
5
3
8

 

C
A

R
TA

S

 A
L

 E
D

IT
O

R

B
ib

lio
g
ra

fía

1
.

 L
e
e

 JR
,

 Sro
u
r

 M
,

 K
im

 D
,

 H
a
m

d
a
n

 F
F,

 L
im

 SH
,

 B
ru

n
e
l-G

u
itto

n

 C
,

e
t

 a
l.

 D
e

 n
o
vo

 m
u
ta

tio
n
s

 in

 th
e

 M
o
to

r

 D
o
m

a
in

 o
f

 K
IF

1
A

 ca
u
se

co
g
n
itive

 im
p
a
irm

e
n
t,

 sp
a
stic

 p
a
ra

p
a
re

sis,

 a
x
o
n
a
l

 n
e
u
ro

p
a
th

y,

a
n
d

 ce
re

b
e
lla

r
 a

tro
p
h
y.

 H
u
m

 M
u
ta

t.

 2
0
1
5
;3

6
:6

9
—

7
8
.

2
.

 E
sm

a
e
e
li

 N
ie

h
 S,
 M

a
d
o
u

 M
R

Z
,

 Sira
ju

d
d
in

 M
,

 F
re

g
e
a
u

 B
,

 M
cK

n
ig

h
t

D
,

 L
e
x
a

 K
,

 e
t

 a
l.

 D
e

 n
o
vo

 m
u
ta

tio
n
s

 in

 K
IF

1
A

 ca
u
se

 p
ro

g
re

s-

sive

 e
n
ce

p
h
a
lo

p
a
th

y
 a

n
d

 b
ra

in

 a
tro

p
h
y.

 A
n
n

 C
lin

 Tra
n
sl

 N
e
u
ro

l.

2
0
1
5
;2

:6
2
3
—

3
5
.

3
.

 O
h
b
a

 C
,

 H
a
g
in

o
ya

 K
,

 O
sa

k
a

 H
,

 K
u
b
o
ta

 K
,

 Ish
iya

m
a

 A
,

 H
ira

id
e

T,

 e
t

 a
l.

 D
e

 n
o
vo

 K
IF

1
A

 m
u
ta

tio
n
s

 ca
u
se

 in
te

lle
ctu

a
l

 d
e
fi

cit,

ce
re

b
e
lla

r

 a
tro

p
h
y,

 lo
w

e
r

 lim
b

 sp
a
sticity

 a
n
d

 visu
a
l

 d
istu

rb
a
n
ce

.

J

 H
u
m

 G
e
n
e
t.

 2
0
1
5
;6

0
:7

3
9
—

4
2
.

4
.

 Y
lik

a
llio

 E
,

 K
im

 D
,

 Iso
h
a
n
n
i

 P,

 A
u
ra

n
e
n

 M
,

 K
im

 E
,

 L
ö
n
n
q
vist

 T,

e
t

 a
l.

 D
o
m

in
a
n
t

 tra
n
sm

issio
n

 o
f

 d
e

 n
o
vo

 K
IF

1
A

 m
o
to

r

 d
o
m

a
in

va
ria

n
t

 u
n
d
e
rlyin

g

 p
u
re

 sp
a
stic

 p
a
ra

p
le

g
ia

.
 E

u
r

 J

 H
u
m

 G
e
n
e
t.

2
0
1
5
;2

3
:1

4
2
7
—

3
0
.

5
.

 R
in

a
ld

i

 F,

 B
a
ssi

 M
T,

 To
d
e
sch

in
i

 A
,

 R
o
ta

 S,

 A
rn

o
ld

i
 A

,
 P

a
d
o
va

n
i

 A
,

e
t

 a
l.

 A

 n
o
ve

l

 m
u
ta

tio
n

 in

 m
o
to

r

 d
o
m

a
in

 o
f

 K
IF

5
A

 a
sso

cia
te

d

w
ith

 a
n

 H
SP

/
a
x
o
n
a
l

 n
e
u
ro

p
a
th

y

 p
h
e
n
o
typ

e
.

 J

 C
lin

 N
e
u
ro

m
u
scu

l

D
is.

 2
0
1
5
;1

6
:1

5
3
—

8
.

6
.

 O
k
a
m

o
to

 N
,

 M
iya

 F,

 Tsu
n
o
d
a

 T,

 Ya
n
a
g
ih

a
ra

 K
,

 K
a
to

 M
,

 Sa
ito

h
 S,

e
t

 a
l.

 K
IF

1
A

 m
u
ta

tio
n

 in

 a

 p
a
tie

n
t

 w
ith

 p
ro

g
re

ssive

 n
e
u
ro

d
e
g
e
-

n
e
ra

tio
n
.

 J

 H
u
m

 G
e
n
e
t.

 2
0
1
4
;5

9
:6

3
9
—

4
1
.

7
.

 L
a
n
g
lo

is

 S,

 Ta
ra

ilo
-G

ra
o
va

c

 M
,

 Sa
yso

n

 B
,

 D
rö

g
e
m

ö
lle

r

 B
,

 Sw
e
-

n
e
rto

n

 A
,

 R
o
ss

 C
J,

 e
t

 a
l.

 D
e

 n
o
vo

 d
o
m

in
a
n
t

 va
ria

n
ts

 a
ffe

ctin
g

th
e

 m
o
to

r

 d
o
m

a
in

 o
f

 K
IF

1
A

 a
re

 a

 ca
u
se

 o
f

 P
E
H

O

 syn
d
ro

m
e
.

 E
u
r

J

 H
u
m

 G
e
n
e
t.

 2
0
1
6
;2

4
:9

4
9
—

5
3
.

8
.

 K
le

b
e

 S,

 L
o
sso

s

 A
,

 A
zze

d
in

e

 H
,

 M
u
n
d
w

ille
r

 E
,

 Sh
e
ffe

r

 R
,

 G
a
u
s-

se
n

 M
,

 e
t

 a
l.

 K
IF

1
A

 m
isse

n
se

 m
u
ta

tio
n
s

 in

 SP
G

3
0
,

 a
n

 a
u
to

so
m

a
l

re
ce

ssive

 

sp
a
stic

 

p
a
ra

p
le

g
ia

:

 

D
istin

ct

 

p
h
e
n
o
typ

e
s

 

a
cco

rd
in

g

to

 th
e

 n
a
tu

re

 o
f

 th
e

 m
u
ta

tio
n
s.

 E
u
r

 J

 H
u
m

 G
e
n
e
t.

 2
0
1
2
;2

0
:

6
4
5
—

9
.

9
.

 K
e
ve

n
a
a
r

 JT,

 B
ia

n
ch

i

 S,

 va
n

 Sp
ro

n
se

n

 M
,

 O
lie

ric

 N
,

 L
ip

k
a

 J,

 F
ria

s

C
P,

 e
t

 a
l.

 K
in

e
sin

-B
in

d
in

g

 P
ro

te
in

 C
o
n
tro

ls

 M
icro

tu
b
u
le

 D
yn

a
m

ics

a
n
d

 C
a
rg

o

 Tra
ffi

ck
in

g

 b
y

 R
e
g
u
la

tin
g

 K
in

e
sin

 M
o
to

r

 A
ctivity.

 C
u
rr

B
io

l.

 2
0
1
6
;2

6
:8

4
9
—

6
1
.

1
0
.

 H
o
tch

k
iss

 L
,

 D
o
n
k
e
rvo

o
rt

 S,

 L
e
a
ch

 M
E
,

 M
o
h
a
sse

l

 P,

 B
h
a
ru

ch
a
-

G
o
e
b
e
l

 

D
X
,

 

B
ra

d
le

y

 

N
,

 

e
t

 

a
l.

 

N
o
ve

l

 

D
e

 

N
o
vo

 

M
u
ta

tio
n
s

 

in

K
IF

1
A

 a
s

 a

 C
a
u
se

 o
f

 H
e
re

d
ita

ry

 Sp
a
stic

 P
a
ra

p
le

g
ia

 W
ith

 P
ro

-

g
re

ssive

 C
e
n
tra

l

 N
e
rvo

u
s

 Syste
m

 In
vo

lve
m

e
n
t.

 J

 C
h
ild

 N
e
u
ro

l.

2
0
1
6
;3

1
:1

1
1
4
—

9
.

1
1
.

 E
rlich

 Y,

 E
d
va

rd
so

n

 S,

 H
o
d
g
e
s

 E
,

 Z
e
n
virt

 S,

 T
h
e
k
k
a
t

 P,

 Sh
a
a
g

A
,

 e
t

 a
l.

 E
x
o
m

e

 se
q
u
e
n
cin

g

 a
n
d

 d
ise

a
se

-n
e
tw

o
rk

 a
n
a
lysis

 o
f

 a

sin
g
le

 fa
m

ily

 im
p
lica

te

 a

 m
u
ta

tio
n

 in

 K
IF

1
A

 in

 h
e
re

d
ita

ry

 sp
a
stic

p
a
ra

p
a
re

sis.

 G
e
n
o
m

e

 R
e
se

a
rch

.

 2
0
1
1
;2

1
:6

5
8
—

6
4
.

1
2
.

 D
a
n
ta

s

 T
J,

 C
a
ra

b
a
lo

n
a

 A
,

 H
u

 D
JK

,

 V
a
lle

e

 R
B

.

 E
m

e
rg

in
g

 ro
le

s

fo
r

 m
o
to

r

 p
ro

te
in

s

 in

 p
ro

g
e
n
ito

r

 ce
ll

 b
e
h
a
vio

r

 a
n
d

 n
e
u
ro

n
a
l

m
ig

ra
tio

n

 d
u
rin

g

 b
ra

in

 d
e
ve

lo
p
m

e
n
t.

 C
yto

sk
e
le

to
n

 (H
o
b
o
k
e
n
).

2
0
1
6
;7

3
:5

6
6
—

7
6
.

1
3
.

 C
itte

rio

 

A
,

 

A
rn

o
ld

i

 

A
,

 

P
a
n
ze

ri

 

E
,

 

M
e
rlin

i

 

L
,

 

D
’A

n
g
e
lo

 

M
G

,

M
u
su

m
e
ci

 O
,

 e
t

 a
l.

 V
a
ria

n
ts

 in

 K
IF

1
A

 g
e
n
e

 in

 d
o
m

in
a
n
t

 a
n
d

sp
o
ra

d
ic

 

fo
rm

s

 

o
f

 

h
e
re

d
ita

ry

 

sp
a
stic

 

p
a
ra

p
a
re

sis.

 

J

 

N
e
u
ro

l.

2
0
1
5
;2

6
2
:2

6
8
4
—

9
0
.

S.

 U
rtia

g
a

 V
a
lle

a
,
∗,

 B
.

 F
o
u
rn

ie
r

 G
il

b,

 M
.S.

 R
a
m

iro

 L
e
ó
n

b

y

 B
.

 M
a
rtín

e
z

 M
e
n
é
n
d
e
z

a

a
Se

rv
icio

 d
e

 N
e
u
ro

lo
g
ía

,

 H
o
sp

ita
l

 U
n
iv

e
rsita

rio

 d
e

 G
e
ta

fe
,

G
e
ta

fe
,

 M
a
d
rid

,

 E
sp

a
ñ
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ñ
a

∗
A

u
to

r
 p

a
ra

 co
rre

sp
o
n
d
e
n
cia

.
C

o
rre

o

 e
le

ctró
n
ico

:

 sa
ra

i.u
rtia

g
a
@

g
m

a
il.co

m
(S.

 U
rtia

g
a

 V
a
lle

).

h
ttp

s:/
/
d
o
i.o

rg
/
1
0
.1

0
1
6
/
j.n

rl.2
0
1
8
.0

7
.0

0
1

0
2
1
3
-4

8
5
3
/

©

 2
0
1
8

 So
cie

d
a
d

 E
sp

a
ñ
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Figura  1  TC  sin  contraste  del paciente  1 (a),  paciente  2  (b)  y  paciente  3 (c).  Todas  las  TC  sin  contraste  muestran  hemorragia

subaracnoidea  de  la  convexidad  frontal  derecha.

Figura  2  La  angio-RMN  del  paciente  1 (a)  muestra  una  oclusión  de la  ACC  derecha  (flecha).  En  la  del paciente  2 (b) muestra  una

oclusión de  la  ACI  bilateral  (flechas).  La  angiografía  del  paciente  3 muestra  oclusión  de la  ACI  derecha  (flecha).

derecha.  La  exploración  neurológica  es  normal,  sin  rigidez
de  nuca.  El doppler  de  troncos  supraaórticos  y la  angio-RMN
mostraban  oclusión  de  carótida  interna  bilateral  (fig. 2b).  El
resto  del  estudio  realizado  resultó  normal.

El  paciente  3 es un varón  de  60  años  con antecedentes
de  hipertensión  arterial,  diabetes  mellitus  tipo  II, disli-
pemia  y  consumo  de  tabaco  (30 cigarrillos/día).  Consulta
por  episodio  de  disartria  y debilidad  en  miembro  superior
derecho  recuperados,  de  10  min  de  duración,  sin  cefalea
asociada.  A  su  llegada  a  urgencias  el  paciente  no presenta
rigidez  de  nuca  y el  resto  de  la  exploración  es  normal.  En
la  TC  realizada  presenta  una  hemorragia  subaracnoidea  de
la  convexidad  derecha  (fig. 1c).  En  el  doppler  de troncos
supraaórticos  se  observa  una oclusión  de  arteria  carótida
derecha  y una  estenosis  crítica  de ACI izquierda,  que se
confirma  mediante  angiografía  (fig.  2c).

Los  3 pacientes  presentaron  buena  evolución  clínica,
con  desaparición  completa  de  los  síntomas,  y fueron  dados
de  alta  con  tratamiento  antiagregante  y  estatinas,  sin
presentar  nuevos  episodios  de  déficit  neurológico.  En  los
3  pacientes  se  realizó  a  cabo  una  neuroimagen  de  con-
trol  (TC  cerebral)  que  muestra  resolución  completa  de la
HSA.

La  hemorragia  subaracnoidea  no  traumática  de  la  con-
vexidad  es  una  enfermedad  poco  común,  y las  causas  más
frecuentes  en  series  de  pacientes  extensas2 son  el  síndrome
de  vasoconstricción  cerebral  y  la angiopatía  amiloidea.  Sin
embargo,  la HSAc  no  traumática  se ha descrito  en  casos  de
Moyamoya,  en  estenosis  intracraneales1 y en  algún  caso de
oclusión  carotídea  ipsilateral4,  llegando  esta  última  a  ser
una  causa  frecuente  en alguna  serie3. Sin  embargo  en la
mayoría  de los  registros  es  poco  frecuente,  por  ejemplo

en  un  registro  español  de 1.000  pacientes  consecutivos  con
enfermedad  cerebrovascular  no  se  describe  ningún  caso  de
HSAc  asociado  a  oclusión  carotídea6.

El mecanismo  fisiopatológico  de la  hemorragia  suba-
racnoidea  secundaria  a oclusión  carotídea  podría  estar
relacionado  con alteraciones  hemodinámicas  que  producen
rotura  de  las  arterias  cortical  es piales  frágiles  dilatadas
como  mecanismo  compensatorio4,5,7.

Teniendo  en  cuenta  los  casos  descritos,  la realización  de
pruebas  de imagen  vascular  cervical  e  intracraneal  (doppler,
angio-TC,  angio-RMN  o angiografía)  son  útiles  para  el  diag-
nóstico  de estenosis  y  oclusión  carotidea  como  causa  de  HSA
de  la  convexidad,  una  vez se han  excluido  mediante  estudios
de  imagen  otras  etiologías  que  pueden  ser responsables  de
esta  enfermedad.
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