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RESUMEN

El déficit de pantotenato quinasa asociado a neurodegeneracion (PKAN por su sigla en inglés) es una enfermedad
neurodegenerativa poco frecuente que se caracteriza por disfuncion extrapiramidal progresiva y acumulacion
de hierro en los ganglios basales. El signo clasico en la neuroimagen de “ojos de tigre” se ve en las imagenes
ponderadas en T2 en la resonancia magnética cerebral. A continuacioén presentamos un caso clasico de la enfer-
medad en un nifio que inicia con sintomas motores a los 5 afios de edad y que fue estudiado en el Instituto de
Ortopedia Infantil Roosevelt, con neuroimagenes tipicas y confirmacién de la mutacion por estudio molecular.

PALABRAS CLAVE: Déficit de pantotenato quinasa asociado a neurodegeneracion, distonia, espasticidad,
neuroimagen con “ojos de tigre” (DECS).

SUMMARY

Pantothenate kinase-associated neurodegeneration (PKAN) is a rare neurodegenerative disease characterized
by progressive extrapyramidal dysfunction and iron accumulation in the basal ganglia. The classic sign in neu-
roimaging of “eye of the tiger” is seen on T2-weighted magnetic resonance imaging scan. We present a classic
case of the disease in a child who starts with motor symptoms at 5 years old and was studied at the Instituto de
Ortopedia Infantil Roosevelt, with typical neuroimaging and confirmation of the mutation by molecular study.

KEY WORDS:Pantothenate kinase-associated neurodegeneration, neurodegeneration, dystonia, spasticity,
neuroimaging with “eye of the tiger” (MeSH).

INTRODUCCION tan curso atipico caractetizado por inicio mas tardio (> 10
aflos), alteracién del habla, trastornos psiquitricos y una

i6 dual de la enf dad (1) .
El PKAN, conocido también como sindrome de progresion gradual de la enfermedad (1)

Hallervorden-Spatz, fue descrito en 1922. LLlamado también

neurodegeneracion por acumulacion cerebral de hierro-1, es
una enfermedad neurodegenerativa autosémica recesiva de
baja prevalencia que suele debutar en las primeras décadas
de la vida y se caracteriza por depésito de hierro en los
ganglios basales, causando disfuncién extrapiramidal pro-
gresiva y manifestaciones clinicas caracterizadas por distonia
progresiva, alteracién del habla, retinopatia pigmentaria y
déficit cognitivo, aunque un 25% de los pacientes presen-

Presentacion del caso clinico

Se trata de un escolar de sexo masculino, de 12 afios
de edad, fruto del primer embarazo, complicado por
preeclampsia y nacido a término, presenté hipoglicemia
transitoria ¢ ictericia a los 2 dfas de vida, sin otras compli-
caciones. El padre cursa con ataxia espinocerebelosa y hay
antecedentes de enfermedad psiquidtrica por linea materna.
El nifio es remitido por presentar a los 5 afios un trastorno
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del movimiento con ataxia y distonfa, asociado a espastici-
dad de predominio en miembros inferiores, y retardo del
desarrollo psicomotor.

Al examen se evidenciaron movimientos distonicos
generalizados e hiperreflexia musculotendinosa, trastorno
del habla y déficit cognitivo. Se iniciaron estudios. Los dcidos
organicos urinarios cualitativos, el perfil de acilcarnitinas
y la relacion dcido lactico/piruvato fueron normales; el
estudio para Nieman Pick tipo C también fue negativo, la
resonancia magnética cerebral inicial normal y el estudio
molecular para atrofia espinocerebelosa fue negativo. El
paciente presenta progresion de las distonias, con presencia
de tormenta disténica en dos ocasiones. Se realizé manejo
con multiples farmacos, incluida bomba de baclofeno, sin
mejoria. Se realiza resonancia magnética cerebral de tres
teslas con cortes finos de ganglios basales, informandose
hiperintensidad de globos palidos bilateral, con halo de
hipointensidad, imagen conocida como “ojos de tigre” que
sugiere depésito de hierro (Figura 1).

Se solicit6 el estudio molecular para déficit de panto-
tenato quinasa, reportando mutacién en el gen PANK2
con cambio del nucleétido c¢1231 G-A a AA p.Gly411Arg

homocigoto.

Con el estudio molecular, la clinica y resonancia magné-
tica cerebral, se establece el diagnéstico de PIKAN.
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Neurodegeneracion con acumulacion de hierro
cerebral

La neurodegeneracién por acumulacién de hierro
cerebral (NBIA) corresponde a un grupo de trastornos
genéticamente heterogéneos y progresivos. Se caracterizan
por acumulacién de hierro a nivel de ganglios basales y otras
regiones del cerebro, y se manifiestan con movimientos
extrapiramidales como parkinsonismo y distonia. La edad de
inicio, gravedad y compromiso cognitivo son variables (2).

Las causas de NBIA pueden ser ocasionadas por varias
causas. Alteraciones en la via metabdlica del hierro, desor-
denes en el metabolismo de ceramidas/ fosfolipidos, algunos
desordenes lisosomales en la regulaciéon mitocondrial del
hierro o desérdenes en la funcién de genes desconocidos
(3, 4).

Entre los trastornos neurodegenerativos con acumula-
ci6én de hierro cerebral esta el PKAN, llamado neurodege-
neracion con acumulacion cerebral de hierro-1 (NBIA1T),
que corresponde a los desérdenes en el metabolismo de

ceramidas/fosfolipidos (5, 6).

Hste trastorno presenta una imagen tipica de “ojos de
tigre” en la secuencia ponderada del T2 de la resonancia
magnética cerebral. Sin embargo, este sigho no es patog-
nomonico de mutaciones en el gen PANK2 (5).

Figura 1. Estudio de RMN cerebral, secuencia T2, con lesiones hiperintensas rodeadas de halo hipointenso a nivel
de globos palidos bilateral. Imagenes conocidas como “ojos de tigre”.
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El sindrome de HARP (hipoprebeta- lipoproteinemia,
acantocitosis, retinitis pigmentosa y degeneracién palidal)
es un trastorno poco frecuente y es considerado parte
del espectro de la enfermedad PKAN pero con un feno-
tipo menos grave; este es causado por mutacién del gen

PANKA2 (1, 5).

Epidemiologia

Se estima una prevalencia de 1 a 3 casos en cada
1.000.000, suponiendo un pequefio nimero de diagnésticos
erréneos y casos perdidos (1, 0).

Se ha descrito una mutacién fundadora comuin en los
Paises Bajos y en una comunidad al suroeste de Republica
Dominicana: c.680A>G (p.Tyr227Cys) (1). La mayoria de
los casos se presentan en la infancia o en el adulto joven (7).

Genética

EIPKAN es causado por la mutacién del gen PANKA2
situado en el locus 20p13, con variabilidad alélica (5).

El gen PANKAZ2 codifica para la quinasa mitocondrial
pantotenato quinasa, enzima reguladora esencial en la bio-
sintesis de coenzima A (CoA) (5).

Fisiopatologia

La enzima mitocondrial pantotenato quinasa regula la
biosintesis de la coenzima A o acil-CoA (CoA), catalizada
desde la fosforilacién citosolica de pantotenato (vitamina
B5), N-pantotenoilcisteina y panteteina. L.a CoA interviene
en la biosintesis y oxidacién de acidos grasos, y descar-
boxilaciéon oxidativa del acido piravico, paso previo al
ciclo de Krebs; el déficit causa dafio en la via metabdlica
de la sintesis de dcidos grasos y metabolismo energético.
Ademas del déficit en la produccién de CoA se acumula un
producto téxico: la cisteina (Figura 2). Esta quela el hierro,
acumulandose en partes especificas del cerebro. Los sitios
de mayor lesion es el cerebro, a nivel de ganglios basales,
hipocampo, ciertos nucleos cerebelares (dentado), sustancia
nigra, algunas regiones subcorticales y retina (4, 6-8).

El hierro es critico para la embriogénesis y fisiologia
neural y participa en funciones celulares como citocinesis,
mielinizacién, transporte de electrones (citocromo a, b, y ¢
oxidasa), actividad de enzimas antioxidantes, metabolismo
de aminas biogénicas, sintesis de lipidos, colesterol y sistema
GABA (7).

El sistema nervioso central (SNC) tiene control en su
microambiente y la barrera hematoencefalica, y se opone
a la libre circulacién de transferrina, ferritina y ceruloplas-
mina. El hierro se acumula en el SNC como funciéon de la
edad avanzada, y una porcioén del metal en el parénquima y

Pantotenato
4 - Fosfopantoteina + Ciasteina TFE

\

4 - Fosfopantotenoil - cisteina

\

Acyl - CoA

Figura 2. Biosintesis de CoA a partir de pantotenato.

liquido cefalorraquideo (LCR) sigue siendo activo en pro-
cesos de oxidorreduccion (redox), ocasionando dafio en el
funcionamiento cerebral (7).

En las NBIA, especificamente en PKAN, se altera la
homeostasis del hierro, produciendo depdsitos patologicos
en el SNC con daflos subsecuentes a las estructuras celulates
mediante la participacion en generacion de especies oxigeno
reactivas potencialmente neurotéxicas: producen reduccion
de H202 a OH (hidroxilo), llamada catélisis de Fenton, en
la que el OH formado actda como agente oxidante no selec-
tivo muy potente que reacciona con compuestos organicos
hasta la mineralizacién (9), o comportindose como actividad
pseudoperoxidasa que bioactiva compuestos benignos en
radicales intermedios téxicos libres (7).

Las especies reactivas de oxigeno (ROS) producen:
protoxinas bioactivas, seflales celulares aberrantes, falla
bioenergética, disfuncién proteosomal, agregacion de pro-
tefnas, formacién de inclusiones, sinaptolisis, apoptosis y
necrosis. E1 SNC de los mamiferos los hace vulnerables al
hierro y sus dafios redox son el flujo robusto de moléculas
de oxigeno en la respiracion celular, excesiva generacién de
especies oxigeno reactivas, susceptibilidad de SNC a la pero-
xidacién lipidica, abundantes neurotransmisores oxidables
(dopamina) y potencialmente excitotéxicos (glutamato) y
escasez de ciertos antioxidantes (9).

Historia natural

PKAN clasico. Las caracteristicas clinicas del PKAN
clasico son homogéneas y se presentan en la primera infan-
cia, por lo general antes de los 6 afios de edad (media de 3,4
afios) (1, 7). Los signos y sintomas neurolégicos de inicio
temprano son piramidalismo y sintomas extrapiramidales
con distonfa, disartria y rigidez (1, 7).

Hs frecuente el compromiso disténico de las extre-
midades en forma asimétrica en los miembros infetiores,
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acompafiados de corea o parkinsonismo (7), causando
fracturas espontineas de huesos largos por combinacion
de tensién 6sea y osteopenia (1). El sintoma mas comun
es el deterioro de la marcha, resultado de la combinaciéon
de rigidez de las extremidades, distonia y espasticidad. La
distonfa puede ocasionar trauma recurrente en la lengua y
requerir extraccién dentaria (1, 7).

Algunos nifios presentan retraso en el desarrollo, siendo
principalmente motor. La marcha en puntillas y posturas
disténicas de las extremidades superiores son sighos menos
frecuentes (1). La distonfa orofacial puede resultar en efectos
secundatios por la dificultad para deglutir y desnutricién
secundaria. La muerte prematura esta relacionada con estos
efectos secundarios (inmunodeficiencia relacionada con
desnutricién, neumonia por aspiracion) (1).

El compromiso del tracto corticoespinal es comun e
incluye espasticidad, hiperreflexia, y signo de Babinski (1, 7).
Las convulsiones son raras, pero el deterioro intelectual es
caracterfstico de PKAN, aunque algunos estudios muestran
que el deterioro cognitivo puede ser sobreestimado debido
a deficiencias motoras (1). Los pacientes pueden presentar
también alteraciones psiquiatricas como trastorno obsesivo
compulsivo, manias, psicosis y depresion (7).

Los sintomas visuales pueden ser los que llevan a los
niflos a consulta y presentar restriccién de campos visuales
secundarios a retinopatia; la degeneracién pigmentaria reti-
niana se presenta en 2/3 partes de los pacientes con PKAN
clasico, cursando con nictalopia, pérdida progresiva del
campo visual periférico y eventual ceguera (1, 7).

Las alteraciones oculomotoras incluyen alteracion de la
mirada sacadica, paralisis supranuclear de la mirada, altera-
ci6én de la convergencia, respuesta optokinética vertical anor-
mal e incapacidad de suprimir reflejo vestibulo-ocular (1, 7).

Los pacientes sufren episodios de deterioro, intercalados
con periodos de estabilidad (1). La esperanza de vida es
variable y pueden llegar hasta la edad adulta (1).

PKAN atipica. Sus caracteristicas clinicas son variadas.
Tiene inicio en las tres primeras décadas de la vida (media
de 13,6 afos). El primer signo puede ser temblor disténico
o distonia focal (6). Los defectos del habla incluyen palilalia,
taquilalia/taquilogia y disartria (1). La retinopatia es rara en
la enfermedad atipica (1, 7). Se presentan trastornos conduc-
tuales y del suefio REM, sahos y movimientos periédicos
de extremidades (7). Los sintomas psiquiatricos incluyen
cambios en la personalidad con impulsividad, estallidos
de violencia, depresién y labilidad emocional. Pueden
presentar tics motores, verbales, comportamiento obsesivo-
compulsivo y, en raras ocasiones, sintomas psicoticos (1, 7).
El deterioro cognitivo puede ser parte del fenotipo PIKAN
de inicio tardio (10).

Déficit de pantotenato quinasa asociado a neurodegeneraciéon. Reporte de un caso clasico y revision de la literatura

La afeccién motora suele ser tardia, con espasticidad,
hiperreflexia y otros signos de compromiso del tracto
corticoespinal que imitan la deambulacién. Puede simular
la enfermedad de Parkinson, ya que es posible observar
“congelacion” durante la deambulaciéon (al girar esquinas
o al encontrar variaciones de la superficie) (11), y temblor
esencial (12).

Sindrome de HARP: hipoprebetalipoproteinemia,
acantocitosis, retinitis pigmentosa y degeneracién palidal.
Es considerado parte del espectro de la enfermedad (13,
14). Se supone este trastorno es alélico para PKAN (15).

Correlacion genotipo-fenotipo

No se ha observado correlacion genotipo-fenotipo para
PKAN; los individuos con dos mutaciones nulas, que predi-
cen que no hay produccion de proteinas, presentan PIKAN
clasico. Otras combinaciones de mutaciones producen
fenotipos clasicos o atipicos sin un patrén predecible (1).

Homocigotos para la mutaciéon missense p.Gly521Arg
presentan un fenotipo clasico. Sin embargo, el fenotipo
asociado con la condicién homocigética de otros alelos
comunes es impredecible. Dos tercios de las personas con
PKAN son heterocigotos compuestos, con enfermedad de
curso clinico impredecible (1).

Hallazgos patologicos

La neuropatoldgica se ve limitada por la heterogeneidad
de las afecciones que pertenecen a este diagnéstico (16).

En estudios de PKAN en las regiones de la acumulacién
de hierro se observan cuerpos esferoides mas pequefios
respecto a los hallados en otras patologias con acumulacién
de hierro; estos representan axones inflamados y no se
limitan a aquellas porciones del cerebro en las que el hierro
se acumula, sino que se han observado en el sistema pali-
donigral, sustancia blanca y gris del cerebro. Estas lesiones
son positivas para ubiquitina en la inmunohistoquimica (16).

Existen otras estructuras esferoidales pequefias (raras)
detectadas por inmunorreactividad para la proteina pre-
cursora de amiloide y demostraron menos tinciéon con
inmunohistoquimica antiubiquitina (1, 17, 18).

Neuroimagenes

LaRM cerebral es sensible a la presencia y concentracion
de hierro no hemo en el cerebro, siendo de eleccion para
la investigacion y diagnostico diferencial de los sindromes
NBIA (7).

Los casos tipicos como atipicos y fenotipo HARP
pueden presentar en la fase presintomatica el signo de “ojos
de tigre”. En la secuencia ponderada en T2 se evidencia
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hiperintensidad en el globo palido por la vacuolizacién y
gliosis del tejido, rodeado de halo hipointenso por depésito
de hierro hallado en las autopsias, con alta correlacién con
la mutacion PANK2. Este hallazgo puede estar ausente en
estadios tempranos de la enfermedad (1, 7, 19).

La hiperintensidad palidal central puede desvanecerse a
medida que progresa la enfermedad; la identificacién de este
signo debetia impulsar un alto indice de sospecha de PKAN.
Los casos de otras neuroferritinopatias con presuntos “ojos
de tigre” suelen ser atipicos en apariencia, una cuidadosa
evaluacion revela contorno irregular y/o desplazamiento
lateral de la hiperintensidad central (1, 6, 20).

PKAN debe ser considerado en pacientes con calcifi-
caciones idiopaticas de los ganglios basales, especialmente
cuando se limitan al globo palido. Se han encontrado
pacientes con mutaciones del gen PANK2 sin cambios en
los genes asociados con calcificaciones idiopaticas de los
ganglios basales o distonia que justifiquen los hallazgos y
enfermedad de base (21-23).

La neurodegeneraciéon de la membrana mitocondrial
asociada a la proteina (MPAN), es una forma diferente de
NBIA. Los hallazgos en la neuroimagen puede ser similares

alos de PKAN (21).

El signo de “ojos de tigre” no es patognomonico del
PKAN, y se ha observado que los adultos pueden presentar
el signo en las neuroimagenes con sintomas de enfermedad
neuroldgica, sin hallazgos de mutacion en el gen. Puede ser
debido a combinacién del proceso de envejecimiento aso-
ciado a otras condiciones patoldgicas que pueden dar lugar
a este signo en adultos, sugiriéndose que un signo de “ojos
de tigre* no puede interpretarse de manera aislada y podtian
ser necesarios estudios moleculares antes de establecer el
diagnostico de PKAN, especialmente en adultos (22).

Estudio molecular

EIPANK?2 es el tnico gen en el que la mutacién es reco-
nocida (1). El andlisis secuencial del gen es recomendado
después de evidenciar los hallazgos en la RM cerebral. Con la
mutacién en la secuenciacion se confirma el diagnéstico (1).

En un 3-5% de los pacientes no se evidencia alteracién
genética en el estudio de secuenciacién del gen y se debe
a deleciones parciales o completas. Si se sospecha clinica-
mente la enfermedad y no se encuentran mutaciones en la
secuenciacion o solo se identifica una mutacién heteroci-
gota, el analisis de delecién/duplicacion del gen debe ser
considerado (1).

Diagnéstico diferencial

Algunos pacientes con PKKAN se diagnostican como
paralisis cerebral o, con menos frecuencia, con enfermedad

de Parkinson juvenil. En el diagnéstico diferencial hay que
considerar lipofuscinosis ceroide neuronal juvenil, variantes
de distonias respondedoras a dopa y enfermedad de cuer-
pos de Lafora (15). Los errores innatos del metabolismo
y trastornos degenerativos con cambios en los nucleos
subcorticales, deben tenerse en cuenta (15).

El diagnéstico diferencial se establece con enfermedades
con neurodegeneracion por acumulacién de hierro cerebral
o NBIA, que se clasifican como uno de los siguientes: NBIA
de aparicién temprana, lentamente progresiva, con inicio
durante la primera década, lo que incluye la proteina de
membrana mitocondrial, asociados a neurodegeneracion
(MPAN), acidos grasos, hidroxilasa asociada a neurodege-
neracién (FAHN) y proteina beta hélice asociada a neuro-
degeneracion (BPAN) (1).

El diagnéstico diferencial de la NBAI de inicio tardio
(después de la primera década, con progresion lenta),
incluye: PKAN atipico, neuroferritinopatia, aceruloplasmi-
nemia, distrofia neuroaxonal atipica, sindrome Kufor-Rakeb,
sindrome de Woodhouse-Sakati y NBIA idiopaticas (1).

PKAN puede distinguirse de otras formas de NBIA por
los siguientes hallazgos:

En la RM cetebral, en la mayoria de los individuos con
NBIA no PKAN NBIA el globo palido es hipointenso de
manera uniforme en las imagenes potenciadas en T2, indi-
cando alto contenido de hierro (17). Este hallazgo es distinto
al signo de “ojos de tigre” visto en PKAN. En MPAN las
lesiones hiperintensas de la ldimina medular medial puede
parecerse al signo de “ojos de tigre” (21). El depdsito de
hierro en el nucleo rojo y nucleo dentado en conjuncién con
atrofia cerebelosa son comunes en el grupo de NBIA (1).

Las convulsiones estan ausentes en PKAN y presentes
enlas NBIA no PKAN (1). Otros cuatro trastornos pueden
mostrar cambios clinicos iniciales similares a los observados
en PKAN clasico: discapacidad intelectual ligada al cromo-
soma X con malformacion de Dandy-Walker, alfafucosido-
sis, sindrome de Leigh (seflal hiperintensa simétrica en el
globo palido en la RM ponderada en T2 puede parecerse
al signo de PKAN sin hipointensidad circundante, causado
por acumulacién de hierro) y distrofia neuroaxonal infantil
(INAD) (1).

En esta ultima entidad, en una NBIA de aparicion tem-
prana y rapidamente progresiva, con inicio en la primera
década, siempre debe pensatse en PIKAN y en distrofia
neuroaxonal infantil (1, 15). Simonati et al. sugieren tener en
consideracion esta enfermedad como diagnostico diferencial
(15). Una parte de los individuos muestran sefial hipointensa
en el globo palido y sustancia negra, pero el signo de “ojos
de tigre” esta ausente y la atrofia cerebelosa es comuin. En
INAD esferoides axonales estan presentes en el sistema
nervioso periférico y en PKAN se encuentran en el SNC (1).
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En el diagnéstico diferencial para PIKAN adolescente
y adulto se incluyen enfermedad de Parkinson juvenil,
calcificacién cerebral primaria familiar, aceruloplasmine-
mia, neuroferritinopatia, sindrome de Steele-Richardson-
Olzewski (paralisis supranuclear progresiva) y enfermedades
psiquiatricas primarias (1). Otros trastornos son las ataxias
hereditarias de inicio en la infancia (SCA3 y SCA7), distonias
como DYT1, enfermedad de Huntington juvenil, corea—
acantocitosis, sindrome de LeschNyhan, enfermedad de
Wilson, paraplejia espastica hereditaria recesiva, sindrome
de Tourette y neuroacantocitosis (1).

Manejo

Se recomienda establecer el grado de la enfermedad,
seguimiento y manejo interdisciplinatio con apoyo entre
neurologia, genética, pediattia, fisiatria, ortopedia, fonoau-
diologfa, nutricién y oftalmologia pediatrica. Evaluacién
oftalmoldgica para determinar la presencia de retinopatia
y atrofia 6ptica. Valoracion por fisiatria para determinar el
plan de rehabilitacion y ayudas de adaptacion y dispositivos
de movilidad y comunicacién segun el estado funcional
motor y comunicacion (1).

Valoracién nutricional y seguimiento a largo plazo para
determinar de manera oportuna alteraciones nutricionales
y necesidad de alimentacién por gastrostomia. Valoracion
por genética ayuda a orientar el estudio genético y asesoria a
la familia. Seguimiento por pediatria, ya que estos pacientes
tienen mayor riesgo de fracturas sin trauma apatente, infec-
ciones y sangrados de tracto gastrointestinal (1).

Los tratamientos farmacolégico y quirdrgico se han
centrado en la paliacién de los sintomas, ya que no se ha
hallado un tratamiento efectivo de la enfermedad (1, 4). El
tratamiento sintomatico se dirige a la distonfa (1).

El manejo puede incluir toxina botulinica intramus-
cular, palidotomia o talamotomia ablativas, trihexifenidilo
y baclofeno oral o intratecal, sobre los que se requieren
mas estudios para determinar dosis éptima y eficacia. En
investigacion se halla el uso de baclofeno intraventricular,
con el que se ha evidenciado mejorfa en la distonia facial y
de parte superior del cuerpo (1).

Las personas afectadas con mordedura recurrente de la

lengua por distonfa orobucolingual severa a menudo requie-
ren de extraccién dental como unica intervencion eficaz (1).
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La estimulacién cerebral profunda esta siendo cada vez
mas utilizada, con resultados prometedores en PKAN y en
otras NBIA (23, 24), evidenciandose en un estudio multi-
céntrico que los pacientes con distonfa severa son los que
mas se benefician (25).

Los agentes quelantes del hierro se han intentado sin un
beneficio claro. La diferiprona, un agente quelante en inves-
tigacion, a diferencia de otros agentes, atraviesa la barrera
hematoencefélica. En estudios en pacientes con PKAN se
ha visto reduccién estadisticamente significativa de hierro
en el globo palido en la RM cerebral, pero sin cambios en
el estado clinico (20).

La existencia de actividad enzimatica residual en algunos
individuos con PKAN plantea la posibilidad de tratamiento
con pantotenato de alta dosis, el cual es el sustrato de la
enzima PANKZ2, pero la eficacia de estos suplementos se
desconoce (1).

El acido docosahexaendico (DHA) puede desempefiar
un papel en la prevencion de la degeneracion retiniana,
aunque aun no se han realizado estudios, proporcionandose
como suplemento nutricional oral en forma de acidos grasos
omega-3 grasas (1).

Las terapias que pueden tener una funcién en otras
formas de NBIA no tienen efecto en personas con PKAN
e incluyen levodopa/carbidopa y bromoctiptina (1).

CONCLUSIONES

Se presento6 un paciente de 5 aflos con un cuadro que
cumple los criterios diagnésticos PKAN. Presentamos el
caso para que esta entidad se considere en los pacientes
que cursen con patologia neurodegenerativa con altera-
cién motora de predominio extrapiramidal y principal-
mente cuando en la neuroimagen se halla depédsito de
hierro en el globo palido con el signo de “ojos de tigre”
muy sugestivo de la enfermedad, contandose con que se
pueden presentar imagenes atipicas y que este signo no
es patonomonico de la enfermedad. Por ello, el estudio
molecular es necesatio.
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