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Resumen

Objetivos: El sindrome CANVAS es una enfermedad neurodegenerativa autosdmico recesiva caracterizada
por una ataxia lentamente progresiva de inicio en la edad adulta causada por un dafio concomitante de las
neuronas sensitivas, el sistema vestibular y el cerebelo causada habitualmente por una expansion bialélica del
pentanucledtido AAGGG en el gen RFC1. Nuestro objetivo es describir el fenotipo y evolucion de una serie
de pacientes en seguimiento en una unidad de neuromuscular de un hospital terciario.

Material y métodos: Se revisaron los datos clinicos de pacientes con demostracion genética de la expansion
bialélica AAGGG en el gen RFCL en pacientes con sintomatol ogia completa o parcial de CANVAS.

Resultados: Seidentifico la expansion en 45 pacientes (37 familias). La mediana de la edad de inicio fue 56
anos (rango: 27-76). Todos | os pacientes presentaron neuropatia sensitiva que se manifesté como
inestabilidad (70%) y/o sintomas de neuropatia de fibra pequefia (25%). Se demostro alteracion vestibular en
el 56% de los pacientes estudiados siendo 1o més frecuente hipo/arreflexia vestibular bilateral. El 60% de
pacientes referian tos que habitualmente precedié alos sintomas neuropéticos (hasta en més de 20 afios). El
40% presentaron clinica de calambresy contracturas con expresion electromiografica. Se realizd biopsiade
nervio en dos pacientes, con pérdida de fibras mielinicas grandes y pequefias sin fendmenos de regeneracion.
Funcionalmente, la mayoria de pacientes con inestabilidad deambul aban independientemente, necesitando
apoyo €l 40%.

Conclusion: Se aportainformacion clinica valiosa sobre el espectro fenotipico del CANVAS en una serie
hospitalaria de pacientes.
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