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Resumen

La Lipofuscinosis Ceroidea Neuronal tipo Il (CLN2) es una enfermedad neurodegenerativa
pediatrica, autosémica recesiva, causada por mutaciones en el gen TPP1, que genera una
deficiencia enzimatica progresiva con compromiso multisistémico y curso clinico devastador El
objetivo de este trabajo fue describir la evolucién clinica y diagnédstica del primer caso
documentado de CLN2 en el sistema de salud publico paraguayo, analizando las limitaciones
diagnésticas y oportunidades de mejora en el manejo local. Se traté de un estudio descriptivo,
retrospectivo y de tipo observacional, basado en la revisidon de un caso clinico de una nina de
12 afios oriunda de Paraguari, Paraguay, con seguimiento continuo desde la primera infancia
hasta la actualidad. Los datos clinicos e imagenoldgicos fueron recopilados a partir de registros
médicos e informes de estudios complementarios, incluyendo resonancia magnética cerebral y
electroencefalografia. Durante el seguimiento se observé un desarrollo neuropsicomotor
normai hasta los tres anos de edad, seguido por una regresion progresiva con pérdida del
lenguaje, deambulacién y control de esfinteres, crisis epilépticas refractarias, ataxia, trastornos
visuales que evolucionaron a ceguera, y signos de espasticidad y distonia. La resonancia
magnética reveld hipomielinizaciéon difusa y megacisterna magna, hallazgos compatibles con
proceso neurodegenerativo. El diagndstico fue establecido presuntivamente mediante criterios
clinicos e imagenoldgicos debido a la indisponibilidad de confirmacion genética molecular en el
sistema de salud local. Actualmente, la paciente presenta un cuadro de demencia infantil
avanzada, dependencia total para las actividades basicas, requiere gastrostomia y permanece
encamada con signos de rigidez muscular severa. Se concluyo que este primer caso paraguayo

evidencia un retraso diagnostico de 5 anos y la necesidad de implementar alternativas



diagnésticas accesibles localmente. La experiencia documenta las barreras sistémicas para el
diagnéstico de enfermedades raras en Paraguay y subraya la importancia de establecer redes

de cooperacion regional para optimizar el acceso a recursos diagnésticos especializados
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