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Resumen

Objetivos: La leucoencefalopatia con sustancia blanca evanescente, o vanishing white matter
disease (VWM), es una leucodistrofia de herencia autosémico recesiva que se caracteriza por
deterioro cognitivo-conductual y trastorno del movimiento con predominio de ataxia y espasticidad.
La resonancia magnética es muy caracteristica y puede ayudar en el diagndstico. Presentamos dos
casos de VWM con distintas edades de inicio.

Material y métodos: Caso 1: varon de 33 afios, debut a los 5 aflos con episodios de desconexion.
Alteracion de la marcha, deterioro cognitivo y episodios de agresividad progresivos. Exploracion:
ataxia, dismetria, espasticidad en EEII, hiperreflexia. Caso 2: varon de 44 afios, alteracion
progresiva de la marcha, deterioro cognitivo y alteracién conductual de tipo frontal. Exploracion:
Espasticidad en EEII, hiperreflexia, Babinski derecho y marcha en tijera.

Resultados: Resonancia magnética: caso 1: extensa afectacion de la sustancia blanca cerebral,
principalmente frontoparietal, con degeneracion quistica. Moderada afectacién infratentorial. Caso
2: leucoencefalopatia difusa supra e infratentorial. Cuerpo calloso difusamente atréfico. Focos
quisticos/encefalomaldcicos en sustancia blanca periventricular. Estudio neuropsicoldgico (ambos):
deterioro cognitivo multidominio de predominio frontal. Analitica y estudio de LCR (ambos): sin
alteraciones. Genética: Caso 1: heterocigoto compuesto para gen EIF2B5, variantes p.(Arg113His) y
p.(Pro454Ser). Caso 2: homocigoto para gen EIF2B5, variante p.(Argl13His)

Conclusion: Presentamos dos casos de VWM con inicio en la infancia y en la edad adulta.
Resaltamos la neuroimagen caracteristica con degeneracion de sustancia blanca con quistes
secundarios y la diversidad fenotipica y de edad de presentacion. El estudio genético es fundamental
para poder realizar consejo genético a los individuos y familiares.
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