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Dermatological manifestations in Lesch Nyhan syndrome: clinical case and literature review

RESUMEN
ObjetivO: presentar un reporte de caso y una revisión de la literatura de un paciente diagnosticado con Lesch Nyhan desde 
que nació, que cursaba con una úlcera por presión debido a la alteración del polígono de elevación y el curso esperado de su 
patología. MétOdOs: paciente de 10 años con diagnóstico previo de Lesch Nyhan, hospitalizado por síntomas neurológicos 
y psiquiátricos, ingresado en el departamento de dermatología por la presencia de una úlcera crónica a nivel de la rodilla 
derecha, secreción purulenta, fétida con eritema perilesional ResultadOs: se realizó un manejo interdisciplinario, con el 
servicio de pediatría, neuropediatría, nutrición y dermatología con adecuada evolución clínica del paciente, observando una 
mejoría importante de las lesiones cutáneas luego de unos días en el hospital. COnClusiOnes: aunque no es una patología muy 
frecuente, es importante el enfoque integral y multidisciplinario de estos pacientes para mejorar su calidad de vida y evitar 
secuelas y complicaciones a largo plazo.
PalabRas Clave: Lesch Nyhan, úlcera, complicaciones, úlcera por presión, autolesiones.

1. Residente de Dermatología, Universidad El Bosque. Bogota Colombia.
2. Dermatólogo, Hospital Simón Bolívar - Universidad El Bosque, Bogotá, D.C., 

Colombia.
3. MD, Universidad Autónoma de Bucaramanga.

ABSTRACT
ObjeCtive: to review of the literature and to present a case 
report of a patient diagnosed with Lesch Nyhan since he was 
born,who presented a pressure ulcer due to the alteration of 
the elevation polygon and the expected course of his pathology. 
MethOds: 10-year-old patient with prior diagnosis of Lesch 
Nyhan, hospitalized for neurological and psychiatric symptoms, 
admitted to the dermatology department for the presence 
of a chronic right knee-level ulcer, purulent secretion, fetid 
perilesional erythema. Results: interdisciplinary management 
was carried out, with the service of pediatrics, neuropediatrics, 
nutrition and dermatology with adequate clinical evolution of the 
patient, observing a significant improvement of skin lesions after 
a few days in the hospital. Conclusions: although it is not a very 
common pathology, it is important to focus on these patients to 

improve their quality of life and avoid long-term aftermath and 
complications.
Key wORds: Lesch Nyhan, ulcer, complications, pressure ulcer, 
self-harm.

INTRODUCCIÓN

El síndrome de Lesch-Nyhan (LNS) es un trastorno 
hereditario raro. Descrito en el Hospital John Hopkins en 
1964 por Michael Lesch y William Nyhan. Es un trastorno 
congénito neurogenético recesivo ligado al cromosoma 
X debido a la mutación de la hipoxantina-guanina 
fosforibosiltransferasa (HPRT), secundaria a mutaciones 
en el gen HPRT ubicado en el cromosoma X1,2. Se 
caracteriza por la autolesión, la discapacidad intelectual y la 
automutilación. En relación con la autoagresión comienza 
con la mordida de los labios, las mejillas y la lengua; a 
medida que la enfermedad progresa, las personas afectadas 
a menudo se muerden los dedos y también se observa 
trauma craneoencefálico. Del mismo modo, los individuos 
afectados tienen hiperuricemia, y otros síntomas clínicos 
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son los que afectan al sistema motor, como la espasticidad, 
la coreoatetosis, los signos piramidales, la distonía y la 
ataxia3.
Afecta de 1 a 380,000 nacimientos vivos. Inicio de 
presentación clínica aproximadamente a los 3 años. Esta 
patología afecta a los hombres, y las mujeres se consideran 
portadoras sanas4. Otros síntomas que se pueden encontrar 
en estos pacientes secundarios a la hiperuricemia son la 
uropatía obstructiva y la artritis gotosa4, 5. 

REPORTE DE CASO

En diciembre de 2018, un niño de 10 años fue derivado a 
un centro de salud en el norte de Bogotá, Colombia, por 
presentar durante 1 mes agitación psicomotora, autoagresión 

Figura Nº 1. Múltiples cicatrices frontales, anodoncia parcial, escisión del 
maxilar, mutilación de falanges distales, ginecomastia, aumento del polígono de 
sustentación.

Figura Nº 2. En la rodilla derecha, se evidencia una úlcera con bordes bien 
definidos, con bordes sobrelevados, blanquecina con un centro eritematoso, de 
4x4 cm.

y agresión contra compañeros de clase. El departamento de 
dermatología fue consultado debido a una úlcera crónica a 
nivel de la rodilla derecha, con secreción purulenta, eritema 
fétido y perilesional.
Los antecedentes de la historia clínica mostraron que 
padecía esquizofrenia paranoide, retraso cognitivo severo 
y osteomielitis recurrente. Los medicamentos que estaba 
tomando en ese momento eran: olanzapina, ácido valproico 
y clonazepam. Antecedentes quirúrgicos en múltiples 
oportunidades de bursitis, artritis séptica, osteomielitis, 
corrección del pie equino varo. Alérgicos y familiares, 
desconocidos.
En el examen físico se observó que el niño tenía 
características típicas de LNS debido a múltiples cicatrices 
frontales, anodoncia parcial, escisión del maxilar superior, 
mutilación de falanges distales, ginecomastia y aumento del 
polígono de sustentación (Figura Nº 1). En el exámen físico 
de la piel, en la rodilla derecha, había una úlcera con bordes 
bien definidos, de bordes sobreelevados, blanquecina con 
un centro eritematoso, 4x4 cm, con un olor fétido (Figura 
Nº 2 y 3).
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DISCUSIÓN

LNS fue descrito en el Hospital John Hopkins en 1964 
por Michael Lesch y William Nyhan1, es una enfermedad 
recesiva ligada al cromosoma X, trastorno metabólico 
innato, que ocurre secundariamente a una deficiencia severa 
de la enzima hipoxantina guanina fosforibosiltransferasa 
(HGPRT), debido a la deficiencia tiene sobreproducción de 
ácido úrico6.
Clínicamente presentan hiperuricemia, espectro de 
disfunciones neurológicas y trastornos cognitivos 
y conductuales. Después del tercer año de vida, el 
comportamiento autolesivo en LNS es característico. 
Morderse es el tipo más común de lesiones autoinfligidas, 
involucra los dedos, el área oral, principalmente el labio 
inferior y la lengua1,7. Al igual que nuestro paciente, tuvo 
una amputación traumática de los dedos y una úlcera 
crónica en el nivel de la rodilla derecha secundaria a la 
presión debido a la alteración del polígono de sustentación.
Otro hallazgo clínico es la actividad muscular involuntaria 
como coreoatetosis, balismo, espasticidad, distonía y ataxia. 
Las complicaciones atribuibles a la producción excesiva de 
ácido úrico son acidosis láctica, nefrolitiasis, insuficiencia 
renal, gota y cristaluria, anomalías respiratorias como apnea 
y cianosis1,3,7.
LNS tiene manifestaciones cutáneas inespecíficas, pero 
son características las infecciones recurrentes en la piel 
secundarias a lesiones autoinfligidas, también el desarrollo 
de tofos gotosos, que son nódulos indoloros de diferentes 
tamaños, donde el ácido úrico se deposita lentamente; estas 
lesiones generalmente están presentes en las articulaciones 

de la superficie de extensión, como: metatarsofalángicas, 
mediotarsianas, articulaciones de rodillas y codos. Ha 
habido algunos informes de casos que relacionan otras 
manifestaciones cutáneas, como un cambio pigmentario 
reticulado inusual en el tronco, en un niño ecuatoriano de 
12 años con LNS8.
Los pacientes con LNS necesitan un tratamiento 
multidisciplinario, los tratamientos actuales no son 
completamente satisfactorios. No existen métodos 
estandarizados para prevenir o manejar a estos pacientes, 
pero la piedra angular del tratamiento es prevenir 
las automutilaciones y las lesiones autoinfligidas. 
Desafortunadamente, no existe un tratamiento específico 
para la deficiencia enzimática, pero el uso de benzodiacepinas 
puede controlar la automutilación y, para la espasticidad, 
el baclofeno y un relajante muscular también pueden ser 
útiles9. Además del tratamiento, hay algunos estudios que 
aprueban la extracción de piezas dentales para limitar esta 
afección y evitar este tipo de lesiones que pueden dañar al 
paciente o a sus cuidadores10.
El primer paso en LNS es disminuir la hiperuricemia, 
mejorar la hiperuricemia no modificada los síntomas 
neurológicos, sin embargo, puede disminuir el riesgo de 
daño renal y musculoesquelético. El fármaco de elección 
es el alopurinol, que inhibe la enzima xantina oxidasa, 
mejorando los niveles de ácido úrico y también los síntomas 
de gota1,3,5. En el lado dermatológico, recomendamos el 
seguimiento y la curación de posibles lesiones. 
El manejo de la úlcera por presión incluye la limpieza 
adecuada de la herida, el desbridamiento del tejido 
necrótico, el tratamiento de la infección y las biopelículas 
con antibióticos tópicos o sistémicos para evitar la 
osteomielitis, la celulitis, entre otros11. El desbridamiento 
de la herida disminuye el riesgo de infección y promueve 
la formación de tejido de granulación. Los beneficios del 
desbridamiento también pueden incluir la eliminación de 
fibroblastos senescentes y epitelio hiperproliferativo no 
migratorio, y la estimulación de la producción de factores 
de crecimiento12. Como se mencionó anteriormente, el 
desbridamiento del tejido desvitalizado, el control de 
infecciones con antibióticos, la optimización del estado 
nutricional del paciente y la selección específica de la 
apósitos son importantes. El uso de hidrocoloides, espumas 
y películas es más eficaz en el tratamiento de las úlceras por 
presión, teniendo en cuenta que los depósitos de espuma 
son más eficientes que los depósitos de hidrocoloides13. Si 
no hay una progresión adecuada de la úlcera y se acompaña 
de osteomielitis crónica, se puede elegir una cirugía 
reconstructiva14.

Figura Nº 3. Mutilación de las falanges distales de las manos bilaterales es 
evidente y algunas placas hiperqueratosicas con costras hemáticas en la superficie.
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CONCLUSIÓN

El síndrome de Lesch Nyhan es una entidad rara que 
debería ser de interés para todo el equipo médico. Con 
el fin de mejorar la calidad de vida de los pacientes y 
sus familias, ya que incluye la preocupación generada 
por la automutilación y las deformidades que conlleva 
la enfermedad. Por lo tanto, un enfoque integral y 
multidisciplinario es importante para mejorar los síntomas, 
evitar secuelas y complicaciones a largo plazo y, por lo 
tanto, mejorar la esperanza de vida de todas las personas 
diagnosticadas con el síndrome de Lesch-Nyhan.
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