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Resumen

Objetivos: La arteriopatia relacionada con Catepsina-A asociada aictusy leucoencefalopatia (CARASAL) es
una causa monogénica rara de enfermedad de pequefio vaso, ictusy deterioro cognitivo. Esta causada por una
Unica variante patogénica c.973C>T p.(Arg325Cys) en el gen CTSA que codificala proteina catepsina A,

con herencia autosdmica dominante.

Material y métodos: Descripcion de 3 casos nuevosy revision de laliteratura.

Resultados: Incluimos 33 casos procedentes de 7 familias, con 9 sujetos asintomaticos. La mayoria son
mujeres (19/24) caucésicas (30/33). La edad media de inicio de los sintomas fue 48 afios, siendo los més
frecuente eventos cerebrovasculares (9) y cefalea (6). Dos pacientes tenian hipoacusia neurosensorial
izquierda stbita como debut. 15 pacientes tenian deterioro cognitivo de predominio atencional-disejecutivo
deinicio medio alos 53 afios. 10 pacientes presentaron ictus isquémicosy 2 hemorragia cerebral. Otros
sintomas frecuentes fueron trastornos del animo (11), calambres musculares (10), migrafia con aura (9),
sequedad de mucosas (9), inestabilidad de la marcha (8), disfagia (7) e hipoacusia (5). El factor de riesgo
vascular mas frecuente fue la hipertension arterial (22). La caracteristica radiol 6gica mas comun fue una
leucoencefal opatia confluyente con af ectacion frontoparietal, capsulas internay externa, tdlamos, ganglios
basalesy protuberancia. El estudio neuropatol 0gico (4 casos) muestra engrosamiento fibroso de ateriolas con
estenosis luminal.

Conclusion: EI CARASAL hade formar parte del diagnéstico diferencia de pacientes con
leucoencefalopatiade inicio en el adulto. Es caracteristicala afectacion de troncoencéfalo a nivel radiol 6gico
y clinico. El papel de lamutacion de CTSA en el desarrollo de laleucoencefal opatia queda por determinar.
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