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Resumen

Objetivos: El sindrome de CANVAS (siglas en inglés de cerebellar ataxia, neuropathy, and
vestibular arreflexia syndrome) es una enfermedad neurodegenerativa provocada por la expansion
bialélica del gen RFC1. El dafio neuronal se localiza en el cerebelo, los nervios periféricos y el
sistema vestibular. Se caracteriza tipicamente por ataxia cerebelosa, neuropatia sensitiva y
arreflexia vestibular. El objetivo de este estudio es describir nuestra muestra haciendo hincapié
tanto en las caracteristicas tipicas como atipicas.

Material y métodos: Presentamos una serie de 11 casos de CANVAS. Se recopilaron signos y
sintomas ampliamente documentados en la literatura, asi como otros menos frecuentes, incluyendo
manifestaciones disautondémicas, bulbares y motoras. Posteriormente, se llevo a cabo un analisis
descriptivo.

Resultados: La proporcion fue de 72% de mujeres y 27% de hombres con una media de edad al
diagndstico de 72 afos. Se encontr6 que el 72% tenian el fenotipo tipico caracterizado por la suma
de ataxia (100%), neuropatia sensitiva (90%) y arreflexia vestibular (72%). E1 54% se acompafiaba
de tos, el 72% de dolor neuropatico y 36% de alteraciéon de sensibilidad tactoalgésica. Como signos
atipicos se encontrd: disautonomia: estrenimiento (27%) e hipotension ortostatica (10%). También
déficit motor (27%), alteracion de motoneurona (10%) y clinica bulbar (18%).

Conclusion: La deteccion de la mutaciéon RFC1 contintia siendo una tarea compleja. Con nuestro
estudio incorporamos datos clinicos para ayudar a los profesionales con todos aquellos CANVAS que
no presenten la sintomatologia clasica.
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