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INTRODUCCIÓN

CADASIL es abreviatura de Arteriopatía Cerebral Autosómica Dominante con Infartos Subcorticales y Leucoencefalopatía. Tiene

herencia autosómica dominante. Los síntomas son migrañas con un aura de larga duración, infartos lacunares, trastornos del humor

y deterioro cognitivo vascular.

DESCRIPCIÓN SUCINTA DEL CASO

Mujer de 52 años con antecedentes de migrañas con aura desde los 20 años, además

en los últimos meses hipoacusia leve y trastornos de humor según la familia,

consulta por cefalea intensa que no cede con el tratamiento y parálisis del brazo

derecho desde hace unos días. Es la primera vez que le pasa y está muy preocupada.

Sus padres y abuelos por parte de su madre también tenían migrañas y han fallecido

alguno por demencia y alguno por infarto lacunar.Se empieza el estudio genético

dando una mutación en el gen NOTCH•3 positiva.

El método de diagnóstico es la resonancia magnética de cráneo que podría mostrar

el daño de la sustancia blanca propio de la enfermedad. El diagnóstico definitivo es

genético.

Actualmente no se cuenta con una cura para CADASIL, por tanto el tratamiento se

enfocó en aliviar la sintomatología del paciente, prevenir la recurrencia del ictus y

cuidados de soporte.

ESTRATEGIA PRÁCTICA DE ACTUACIÓN

Los síntomas de CADASIL son migrañas con un aura de larga duración, infartos lacunares, trastornos del humor y deterioro

cognitivo vascular. Existen algunos síntomas infrecuentes como convulsiones, hemorragias cerebrales, encefalopatía, retardo

mental, anomalías retinianas o del nervio óptico causadas por cambios vasculares. No hay cura y el tratamiento se centra en aliviar

síntomas, prevenir el ictus, mantener el estado cognitivo y cuidados de soporte… El tratamiento antiplaquetario se usa pero no se ha

demostrado efectivo. Se pueden tratar las migrañas y los factores de riesgo vascular. Debe ofrecerse consejo psicológico a

pacientes y familias para dar apoyo emocional.

BIBLIOGRAFÍA

Ampuero I,Alegre-Abarrategui J, Rodal I, España A, Ros R, Sendon JL et al. On the diagnosis of CADASIL. Journal of Alzheimer s Disease. 2009;17:787-794.

Ávila A, Bello J, Maho P, Gómez MI. A new spanish family with CADASIL associated with 346C&gt;T mutation of NOTCH3 gene. Neurología. 2007;22:484-487.

Badia MC, Coret F, Chamarro R. CADASIL: Study of a family. Neurología. 2005;20:382-383.


