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347/3505 - CADASIL, UNA ENFERMEDAD GENETICA SIN TRATAMIENTO

R. del Portillo Pastor”, M. Martin Navarro®, A. Lozano Martinez® y A. Frontela Asensio®

‘Médico Residente de 1° afio Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud Pilarica. Valladolid. "Médico
Residente de 1°" afio Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud Campo Urbano. Valladolid. “Médico
Residente de 1°" afio de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud Tértola. Valladolid. “Médico Residente
de 1°" ano de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud La Victoria. Valladolid.

Resumen

Descripcion del caso: Vardn de 68 afnos en tratamiento actual con Adiro 100 mg. Antecedentes:
hipertension arterial, dislipemia. Padre con Alzheimer. Acude al médico de primaria en varias
ocasiones por depresiones y alteraciones en el estado de dnimo. Posteriormente empieza con mareos
y cefaleas inespecificas. Refiere pérdida de memoria. Con ello se decide derivarlo a neurologia.
Independiente para sus actividades diarias con un mini examen cognoscitivo normal. TAC cerebral
con multiples infartos. Al cabo de un afio, empeoramiento del deterioro cognitivo acompafado de
cefalea holocraneal vespertina diaria con escasa participacion en las conversaciones, disartria,
inestabilidad de la marcha y dependiente para sus actividades basicas.

Exploracion y pruebas complementarias: Ecodoppler de troncos supradrticos y transcraneal.
TAC craneal: multiinfartos lacunares y leucoencefalopatia extensa. RM cerebral: microangiopatia
grave. Infartos lacunares cronicos en ganglios basales. Exploracion actual: Myerson positivo.
Hipomimia, apatia. Reflejo palmo-mentoniano positivo bilateral. Grasping derecho. Rigidez no
dentada. No temblor. Bradicinesia global. Marcha con leve aumento de la base, paso cortoy
arrastre. Mini examen cognoscitivo 21/35. Estudio genético de CADASIL (gen Notch 3) positivo.

Orientacion diagnostica: Demencia de origen vascular en relacion con CADASIL.

Diagnostico diferencial: Alzheimer, Parkinson, angiopatia cerebral amiloide, leucoencefalopatia
arterioesclerdtica subcortical, migrafa, enfermedad cerebrovascular isquémica.

Comentario final: Enfermedad genética autosémica dominante con diagndstico complicado.
Sospecharse ante una demencia en un paciente joven con migrafas, episodios de apoplejias y
cambios en el estado de dnimo. Confirmarse mediante la biopsia el tejido afectado, de preferencia el
musculo y con la mutacion del gen Notch 3. No hay un tratamiento eficaz.
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