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Introduccion

La arteriopatia cerebral autosomica
dominante con infartos subcorticales y
leucoencefalopatia (CADASIL), es una
enfermedad genética infrecuente que,
como su nombre lo indica, afecta
predominantemente la sustancia
blanca encefalica.

Tuvimos tres pacientes no
relacionados, diagnosticados con
CADASIL en el servicio de diagnostico
por imagenes del Hospital Universitario
Austral.

Dada la infrecuencia de la patologia,
resulta interesante presentar este
trabajo, con el fin de fomentar el
estudio del tema en profundidad, y
resaltar las claves diagndsticas del
CADASIL para poder interpretar a
estos pacientes y asi realizar un
correcto diagnostico.




HOSPITAL UNIVERSITARIO

<M
Un poco de HISTORIA

* El término actual Cerebral Autosdmica
Dominante Arteriopatia con Infartos
Subcorticales y Leucoencefalopatia
(CADASIL) fue nombrado en 1993.

* La enfermedad se conocia previamente
como Demencia Multiinfarto Hereditaria.
En la década de 1990, se demostré que
era causada por mutaciones en el gen
NOTCH3.

* La enfermedad posiblemente fue
descripta por primera vez por el neurdlogo
Van Bogaert en 1955.




HOSPITAL UNIVERSITARIO

<M
Fisiopatogenia

e La arteriopatia cerebral con infartos
subcorticales y leucoencefalopatia
(CADASIL), es una enfermedad genética
infrecuente  de  herencia autosdmica
dominante. La probabilidad de cada hijo de
heredar la enfermedad es del 50%.

e Se produce por la mutacion del gen NOTCH3
del cromosoma 19, lo que favorece el
depdsito granular eosindfilico en la capa
media de las arterias de pequefo calibre.

 Las células de las paredes arteriolares se
degeneran gradualmente y son
reemplazadas por tejido conectivo. Como
consecuencia se vuelven mas rigidas, lo que
resulta en wuna disminucion del flujo
sanguineo y la isquemia cerebral.
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¢Cuando SOSPECHARLO?

30-45 ahos

Antecedentes
familiares

Accidente isquémico
transitorio (85%)

Accidente cerebro
vascular (85%)

Demencia
progresiva (40%)

Migrafa (20-30%)

Sintomas

Trastornos
psiquiatricos (20%)
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IMAGENOLOGICOS

ii Hipodensidad del parénquima

periventricular, como signo de
LEUCOARAIOSIS.

« Areas hipodensas focales en la
sustancia blanca profunda,
ganglios basales y protuberancia,
atribuibles a INFARTOS
LACUNARES.

‘- T1: Hipointensidades focales

(infartos lacunares).

« T2 y FLAIR: Hiperintensades que
comprometen gran parte de la
substancia blanca.

« GRE: Microhemorragias.

li Respeta la corteza cerebral y

las fibras “"U”.
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Paciente masculino de 30 ainos de edad que consulta
por migrafa y dolor retro ocular derecho.




.’ HOSPITAL UNIVERSITARIO

::”:: AUSTRAL CASO #2

Paciente femenino de 36 afos con cefalea
holocraneana gravativa y pulsatil de tres meses de
evolucion.

Hallazgos similares fueron encontrados en una RM de
cerebro realizada a su hermana por migrafia, y ambas
presentaron mutacion del gen NOTCHS3.
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::”:: AUSTRAL CASO #3

Paciente femenino de 33 afos que consulta por cefalea con aura,
parestesias de miembros superiores e inferiores, ataxia y diplopia.
Antecedentes de padre con multiples ACV.
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Diagnosticos DIFERENCIALES

MELAS

_
-
Enfermedad
de Binswanger

(SAE)

\_

>

Sindrome de
Susac

N\

Distrofia
Miotdnica

Tipo |

-

Vasculitis del
SNC

&
-

Esclerosis
Multiple

e Compromete multiples territorios vasculares
e Calcificaciones de los ganglios basales
e Atrofia

* Lesiones microangiopaticas subcorticales
* Antecedentes familiares negativos de ictus

e Encefalopatia aguda/subaguda

e Sordera y afectacion retiniana

* Pequefias lesiones de la sustancia blanca
e Principalmente del cuerpo calloso

e Lesiones de la sustancia blanca supratentorial
bilateral

¢ Atrofia cortical

» Realce meningeo y hemorragias
intracraneales

e Afectacidn de la sustancia blanca bilateral
» Realce parietal del vaso afectado

e Placas ovoideas periventriculares asimétricas

» Realce anular incompleto
¢ Atrofia cerebral y compromiso de fibras U
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