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Resumen

Objetivos: Describir cuatro casos de CANVAS.

Material y métodos: Estudio retrospectivo descriptivo observacional de cuatro casos de
enfermedad de CANVAS.

Resultados: Presentamos 4 pacientes con una edad media de inicio de sintomas de 54,25 afos.
Ninguno tenia antecedentes familiares de enfermedad neuroldgica ni consanguinidad. El tiempo
promedio de demora desde el inicio de los sintomas hasta la primera evaluacion fue de 5,5 afos,
siendo el motivo de consulta en las dos mujeres la alteracidn sensitiva (parestesias y calambres) y en
los varones la inestabilidad para la marcha. El 75% tenia antecedentes de tos afios antes. EI 75%
desarrollaron sintomas cerebelosos durante el seguimiento. En las pruebas complementarias el
100% presentaba polineuropatia axonal sensitiva pura y solo uno presentaba arreflexia vestibular
bilateral. El tiempo de demora hasta el estudio genético fue de 53 meses desde la primera valoraciéon
neuroldgica siendo positivo en todos ellos para la expansion homocigotica AAGGG en el gen RFC1.

Conclusion: El sindrome CANVAS es una entidad de relativamente reciente definicion, por ello es
interesante conocer las formas de presentacion a la hora de identificar a los pacientes. En las
pruebas complementarias es caracteristico encontrar neuropatia axonal sensitiva pura junto con
arreflexia vestibular, confirmandose el diagndstico mediante genética. No existe tratamiento
curativo, se aboga por un manejo multidisciplinar centrado en mejorar la funcionalidad y la calidad
de vida. Nuestra serie de casos presenta datos concordantes y discordantes respecto con otras
series descritas, lo que se explica la variabilidad de presentacion y evolucion de estos pacientes.
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