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Sospecha clinica de CADASIL: a propdsito de un caso.
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INTRODUCCION

La arteriopatia cerebral autosémica dominante con infartos subcorticales y leucoencefalopatia (CADASIL), es una rara enferme-

dad genética, con una prevalencia de 1-9/100.000 individuos, cuya afeccién se produce en las células del musculo liso de la capa

media de las arterias de pequefio y mediano calibre, debido a mutaciones del gen NOTCHS3, en el cromosoma 19. A nivel de las

arteriolas cerebrales penetrantes y leptomeningeas ocasiona hipoperfusién crénica subcortical, lesiones isquémicas lacunares y

leucoencefalopatia.

Se expone el caso clinico de una paciente de 55 afios con alteraciones conductuales derivada al servicio de Salud Mental por

Neurologia en el afio 2018 presumiéndose como CADASIL debido a:

- Edad de comienzo: 42 afios

- Manifestaciones clinicas: movimientos involuntarios, cefaleas migrafiosas, incontinencia de esfinteres y trastorno afectivo mayor.

- Linaje familiar: enfermedades neurodegenerativas no estudiadas.

- Hallazgos compatibles en neuroimagenes: dilatacion del sistema ventricular, multiples imagenes puntiformes hiperintensas en
sustancia blanca fronto-parietal bilateral, periventriculares y subcorticales de aspecto gliético secuelares a isquemia de peque-
flos vasos y, profundizacién de los surcos asociado con amplitud de los espacios que contienen LCR.

- Diagnostico diferencial: analisis genético para enfermedad de Huntington (2016 y 2018) dentro del rango de alelos normales.
Serologias HIV y VDRL no reactivas. Valores normales de vitamina B12. Se valora la presencia de FF.RR. vasculares y se
descartan otras patologias (Diabetes, hiperlipemias, trastornos en la coagulacion).
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de propia altura, hipomimia, bradicinesia severa global, hipotonia, in- e

continencia urinaria inicialmente y luego fecal, deterioro cognitivo y alte- 33 27
raciones conductuales que motivaron interconsulta con Psiquiatria.

La evaluacion psiquiatrica evolutiva revela la presencia de estados fluc-

tuantes del estado de conciencia, con orientacién parcial en tiempo,
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se acentla en el tiempo hasta tornarse inevaluable, timia displacentera
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cordante con una progresion clinica-evolutiva hacia un sindrome de-
mencial. Ademas mostro reticencia a alimentarse con disminucion del
apetito y pérdida de peso de mas de 15 kg, junto con insomnio mixto.
Tratamiento:

- Quetiapina: se evidencié empeoramiento con él aumento progresivo
de la dosis en la incontinencia de esfinteres, mayor propension a
caidas de propia altura e hipotension ortostatica, sin la respuesta
esperada en suefio, apetito, animo, alteraciones conductuales y
sintomas psicoticos, dosis méximas utilizadas hasta 300 mg/dia

- Mirtazapina 45 mg + lorazepam 3 mg: tratamiento actual. Buena res-
puesta en alteraciones conductuales, apetito y suefio.

- Divalproato de sodio 500 mg: desde el inicio del tratamiento, preventi-
vo de posibles episodios convulsivos.
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CONCLUSION

Es menester destacar la dificultad que representa para los profesionales médicos, el diagndstico y tratamiento de ciertas patolo-
gias denominadas “enfermedades raras”; en esta presentacion, un caso probable de Enfermedad de CADASIL. Es importante
evidenciar que la multiplicidad de sintomas anteriormente descriptos, el retardo en la consulta médica, la anosognosia que pre-
sentan muchos pacientes, el contexto socio econémico, entre otras, contribuyen al retraso o la aproximacion diagnostica adecua-
da, las posibles terapéuticas y el asesoramiento genético familiar. El curso progresivamente incapacitante y la ausencia de trata-
miento etioldgico especifico para la enfermedad hace fundamental, para el paciente y el grupo familiar, la comprensién de la mis-
ma y de esa manera realizar un abordaje integral e interdisciplinario.




