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Resumen

Objetivos: El sindrome de ataxia cerebelosa con neuropatia y arreflexia vestibular bilateral
(CANVAS) es una enfermedad rara autosomica recesiva causada por la expansion del
pentanucledtido AAGGG en el gen RCF1. Su incidencia y prevalencia no son bien conocidas y
probablemente esté infradiagnosticado. Presentamos una serie de cuatro casos con diagndstico
clinico y genético de CANVAS con el fin de mejorar el conocimiento y reconocimiento de esta
entidad.

Material y métodos: Se describe una serie de cuatro casos de CANVAS con confirmacién genética.
Se realiza una revision sistematica mediante metodologia PRISMA incluyendo revisiones en inglés y
espanol acerca de CANVAS.

Resultados: La serie de casos trata de 4 pacientes con diagnéstico de CANVAS. Como dato
llamativo, tres de ellos corresponden a una madre y dos de sus hijos, sin antecedentes de
consanguinidad entre los progenitores, donde se confirm¢ el diagndstico genético. La semiologia
consistié en inestabilidad de la marcha y polineuropatia axonal sensitiva de afios de evolucion
asociada a disfuncion vestibular bilateral, disautonomia e historia de tos cronica en tres de los casos.
En todos ellos se confirm¢ la presencia de dos alelos expandidos AAGGG en el intréon 2 del gen RFC1
mediante estudio genético.

Conclusion: CANVAS es un sindrome clinico identificable que es fundamental conocer para poder
sospecharlo precozmente. La presencia de una madre y dos hijos afectos indica que, probablemente,
la condicion de portador es frecuente en la poblacién y, si la clinica es sugestiva, debemos insistir en
el diagndstico genético, a pesar de que no existan antecedentes que asi lo sugieran.
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