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Resumen

Objetivos. EI CADASIL es una enfermedad neurovascular hereditaria, autosomica dominante, que afecta
principa mente alas pequeiias arterias cerebrales. Se describen dos familias de Cuenca.

Métodos: Se describen hallazgos clinicos, neurorradiol égicos y genéticos de ambas familias. Se realizaron
estudios con RMN atodos los pacientes. El diagnéstico clinico fue confirmado mediante estudios genéticos,
demostrandose la mutacién en el genNOTCH 3 del cromosoma 19.

Resultados: Familia 1: 9 miembros afectos (3 mujeresy 6 varones). 8 de ellos presentaron ictus. La edad
mediadel debutictal fue alos 46.2 afos, y se estimé unarecurrenciadel ictus en 3.1* Familia 2: afectos 1
hombre y 2 mujeres. Todos presentaban migraia con aura. La edad media del comienzo de lamigrafia se
estimé en 22,3 anos. Los hallazgos de RMN fueron similares en ambas familias. Amplia afectacion de
sustancia blanca, region anterior de I6bulos temporales e infartos lacunares en ganglios basales y centros
semiovales. Los estudios genéticos revelaron: Familia 1: mutacién del codon 71 (Trp71 > Cys) en €l tercer
exon del gen NOTCH 3. Familia 2: mutacion del codon 182 (Arg 182 > Cys) en el cuarto exon (120) del gen
NOTCH 3.

Conclusiones. La presentacion clinica varia entre ambas familias. En una predominael ictus lacunar
recurrente; en laotra, el sintoma fundamental fue la migrafia con aura. El CADASIL deberiaincluirse en el
diagndstico diferencia de la migrafia con aura.
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