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Resumen

Objetivos: Presentar dos casos de sindrome CAPOS (cerebellar ataxia, areflexia, pes cavus, optic atrophy,
sensorineural hearing loss), un sindrome clinico degenerativo de reciente conocimiento de causa genéticay
poco frecuente. Puede confundirse con otras etiol ogias (fundamental mente enfermedades mitocondriales o
sindromes posi nfecciosos).

Material y métodos: Descripcion de dos casos clinicos.

Resultados: ElI sindrome CAPOS es un desorden neurol dgico infrecuente, descrito clinicamente en 1996.
Todos |os casos se asocian ala misma mutacion ¢.2452G>A (p.Glu818Lys) en el gen ATP1AS, descritaen
2014. Tiene herencia autosémica dominante. La enfermedad se inicia con brotes de encefal opatia atéxica
coincidiendo con sindromes febriles. Progresivamente se desarrolla una hipoacusia neurosensorial,
neuropatia éptica, arreflexiay pies cavos. Puede asociar también disfuncion autondmica, epilepsiay
alteraciones de la conduccion cardiaca. No existe tratamiento actualmente. Presentamos un varon de 39 afios
y unamujer de 24 afios que, tras un cuadro febril, tuvieron un sindrome cerebel0so vermiano. Posteriormente
desarrollaron una hipoacusiay neuropatia dptica progresivas e intensas, que han llevado al primer paciente a
una sordoceguera discapacitante. Los estudios analiticos, radiol 6gicos, el ectrofisioldgicosy moleculares
iniciales, acordes con los conocimientos de la época, fueron negativos. Finalmente, un panel de
secuenciacion masiva mostré la variante ¢.2452G>A en heterocigosis en ATP1A3 en ambos casos. Los
estudios genéticos de progenitores resultaron negativos (mutacion de novo).

Conclusion: El sindrome CAPOS puede presentarse de forma no familiar y smular otras entidades. La
asociacion de atrofia Opticay sordera neurosensorial debe hacernos pensar en ello. Un estudio molecular
dirigido o de secuenciacion masiva confirmara el diagnostico.
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