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Resumen

Objetivos: Descripcion clinico-radiol 6gica de una familia af ecta de una leucodistrofia autosdmica dominante
asociada a gen LMNB-1(ADLD).

Material y métodos: Serie de casosy revision de laliteratura.

Resultados: El caso indice es una mujer de 45 afios que presenta incontinencia urinaria, reflgjos vivos,
hipopal estesia de miembros inferiores y temblor cinético bilateral. La hermana (48 afios) presenta una
hiperreflexia, sin espasticidad, una hipopal estesia de miembros inferioresy un reflejo de Babinski bilateral.
El hermano (47 afios) estd asintomatico, salvo por una hiperreflexia. El padre, fallecido alos 55 afios, habia
presentado una leucoencefal opatia de etiologia no identificada. La RM cerebral de los tres hermanos muestra
una leucodistrofia simétrica supra e infratentorial, con af ectacién de |os pediincul os cerebel osos medios. El
estudio genético harevelado que son portadores de una duplicacion en heterocigosis que implica
completamente a gen LMNB-1.

Conclusion: LaADLD asociadaa gen LMNB-1 es unaleucodistrofiade inicio en la edad adulta, asociada a
un cuadro de disautonomia, seguida de ataxia, sindrome piramidal y un trastorno cognitivo. Las alteraciones
en RM cerebral y medular pueden preceder en més de una década a los sintomas clinicos. Las imagenes
tipicas consisten en una leucodistrofia simétrica con afectacion difusa de los tractos corticoespinales hasta las
pirdamides del bulbo raquideo, asociada a menudo con atrofia de la médula espinal. Existe af ectacion precoz
de los peduincul os cerebel 0sos superior y medio. Aunque alin no se conoce ningun tratamiento, se estan
estudiando |os mecani smos fisiopatol 6gicos subyacentes a esta entidad ligados a una sobreexpresion de la
LaminaB1.
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