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OBJETIVO I RESULTADOS I

Este trabajo presenta una revision de la patologia
CIPA/HSAN, un trastorno raro, con una
prevalencia de 1/100000, que afecta las fibras
nerviosas mielinizadas y no mielinizadas, y que
se caracteriza por la aparicion de amputaciones,
ulceras por presion, fracturas, osteomielitis y
arreflexia. El diagnostico se basa en estudios
moleculares y electromiografia. El proposito de
esta comunicacion es presentar dos casos Vy
actualizar la informacion relacionada con esta
patologia.

Se describen dos casos clinicos pediatricos
diagnosticados en nuestro hospital, en los que se
detallan las caracteristicas clinicas y pruebas
complementarias realizadas.

CASO 1 I

Varon de 11 anos

AP: estudiado por el Servicio de Neurologia,
desde el su primer ano, por hipotonia muscular y
retraso psicomotor y del desarrollo ponderal.
Posteriormente desarrolla insensibilidad al dolor,
escasa sudoracion y episodios febriles no
Infecciosos, asi como fracturas pobremente
consolidadas amén de osteomielitis secundaria.
El estudio genetico puso de manifiesto un
polimorfismo heterocigotico del gen NTRK1
con un cambio IVS1512 C>A.

Esta variante no habia sido descrita previamente
en la literatura.

Se presentan sendas
radiografias realizadas
merced a inflamacion
indolora del 1er dedo
del pie derecho vy
deformidad
asintomatica del codo.
Se diagnostica fractura
iIntraarticular de la
falange proximal del
hallux y fractura de
tercio distal del
humero.
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Se presenta el caso de un nino de 11 anos con
hipotonia muscular, y retraso en el desarrollo
psicomotor y ponderal;, acompanado de
comportamiento autolesivo, insensibilidad al
dolor, escasa sudoracion, fracturas mal
consolidadas y  osteomielitis  secundaria,
dificultades de aprendizaje y retraso en el
lenguaje. Se le diagnosticoO de una neuropatia
autonomica y sensorial hereditaria tipo IV debido
a un polimorfismo heterocigoto del gen NTRK1
no descrito previamente (IVS1512 C>A). El
paciente ha recibido tratamiento rehabilitador,
psicologico y de logopedia durante todo el
seguimiento. Tambiéen se describe el caso de una
nina de 14 meses con sintomas similares y un
diagnostico similar de portadora heterocigota del
polimorfismo ¢.830_831du (p.V2/7/8L{s*187) en el
gen NTRK1 y una delecion patogenica que
iInvolucra al menos los primeros 4 exones del gen
NTRK1. La paciente ha recibido terapia fisica y
ocupacional como parte de su tratamiento
multidisciplinario.

CONCLUSIONES

La neuropatia sensitivo-autonomica de tipo IV o
insensibilidad congeénita al dolor con anhidrosis,
se caracteriza por la presentacion, en el periodo
neonatal, de episodios febriles debidos a una
mala regulacion de la temperatura; asi como
insensibilidad al dolor. Es comun la aparicion de
ulceras, mutilaciones y fracturas oOseas, que
comunmente pasan inadvertidas.

La muerte por hiperpirexia se produce en los tres
primeros anos de vida en casi el 20% de los
pacientes. También es frecuente la asociacion de
retraso cognitivo y del desarrollo.

La biopsia cutanea ha mostrado ausencia de
inervacion epidermica y pérdida de la mayor
parte de la inervacion dérmica, junto con pérdida
de fibras no mielinizadas y mielinizadas del
nervio sural. Las glandulas sudoriparas no
muestran inervacion.

La enfermedad esta causada por mutaciones
autosomicas recesivas y polimorfismos en el
gen TRKA, cromosoma 1, gen que regula un
factor de crecimiento nervioso.

En ausencia de tratamiento etiologico, el
tratamiento  sintomatico adquiere  especial
relevancia.

En las formas con afectacion predominantemente
sensitivo-autonomica, deben evitarse en lo
posible los procesos de riesgo que puedan
derivar en la produccion de fracturas, las
mordeduras, los roces, las infecciones y las
mutilaciones.
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CONGRESO

La neuropatia sensorial-autonomica tipo IV, o
iInsensibilidad congénita al dolor con anhidrosis,
es una enfermedad rara que se caracteriza por la
Insensibilidad al dolor y a la temperatura, lo que
puede llevar a mutilaciones, fracturas oOseas y
multiples ulceras, entre otras complicaciones.
Este trastorno se debe a mutaciones en el gen
TRKA y su tratamiento requiere un enfoque
multidisciplinario para minimizar las
complicaciones. En este trabajo se describen dos
casos clinicos de HSAN y se destaca el papel del
enfoque multidisciplinar en el diagnoéstico vy
tratamiento de estos pacientes. Ademas, se
realiza una revision bibliografica sobre Ia
patologia y se discuten los aspectos mas
relevantes de la misma.

CASO 2 I

Nina de 14 meses

AP: hipotonia, fiebres recurrentes sin causa
Infecciosa, insensibilidad al dolor y ausencia de
sudoracion.

Fracturas inadvertidas en ambos antebrazos vy
primer metatarsiano de pie derecho, con
ausencia de consolidacion.

A la exploracion, no manifiesta dolor con la
manipulacion de la fractura del dedo ni durante
la extraccion de sangre. Presenta aftas y sus
padres acusan tendencia a morderse los dedos,
gue presentan lesiones cicatriciales indoloras.

La paciente es portadora heterocigota del
polimorfismo ¢.830 831du (p.V278Lfs*187) en
el gen NTRK1, y de una deleccion patogenica,
que afecta al menos a los 4 primeros exones del
gen NTRK1.
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