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Resumen

Objetivos: El sindrome de ataxia cerebel osa, sorderay narcolepsia autosomico dominante (ADCA-DN) es
una enfermedad genética con debut alos 20-30 afios, implicando estatriaday otros problemas neurol 6gicos
gue conllevan una muerte precoz. Se describio en 1995 en Suecia, y en 2012 se confirmé la causa, una
mutacion del gen DMNT1 en el exdn 21, con un total de 21 familias reportadas hasta el momento. La
mutacién de este mismo gen en e exén 20 produce un fenotipo diferente, la neuropatia hereditaria sensitivo-
autondmicatipo 1 (HSANL). Presentamos la primera familia espafiola con ADCA-DN confirmada.

Material y métodos: Mujer de 46 afios con antecedentes de hipoacusia neurosensorial desde los 35, que
presenta episodios de pérdida de tono en contexto de emociones y tendencia al suefio desde hace 5 afios, e
inestabilidad desde hace 1. Su madre fallecié alos 68 diagnosticada de sorderay narcolepsia, habiendo
presentado una alteracion de la marcha progresiva que le impidio la deambulacion. En la exploracion se
evidencian Unicamente una hipoacusia neurosensorial bilateral y una marcha en tindem imposible.

Resultados: Se realiz6 una analitica de sangre, un electroneurograma, una polisomnografiay un test de
latencias multiples del suefio fueron normales. La RM craneal mostro atrofia generalizada llamativa, de
predominio cerebel 0so. Finalmente se demostré una mutacion sométicadel gen DMNT1 localizada en el
exon 21, confirmando el diagnéstico.

Conclusion: Setrata pues del primer caso confirmado de ADCA-DN en Espafia. Esimportante conocer esta
entidad para poder realizar un diagndstico precoz, instaurar tratamiento de soporte y ofrecer consejo genético.
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