Neurology Perspectives. 2022;2(Espec Cong 1):702

Neurology perspectives

18599 - PRESENTACION DE UNA PACIENTE CON COREA Y DEMENCIA ASOCIADA
A SINDROME DE CANVAS

Gajate Garcia, V.'; Cotarelo Pérez, M.D.C.%; Fenollar Cortés, M.D.M.’; Oancea Ionescu, R.*; Galdn Davila, L.';
Martinez Vicente, L."; Guerrero Sola, A.'; Marcos Dolado, A."; Yus Fuertes, M.’; Horga Herndndez, A."

'Servicio de Neurologia. Hospital Clinico San Carlos; *Servicio de Andlisis Clinicos. Hospital Clinico San Carlos;
*Servicio de Radiologia. Hospital Clinico San Carlos.

Resumen

Objetivos: Presentacion clinica de un caso clinico de una paciente con sindrome de CANVAS con
expansion homocigota confirmada en el gen RCF1 que como manifestacidn atipica ha presentado un
cuadro de deterioro cognitivo rapidamente progresivo con corea asociada.

Material y métodos: Revision de la historia clinica de la paciente en seguimiento en la unidad de
neuromuscular y de demencias de un hospital terciario.

Resultados: Se trata de una mujer diagnosticada de sindrome de CANVAS genéticamente con 74
anos, en 2019, y mieloma multiple que comienza en 2020 con un cuadro de corea y deterioro
cognitivo progresivo con desorientacion, afasia no fluente, apraxia ideomotora, alucinaciones
visuales. El PET-TC con FDG muestra hipometabolismo temporo-parietal bilateral marcado y en
menor medida frontal y cingulo posterior bilateral. En la RM craneal solo se observa atrofia frontal
bilateral. Se realiza genética de Huntington y C9ORF72 que son negativos. Finalmente, la paciente
no responde a varias lineas de tratamiento del mieloma multiple, el deterioro cognitivo es avanzado
y termina falleciendo en este contexto con un cuadro de agitacién, deterioro del estado general y
negativa a la ingesta.

Conclusion: Es posible que, dado que el gen RFC1 codifica la subunidad mayor del factor de
replicacion C, asociada a la sintesis, replicacién y reparacion del DNA, a largo plazo pueda causar
degeneracion de otras estructuras no habituales de nuestro sistema nervioso. Presentamos el caso
para reportar esta asociacion, puesto que ya hay casos de asociacion en otras enfermedades
neurodegenerativas como la atrofia multisistema.
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