Epilepsia en el espectro clinico del sindrome de Sanfilippo: primer reporte de caso en Peru
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INTRODUCCION

El sindrome de Sanfilippo (mucopolisacaridosis tipo III) es un trastorno lisosomal raro,
caracterizado por neurodegeneracién progresiva con alteraciones conductuales, cognitivas y
motoras (1). La expresion clinica inicial suele ser inespecifica, lo que retrasa el diagndstico (2).
La epilepsia, aunque descrita, no constituye una manifestacion inicial frecuente (3). Presentamos
el primer caso de Sindrome de Sanfilippo asociado a epilepsia en Peru.

CASO CLINICO

Varén de 11 afios, nacido por cesarea debido a preeclampsia severa. A los 6 meses presentd
neumonia grave con ventilacion mecanica por seis semanas. Desarrollo psicomotor normal hasta
los 4 afios, cuando inici6 pérdida progresiva del lenguaje, alteraciones motoras, conductuales y
deterioro cognitivo , seguido de estereotipias y caidas frecuentes.

A los 11 afios debut6 con crisis epilépticas focales con generalizacion secundaria (2—3/mes) y
rapida regresion neurologica. El examen fisico mostro hipertelorismo, macroglosia y micrognatia.
La resonancia magnética revelo atrofia cerebral e hidrocefalia. El estudio de genoma completo
identifico variante patogénica c.734G>A homocigota en SGSH, compatible con MPS IIIA, lo que
permitio descartar diagnosticos previos de paralisis cerebral ataxica o trastorno del espectro
autista y reorientar el manejo. Inicié levetiracetam 28,5 mg/kg/dia, reduciendo las crisis a una
cada dos meses, persistiendo el deterioro motor.

DISCUSION

En la MPS IIIA el inicio clinico suele ocurrir entre los 2—6 afios, con retraso del lenguaje,
alteraciones conductuales y pérdida de habilidades adquiridas (2,3). Nuestro paciente presentd
regresion desde los 4 afios y debut epiléptico a los 11, edad mayor a la media descrita en algunas
cohortes (~7 afios), aunque dentro de la variabilidad reportada (prevalencia de crisis de 30—50%)
(4-6).

La confirmacién genética mediante secuenciacion fue esencial para establecer el diagnostico,
acorde con lo reportado en la literatura (3). Actualmente no existe tratamiento curativo; las
terapias en investigacion incluyen terapia génica y reemplazo enzimatico intratecal (7). El
levetiracetam permitid control parcial de crisis, sin modificar la progresion neurodegenerativa,
en concordancia con lo reportado (5).

CONCLUSIONES

Este caso ilustra la dificultad diagnostica del MPS IIIA y resalta la epilepsia como signo de alerta



en cuadros de regresion cognitiva. La confirmacion genética es clave para evitar diagnosticos
erroneos, optimizar el tratamiento sintomatico y orientar el consejo genético familiar.
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