normal alta a domicilio.
Reconsulta a dia siguiente por persistencia de clinica con alteracién sensitiva en hemicara derecha,
parestesias en lengua con posterior afectacion de ESD y EID de 1-2 minutos de duracién en 6 ocasiones
(presentando hace 1 mes cuadro similar autolimitado). Se decide ingreso para estudio.

Exploracion y pruebas complementarias. Exploracion fisica sin alteraciones. Neuroldgica sin focalidad. TC
cranea: sin dteraciones. ECG: RS sin alteraciones aparentes. RMN craneal: infarto lacunar en nlcleo
lenticular izquierdo. AngioRM intracraneal: dentro de lanormalidad. Eco doppler TSA: normal. EEG:
trazado normal. Ecocardiograma: funcion diastdlica normal. VVavula mitral morfol 6gicamente normal con
muy ligerainsuficiencia protosistélica. I T ligerafisioldgica. Tabique interauricular integro. Holter cardiaco:
registro en RS con FC media de 57 [pm. FC minimade 39 Ipm. FC maxima de 136 |pm. Oscilaciones bruscas
de FC, en RS. No se aprecian taquiarritmias. No pausas. Anadlisis: hemograma normal. Bioquimica normal.
Serologias VIH, VHB, VHC, |Ues negativas. Estudio trombofilia: factor VIII normal, alfa-1-galactosidasa
normal, folatos en limite bajo, homocisteina elevada, mutacion del gen de MTHFR (metilentetrahidrofolato
reductasa) en homocigoto positivo.

Juicio clinico: Infarto lacunar en niicleo lenticular izquierdo. Hiperhomocisteinemia. Mutacion del gen
MTHFR en homocigoto.

Diagnostico diferencial: Ansiedad. AV C. Alteraciones analiticas. Neuropatia periférica. Miopatias.
Mielopatia central. Metabolopatias. Sindrome paraneoplasico. Toxicos. Infecciones. Enfermedades
sistémicas.

Comentario final: Lamutacion C677T delaMTHFR eslaprincipal causa de hiperhomocisteinemia
moderada en nuestro medio. La hiperhomocisteinemia es un factor reconocido de riesgo para aterotrombosis.
L os pacientes con la mutacion padecen hiperhomoci steinemia moderada en situaciones de carencia de
folatos. Dadala alta prevalencia poblacional encontrada en nuestro medio para esta mutacion su estudio debe
realizarse dentro de los estudios de trombofilia, pues es capaz de identificar pacientes con un factor de riesgo
reversible mediante la administracion de folatos. En nuestro paciente se normalizaron los niveles de
homocisteina con la administracion de acido folico viaoral. En €l estudio de los padres se objetivaron niveles
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de homocisteina discretamente elevados (normalizados tras écido félico oral) y mutacion del gen MTHFR en
estado heterocigoto.
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