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Resumen

Objetivos: El espectro fenotipico de las expansiones bialélicas en RFC1 se esta expandiendo y desbordando
el marco fenotipico mas habitual como es el sindrome CANVAS. Describimos dos pacientes con fenotipos
inusuales, un caso de ataxia del adulto que cumple criterios diagnésticos de AMS-C y otro caso con un
fenotipo ELA-like en el contexto de una ataxia del adulto.

Material y métodos. Caso 1. Mujer con ataxia cerebelosa de inicio alos 57 afios. Asocia clinica compatible
con TCR, tos desde €l inicio de los sintomas, hipotension ortostéticay piramidalismo. El DaTSCAN muestra
deplecion nigroestriatal bilateral y laRMN atrofia cerebelosay pontina, con hipersefia delos PCM. vHIT
normal y EMG con datos de neuropatia sensitivaleve. Caso 2. Mujer con ataxia cerebelosade inicio alos 54
anos. Asociatos cronica, datos clinicosy EMG de neuronopatia sensitivay vVHIT normal. Tres afios después
del inicio de los sintomas desarrolla un cuadro progresivo de afectacion generalizada de primeray segunda
motoneurona.

Resultados: En ambos casos, €l estudio genético inicial mostré una expansion monoalélica AAGGG en €
gen RFC-1. Guiados por la sospecha clinica se repitio e test genético mostrando en esta ocasion expansiones
bialélicas en ambos casos.

Conclusion: El espectro fenotipico de las expansiones RFC1 desborda el sindrome CANVASYy puede
simular una AMS-C o provocar una afectacion generalizada del sistema de motoneuronas. La presenciade
tosy neuropatia sensitiva (ausente en AMS-C) debe guiar la sospecha diagndstica. Ante un resultado
genético con expansion monoalélicay un fenotipo compatible debe valorarse repetir e estudio genético.

2667-0496 / © 2024, Elsevier Espaiia S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos los derechos reservados.



