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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 38 sin habitos toxicos, sin otros factores de riesgo cardiovascular
excepto obesidad grado I, con antecedentes de cefalea episddica tipo migrafia. Acude para estudio
de primera crisis comicial generalizada.

Exploracion y pruebas complementarias: En la exploracion fisica afebril, normotensa, sin
focalidad neuroldgica tras el episodio. EKG y perfil bioquimico normal, pruebas de vasculitis de,
VDRL y HIV negativo. Pruebas tiroideas normales. Liquido cefalorraquideo y CT craneal normal. Se
realiza resonancia magnética: lesiones hiperintensas en sustancia blanca periventricular que no
corresponden a la edad de la paciente.

Juicio clinico: Dada la edad de la paciente, la ausencia de factores de riesgo y los hallazgos
radioldgicos de isquemia focal cerebral, se plantea el diagndstico de Cadasil. Se realiza un estudio
genético y se identifica la mutacién del gen Notch 3 del Cr. 19 en la paciente y su hermana, siendo
diagnosticadas de sindrome de Cadasil.

Diagnostico diferencial: Debemos tener en cuenta causas inusuales de epilepsia en pacientes
jovenes. La enfermedad de Cadasil ha ido ganando relevancia entre el grupo de enfermedades
cerebrales isquémicas de pequefio vaso y las demencias vasculares isquémicas subcorticales. Hoy en
dia es reconocida como la causa mas comun de discapacidad cognitiva de origen vascular.

Comentario final: Cadasil es el acrénimo de “arteriopatia autosémica dominante cerebral con
infartos subcorticales y leucoencefalopatia "que se empled en 1993 para describir una enfermedad
hereditaria caracterizada por lesiones arteriales de pequeno vaso que afectaban a pacientes de
mediana edad causandoles incapacidades y demencia, secundaria a la mutacién en el gen NOTCH3
del cromosoma 19. Clinicamente inicia con cefalea tipo migrafa, posteriormente los eventos
isquémicos subcorticales recurrentes, convulsiones, sintomas neuropsiquiatricos y demencia.
Considerando que no existe tratamiento especifico, su diagndstico precoz tiene importantes
implicaciones.
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