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INTRODUCCIÓN:

La arteriopatía cerebral autosómica dominante con infartos subcorticales y leucoencefalopatía o simplemente CADASIL (su acrónimo en inglés) es una enfermedad cerebrovascular hereditaria rara, debida a 

la mutación del gen NOTCH 3 localizado en el cromosoma 19. Fue descrita por la primera vez por Elizabeth Tournier-Lasserve y sus colaboradores al principio de los años 90. Las principales manifestaciones 

clínicas de esta patología son: ataques isquémicos transitorios recurrentes, migrañas con aura (presentes en el 40% de los pacientes), trastornos psiquiátricos (30%), alteraciones cognitivas y demencia que 

suelen comenzar durante la tercera y cuarta década de la vida. La muerte suele ocurrir en la sexta o séptima década de la vida.

DESCRIPCIÓN DEL CASO:

Se trata de una mujer de 42 años, con antecedentes patológicos de: dislipemia, 

tabaquismo leve (1 paquete/año), obesidad, migrañas, ansiedad y un accidente 

isquémico transitorio (AIT) en 2012 y con antecedentes familiares de accidentes 

cerebro-vasculares (ACV) y demencia en múltiples miembros de su familia materna, 

quién acudió al Centro de Salud por haber presentado parestesias en el miembro 

superior izquierdo con disminución transitoria de la fuerza muscular, en la hemicara 

izquierda y muslo izquierdo. Al llegar paciente estable, asintomática. Exploración física 

– sin hallazgos patológicos. Ante la sospecha del AIT se le trasladó al Servicio de 

Urgencias Hospitalarias. Se realizaron: analítica de sangre, electrocardiograma, 

radiografía del tórax que resultaron anodinos y tomografía craneal que reveló signos 

de isquemia crónica de pequeño vaso (grado severo) desproporcionado para su edad. 

Desde Urgencias se decidió el ingreso en Medicina Interna para completar estudio. 

Desafortunadamente la paciente presentó la negación hacia los posibles diagnósticos 

y rechazó realización de la resonancia magnética del cráneo y no acudió a las citas de 

seguimiento post-ingreso.

ESTRATEGIA PRÁCTICA DE ACTUACIÓN

En este trabajo queremos presentar el síndrome de CADASIL, cuyo conocimiento nos permitirá considerarle como uno de los 

diagnósticos diferenciales ante un paciente joven con el accidente cerebro-vascular, demencia o trastornos psiquiátricos y si existe una 

historia familiar compatible. Es importante que los pacientes con sospecha clínica de CADASIL (según los criterios de Davous, tabla 1) 

estén correctamente diagnosticados: los estudios de neuroimagen, sobre todo la resonancia magnética, son la prueba clave para

sospechar esta enfermedad, y la confirmación se obtiene gracias a las pruebas genéticas o a través de la biopsia cutánea, ya que existen 

particularidades en su tratamiento: no se les debe pautar terapia anticoagulante, ni tratamiento de migrañas con triptanes. 

Se necesita más estudios para conocer mejor esta enfermedad y para desarrollar estrategias de prevención y tratamiento específico.
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CRITERIOS DIAGNÓSTICOS DE CADASIL (DAVOUR, 1998)

CADASIL PROBABLE

1. Edad de comienzo <50 años

2. Al menos dos de los siguientes hallazgos clínicos:

- ACV con secuelas

- migrañas

- trastorno afectivo mayor

3. Sin factores de riesgo cardio-vascular (FRCV)

4. Evidencia de transmisión hereditaria autosómica dominante

5. RNM cerebral con alteración de la substancia blanca sin infartos corticales

CADASIL DEFINITIVO

Criterios de CADASIL probable + confirmación genética

CADASIL POSIBLE

1. Comienzo tardío >50 años

2. Al menos dos de los siguientes hallazgos clínicos:

- ACV sin secuelas

- trastorno afectivo menor

- demencia

3. FRCV menores: HTA leve, DLP leve, tabaquismo leve…

4. Linaje familiar desconocido o incompleto

5. RNM con alteraciones atípicas

CRITERIOS DE EXCLUSIÓN

1. Edad de comienzo >70 años

2. HTA grave, enefermedad cardíaca o sistémica previa

3. Ausencia de casos en un linaje familiar

4. RNM normal en>35 años

Figura 1: TAC craneal realizado de forma urgente 

ante un cuadro clínico compatible con AIT 

Tabla 1: Criterios Diagnósticos de CADASIL según Davour (1998)


