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Se describe un caso de enfermedad de Tay-Sachs diagnosticado en la regida ccotral de Cuba.
Sc trata de un nifo que o traldo a consults por presentar severo retardo del desarrollo
peicomotor, pucs o pacicate de 11 meses de nacido oo s¢ manticoe de pie, DO sc sicnla ni
scslicne la cabera, Al eamen fisico pudo comprobarse disminucido de la agudera visual y una
tipica reacci6n de sobresalio ante los ruidos metdlicos. Sc informan los resultados del esludio
dinioo-bioquimico efeciuado, ¢ cual permitié confirmar of disgndslico.
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INTRODUCCION

En la actualidad se conocen mas de
30 trastornos congénitos relacionados
con alteraciones en la funcion de los
lisosomas, causados en su mayoria por
deficiencias_de una o varias enzimas
lisosomales.3

La gran diversidad de sintomas
clinicos unida a las diferentes formas de
presentacién fenotipica de estas enfer-
medades son rasgos comunes de todas
ellas.*® Existe ademés una gran similitud
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en la clinica individual de todas estas
entidades nosolégicas, condicionadas por
un similar mecanismo de produccion, lo
cual origina _grandes dificultades en el
d:agndsncm

La enfermedad de Tay-Sachs es el
prototipode las enfermedades lisosoma-
les por almacenamiento y se caracteriza
por un defecto en el catabolismo normal
del ganglidsido GM,. Este esfingolipido
complejo se acumula anormalmente en
los lisosomas neurcnales y causa un
conjunto de sintomas tipicos de ella. e
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 11 meses de edad, el
cual es llevado a Ja consulta por presen-
tar severo retardo en el desarrollo psico-
motor. Se comprueba intensa debilidad
muscular al nivel de ]a cintura escapular
y pelviana que le imposibilitasostener la
cabeza, sentarse 0 mantenerse de pie
(figura).

Durante el examen fisico se observd
cierta hipertonicidad de miembros infe-
riores, con disminuciénde los movimien-
tos oculares voluntarios. Pudo hallarse
disminucion de la agudeza visual acom-
pafiada de una reaccidn exagerada de
sobresalto a ruidos metdlicos.

Se realizaron los siguientes exdme-
nes complementarios:

- Fondo de ojo: presencia de una man-
cha de color rojo cereza por degene-
racion de la mécula retiniana.

- Electroencefalograma: , trazado asi-
métrico con predominio de la activi-
dad lenta, sufrimiento cortical poste-
rior.

- Tomograffa axial computadorizada:
ligera atrofia cortical y cerebelosa.

- Actividades cataliticas en leucocitos:

. Hexosaminidasa A: 12,2 % de activi-

" dad con respecto al control. (41,4
nmol/mg de protefnas/hora versus
controlde 337,6 nmol/mg de protel-
nas/hora}.

. Hexosaminidasa B: 110,8 % de
actividad con respecto al control.

El fenotipo clfnico de este paciente,
los hallazgos encontrados en los diferen-
tes exdmenes complementarios y por
iltimo la disminucién en la actividad
leucocitaria de la hexosaminidasa A,
permitieron confirmar el diagnéstico de
una forma infantil cldsica de enfermedad
de Tay-Sachs. Este caso constituye el
primero de su tipo diagnosticado en
nuestra provincia. La baja incidencia
individual de todas estas enfermedades
acompafiada de una gran similitud feno-
tipica hacen que el diagndstico sea real-
mente dificil;!*!* no obstante con la
presentacién de este caso queda demos-
trado que un estudio clinico detallado
nos permite orientar el diagndstico, que
sOlo podrd ser confirmado con el corres-
pondiente estudio enzim4tico.
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FIGURA. Pacicnte que presenta enfermedad de Tay-Sachs
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SUMMARY

The case of an infant to whom the Tay-Sachs disecase was diagnosed in the central part of Cuba is
presented. The paticnt was brought to consuliation due 1o severe retardation of psychomotor development:
being 11 months old, he could neither stand nor sit by himsell nor hold his head firmly. The physical
examination revealed a reduction of visual acuity and a typical reacvion of startle in front of metallic
noises. Resulis of the clinical-biochemical studies which led to the confirmation of the diagnosis arc

presented.
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