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Resumen

Descripcion del caso: Vardn 68 afios de familia consanguinea (padres primos-hermanos). 3 de 5 hermanos
presentaban aparienciatosca, bajo cociente intelectual. Desde la cuarta década comienzan con alteraciones
cutaneas, linfedemay problemas neurol 6gicos progresivos (polineuropatia mixta axonal y desmielinizante,
tunel carpiano, hipoacusia neurosensorial). Asi como cardiopatia hipertensiva, poliartritis, amaurosis Ol. No
téxicos. Deambula con muletas.

Exploracion y pruebas complementarias. Cuello corto, nariz de implantacion baja, piel infiltrada,
telangiectasias, angioqueratomas y queratoacantomas dispersos (axilas, flancos, periumbilicales, EEI) AP:
disminucion de murmullo vesicular bases. SatO2 91%. Elefantiasis bilateral EEIl y genitales.

Orientacion diagnostica: Fenotipo y agregacion familiar orientaron el diagnéstico a patologia hereditaria
dificultado por su heterogeneidad clinicay escasa frecuencia. En 1981 diagndstico enfermedad de Fabry alos
3 hermanos. Un nuevo estudio enzimético en 1993 y genético 2010 diagnostica enfermedad de Schindler tipo
Il enfermedad autosomica recesiva (22g13.2). En 9 sobrinos se descart6 Fabry pendientes estudio Schindler.

Diagnostico diferencial: Ambas son enfermedades lisosomiales raras, progresivas, hereditarias,

multisi stémica de almacenamiento lisosomico que causan clinica. El diagndstico precoz interesa para
establecer el prondstico y consejo genético. La enfermedad de Fabry: tiene manifestaciones neurol gicas,
cutaneas, renales, cardio y cerebrovasculares especificas por deficienciadel gen GLA (alfa galactosidasa).
Enfermedad de Schindler cursa con normalidad en GLA, pero deficienciade NAGA (alfa-n-
acetilgalactosaminidasa). Se conocen trestipos: | inicio infancia, forma grave afectacion mental, muscular y
psicomotor; Il o enfermedad Kanzaki: en adulto, sintomas en 22-32 década. Cursa con af ectacion vasos
sanguineos (telangiectasias), aumento capa cérnea (anguioqueratomas) dilatacién de los vasos linféticos
(linfedemay elefantiasis); |11 deterioro intelectual grave. Hay 20 casos en & mundo, 3 en Espaiia. No existe
tratamiento especifico, solo sintomatico.

Comentario final: Las enfermedades minoritarias son un reto parala atencién sanitaria. En lazonarural es
sencillo detectar agregaciones de patol ogias cuyo diagndstico preciso ayudara al prondstico y consgjo
genético. Conocer la causa (déficit enzimético), la patogenia (vacuolizacion células dérmicas, endoteliales -
vascular y linféticos-, musculo liso, pericitos, fibrocitos, adipocitos, células Schwann, axones, sudoriparas
ecrinas ayuda a comprender su variabilidad clinicay su tratamiento paliativo sintomatico.

Bibliografia


http://www.elsevier.es/semergen

1. Desnick RJ, Schindler D. Schindler Disease: Deficiency NAGA. In: The Molecular and genetic Basis
of Neuroldgic and Psiquiatric disease, 4th ed. 2008 Lippincott W& W, Philadelphia: p. 309-16.

Palabras clave: Enfermedad de Schindler tipo I1. Enfermedad de Kanzaki.

1138-3593 / © 2018 Sociedad Espafiola de Médicos de Atencion Primaria (SEMERGEN). Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los
derechos reservados.



