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Resumen

Objetivos: La presencia de expansion bialélicaintronicaen el gen RFC1 se asocia con € sindrome CANVAS
pero recientemente se estan describiendo nuevos patrones del fenotipo. Realizamos una descripcion
fenotipica de una serie de pacientes con expansion patol 6gica demostrada en el gen RFC1.

Material y métodos. Descripcidn de una serie de 16 pacientes con expansion patoldgicaen €l gen RFCly
caracterizacion de los hallazgos clinicos, genéticos y de pruebas complementarias.

Resultados: La mediade edad (afios) a diagndstico y deinicio de sintomas neurol égicos fue 71,0 y 59,5
respectivamente. Existia un fenotipo CANVAS en 6/16 pacientes, 4/16 una neuronopatia sensitiva con
vestibulopatia, 4/16 una neuronopatia sensitiva con ataxia asociaday 2/16 Unicamente presentaban trastorno
sensitivo en extremidades y tos cronica. Los reflejos de estiramiento muscular estaban presentes globalmente
en 37,5%. Latos cronica estaba presenta en 15/16 y disautonomia en 4/16. La ataxia era predominantemente
sensitivay condicionaba requerimiento de apoyo suplementario en 6/16 casos.

Conclusion: En los dltimos afios estamos atendiendo a una expansion en espectro de patol ogia asociado al
gen RFC1, incluyendo diferentes grados de afectacion vestibular, cerebelosay del sistema nervioso
periférico, desde el sindrome CANVAS hasta cuadros restringidos a una neuronopatia sensitivay més
recientemente una posible afectacion concomitante de neurona motora. Se requiere la descripcion de series
mas extensas, asi como estudios de historia natural longitudinales para acanzar una mejor definicién de la
enfermedad.
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