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Se trata de un recién nacido a término, que tras un periodo
perinatal sin incidencias, presento a las 24 h de vida hipo-
tonia, letargia y convulsiones refractarias al tratamiento.

Se inicid el estudio de encefalopatia epiléptica, investi-
gandose causas infecciosas y metabolicas, incluido test de
sulfitos en orina, con resultados inicialmente negativos.

La resonancia magnética mostro restriccion de la difusion
cortical difusa y en nlcleos grises de la base (fig. 1) con
disminucion de los niveles de N-acetilaspartato y doble pico
invertido de lactato en el estudio de espectroscopia (fig. 2).

Ante el comienzo clinico y los hallazgos en neuroimagen
se sospecho un déficit de sulfito oxidasa, por lo que se amplid
el estudio obteniendo niveles bajos en plasma de acido urico
y cisteina, y se repitid el test de sulfitos en orina que fue
positivo en esta ocasion. El estudio genético (doble muta-
cion en el gen SUOX exon 4 y 6) confirmo el diagnostico. El
paciente falleci6 a los 8 dias de vida.

El déficit de sulfito oxidasa es una enfermedad autoso-
mica recesiva rara que suele comenzar con hipotonia grave
y convulsiones intratables en el periodo neonatal’, con neu-
roimagen sugestiva de encefalopatia hipoxico-isquémica?,
pero sin antecedentes perinatales compatibles, en nuestro
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Figura1 RM difusion (DWI). Restriccion de la difusion en cor-
teza y nucleos grises de la base.

caso se anadia un refuerzo de la sefal cortical muy sugestivo
de esta enfermedad.
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Figura 2 RM espectroscopia. Disminucion de los niveles de
N-acetilaspartato y doble pico invertido de lactato.

La deteccion de sulfitos en orina mediante tira reactiva
es una forma rapida y sencilla, pero los sulfitos urinarios son
muy inestables, por lo que pueden dar falsos negativos®.
El diagnostico de confirmacion se obtiene con el estudio
enzimatico y genético.
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