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CLINICA DE CAVERNOMATOSISMULTIPLE FAMILIAR
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Resumen

Objetivos: La cavernomatosis multiple familiar (CMF) es una enfermedad autosémica dominante (AD) que
representa el 20% de las cavernomatosis del sistema nervioso central. Lamutacion en el gen KRIT1 esla
mas comun en Espafia. Generalmente, se presenta como cefalea, crisis epiléptica o focalidad neurol 6gica.
Nuestro objetivo es presentar el perfil de deterioro cognitivo en un paciente con CMF.

Material y métodos: Se presenta la clinica neurocognitiva, neuroimagen y genéticaen €l caso de una paciente
de consulta monografica de memoria.

Resultados: Mujer de 81 afios natural de Honduras, hipertensa, dislipémica, diabéticay con pardlisis facial
derecha previa. Acude a consulta remitida para estudio de deterioro cognitivo iniciado en 2016, de curso
estable. Con exploracién fisica neurol 6gica anodina, se completa estudio con neuroimagen que muestra
multiples imégenes intraparengui matosas supra e infra tentorial es hipointensas en secuencia SWAN,
compatibles con cavernomastipo 1V y |l de Zabranski. El estudio neuropsicol 6gico revel ¢ ateraciones
predominantemente en test tiempo dependientes y en |os relacionados con funciones gjecutivas (fluencias,
TMT, BNT-Short, digitos SPAN y FAB), congruente con deterioro cognitivo frontosubcortical. El estudio
genético confirmé una mutacion en KRIT1, compatible con diagndstico de CMF.

Conclusion: Nuestra paciente presenta una manifestacion clinica poco estudiada como motivo de consultaen
laCMF. Larealizacion de estudios genéticos en la Unidad de Memoria permite ofrecer un adecuado
asesoramiento genético y un tratamiento de soporte apropiado. Consideramos recomendable realizar un
estudio neurocognitivo en pacientes con CMF para objetivar y caracterizar € deterioro cognitivo.
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