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Resumen

Objetivos: Descripcion de unafamilia, con dos miembros afectados, ambos portadores de una misma variante
patogénica en gen de CACN1A, pero con cuadros clinicosy de neuroimagen polimorfos que motivaron
retrasos y cambios en los diagndsticos recibidos.

Materia y métodos: 1) Varon de 45 afios (padre), alos 35 afios consulto por episodios de mareo, vision de
puntos negros y pesadez cefalica; alos 40, consultd por cefaleaintensay parestesias transitorias, y se
constaté toma de cocaina; alos 42, ingresd por cefalea, debilidad y parestesias de hemicuerpo derecho. Leve
ataxia de linea mediay nistagmo vertical en laexploracion a alta. 2) Vardn de 14 afios (hijo): ingreso por
fiebre, cefalea, vomitos, agitacidn/obnubilacion; anteriormente habia sufrido un episodio de cefalea con
hemi paresia/hemihipoestesia transitorias. Abuel os paternos sin patol ogia neurol 6gica.

Resultados: Estudios analiticos de sangre y LCR, incluidos estudios microbiol 6gicos, normales en ambos.
RM cerebral en padre: atrofia cerebelosay lesiones de sustancia blanca de disposicion similar alas de la
esclerosis multiple, algunas con captacion de contraste, que desaparecieron en controles posteriores. RM
cerebral en el hijo: captacion meningeatransitoria, leve atrofia de vermis. PEV, PESS normales en ambos;
EEG: lentificacion en hemisferio derecho en el hijo, durante el ingreso. Estudio genético en ambos: variante
c1994C>T (p.Thr665Met) en gen de CACNI1A .

Conclusion: Las variantes genéticas en € gen de CACN1A pueden producir cuadros solapados (ataxia
episddi calprogresiva, nistagmo, migrafia episodica, encefalopatia); la atrofia cerebel osa se constata
tempranamente; en casos excepcional es pueden objetivarse |esiones de sustancia blanca que pueden inducir a
confusion con enfermedades como la esclerosis multiple.
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