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Resumen

Introduccién. ElI Sindrome de Wolfram (SW) es una
anomalia genética infrecuente debida a una disfun-
cion del reticulo endoplasmico que lleva a muerte
celular fundamentalmente de células p del pan-
creas y células neuronales. Objetivo. Reportar el
caso de una adolescente en quien se documento
un SW revisando los aspectos diagndsticos y tera-
péuticos mas relevantes. Caso clinico. Adolescente
de 14 afios en quien se confirmdé SW tras presentar
diabetes mellitus y diabetes insipida central. En su
historial se destaco ser la segunda hija de padres
no consanguineos y entre sus hallazgos relevantes
se encontré un adelgazamiento de nervios épticos
con ausencia de sefial normal en neurohipdfisis y
alteraciones nefrourolégicas como vejiga atona vy
ureterohidronefrosis. El diagndstico fue confirmado
mediante estudio molecular, el cual identificd 2 mu-
taciones en heterocigosis compuesta en el gen
WFS1. Discusion. EI SW es una enfermedad neuro-
degenerativa autosémica recesiva de inicio en la
infancia, siendo necesario un elevado indice de
sospecha ante todo paciente portador de diabetes
mellitus que instale atrofia del nervio ¢ptico, diabe-
tes insipida y alteraciones uroldgicas o auditivas.
No existe en la actualidad un tratamiento efectivo
que pueda retrasar la progresion de la enfermedad.
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Es fundamental un diagndstico precoz y un segui-
miento adecuado. Es necesario el abordaje por un
equipo multidisciplinario.

Abstract

Ablintroduction. Wolfram Syndrome (SW) is a rare
genetic disorder due to endoplasmic reticulum
stress that leads to cell death mainly of pancreatic
cells and neurones. Objective. to report the case of
a teenager with diagnosis of SW, reviewing the most
relevant diagnostic and therapeutic aspects. Case
report. 14 years, female sex, second child of non-
consanguineous parents, carrier of Diabetes Melli-
tus and central diabetes insipidus. The most rele-
vant findings were thinning of optic nerves with
absence of normal signal in neurohypophysis and
nephrourological alterations: atonic bladder and
ureterohydronephrosis. The diagnosis was confir-
med by the molecular study, which identified 2 com-
pound heterozygous mutations in the WFS7 gene.
Discussion. SW is an autosomal recessive neurode-
generative disease of childhood onset, and a high
index of suspicion is necessary in a patient with Dia-
betes Mellitus associated with optic nerve atrophy,
diabetes insipidus, urological or auditory altera-
tions. There is currently no effective treatment that
can delay the progression of the disease. The ap-
proach by a multidisciplinary team is fundamental, a
high index of suspicion to achieve an early diagno-
sis and an adequate follow up is necessary.
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