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Introduccion

La enfermedad Krabbe o leucodistrofia de
células globoides, es un trastorno autosémico
recesivo raro causado por mutaciones en el
gen de la galactosilceramidasa (GALC), que
generan un metabolismo aberrante de los
galactolipidos, causando una desmielinizacion
y neurodegeneracion del sistema nervioso
central y periférico (1, 2).

La forma infantil es la mas comun y severa,
presentandose antes de los 6 meses de edad
con rapido deterioro neuroldgico y desenlace
fatal (3,4).

La incidencia global es entre 1:100.000 a
1:250.000 nacidos vivos. Se ha estimado que

Colombia no cuenta con un registro, pero esta
catalogada como enfermedad
huérfana (5,6,7,8).

El diagnoéstico se basa en una combinacién de

criterios clinicos, neuroradioldgicos,
bioquimicos 'y genéticos. Las pruebas
genéticas permiten la identificacion de

mutaciones especificas en el gen GALC. Hasta
la fecha, se han descubierto mas de 260
variantes patogénicas (9,10).

En el Boletin estadistico de Direccion de
Proteccion de octubre de 2022, se reportan
74982 menores en proceso administrativo de
restablecimiento de derechos por el Instituto

Objetivos

Describir una enfermedad poco conocida del
neurodesarrollo de un menor en custodia del
estado.

Métodos

Estudio descriptivo observacional de una
autopsia médico legal practicada en el
INMLCF. Se tomaron datos e historia clinica
de la ciudad de Bogota, aportados por la
autoridad.

en Arabia y en Israel esta incidencia es de
1:100 a 1:150 nacidos vivos.

Colombiano de Bienestar Familiar (ICBF), de
los cuales el 22.3% se encuentran en la ciudad
de Bogota (12).

Descripcion del caso

Nifio de la comunidad indigena de 10 meses, bajo custodia estatal a
debido al abandono parental, remitido a un hospital por cuadro de
insuficiencia respiratoria. Ingres6 en malas condiciones, desnutrido
con retraso global del neurodesarrollo, requirié ventilaciéon mecanica,
desarrollé cuadriparesia espastica, hipertonia con clonus, neumonia,
crisis convulsiva con apneas, hipertension arterial multifactorial y
disfuncién organlca multlple

Figura 2. a) Corte histolgico del cerebelo.
b) Células globoides en sustancia blanca del cerebelo, ¢) Sustancia blanca cerebral con presencia de células globoides
Hematoxilina eosina. Objetivo 40x. d) Células globoides, sustancia blanca. Coloracién PAS (Acido Peryddico de Schiff) 20x

La resonancia nuclear magnética cerebral evidenci6 cambios
involutivos y aumento de la sefial de los nucleos cerebelosos. El
estudio genético confirmo la mutacién homocigota GALC C 1400>CT
(P.THE467ILE). Posteriormente, fallece y se practica necropsia.

Figura 1. a) vista superior del cerebro, hay opacidad de las leptomeninges a nivel frontoparietal bilateral b) vista inferior del
encéfalo c) corte coronal del cerebro a nivel de los cuerpos mamilares con dilatacién del tercer ventriculo.
d) corte macroscépico sagital del cerebelo.

El Krabbe es una enfermedad congénita, producida por el déficit de la
GALC, con mayor incidencia en la poblacion Hebrea (13). Algunos de
los menores en custodia del estado presentan enfermedades cronicas,
del neurodesarrollo, entre otras; las cuales representan altos
requerimientos médicos, de los cuidadores y del Estado; en los
boletines investigados, no se encuentran estratificadas los diferentes
tipos de enfermedades de los menores. En necropsias médico legales
de menores bajo custodia del estado, son frecuentes las alteraciones
del neurodesarrollo. Dentro de los objetivos del trabajo forense, no
solo es establecer la causa y la manera de muerte, sino que este tipo
de enfermedades entren en el registro de salud; como esta en el
capitulo de enfermedades huérfanas.

El Krabbe es una entidad poco frecuente y conocida en nuestro pais,
clasificada como enfermedad huérfana. El estudio no solo médico
asistencial sino también el trabajo sincrénico y multidisciplinario junto
con los entes estatales intervinientes en el cuidado de un menor y de la
salud publica, deberian consolidar el conocimiento, entendimiento y
manejo sobre este grupo de patologias en la poblaciéon infantil en
riesgo.
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