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Resumen

Objetivos: Laenfermedad monogénica de pequefio vaso (EMPV) es una causa creciente deictus y demencia
vascular. Nuestro objetivo es describir |os fenotipos asociados a esta enfermedad en Almeria.

Material y métodos: Estudio observacional de los casos de EMPV diagnosticados por el Unico Servicio de
Neurologia de la provincia de Almeria (750.000 habitantes) entre 2008 y 2023. Se registraron aguellos
pacientes con mutaciones en los siguientes genes. NOTCH3, HTRAL, COL4A1/COL4A2, TREX1, CTSAy
GLA. Se andlizaron las caracteristicas demogréficas, clinicasy radiol dgicas.

Resultados: Seincluyeron 22 pacientes: 10 con afectacion del gen NOTCH3 (CADASIL), 6 del HTRAl en
heterocigosis (CADASIL tipo 2), 4 del COL4A1y 1 del GLA (enfermedad de Fabry). La edad mediade
debut oscil6 entre 15 (NOTCHS3) y 62 afios (COL4A1). Las frecuencias del fenotipo clinico variaron
ampliamente: ictusisquémico 67% (HTRA1) a 25% (COL4A1); ictus hemorrégico 50% (COL4A1) a 0%
(NOTCHB3); deterioro cognitivo 54% (NOTCH3) a 0% (HTRA1). Unicamente pacientes con NOTCH3
desarrollaron trastornos psiquiétricos (54%) o progresion rgpida de la enfermedad (27%). L os sintomas
extraneurol 6gicos se asociaron mayormente a mutaciones del gen GLA (100%) y HTRA1 (83%). La
afectacion de sustancia blanca (SB) fue mayor en pacientes con mutacion NOTCH3 (Fazekas 2-3 en 90% de
casos). Sin embargo, todos presentaron afectacion de SB periventricular.

Conclusion: CADASIL y CADASIL tipo 2 fueron las EMPV mas frecuentes en Almeria. Los pacientes con
CADAGSIL tipo 1 presentaron un curso mas incapacitante de la enfermedad y una mayor afectacion de la SB.
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