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Resumen

Objetivos: Mostrar una familia con diagnodstico por genética de cavernomatosis multiple familiar.

Material y métodos: Describimos una familia con tres generaciones que presentan una cavernomatosis
multiple. El caso indice debutd con cefaleay vomitos. La cavernomatosis se detectd en la neuroimagen. Los
familiares afectos consisten en: madre, dos hermanas, su Unico hijo y una sobrina. Todos presentan
cavernomas en la resonancia magnética. Se realizo estudio genético detectando un cambio en heterocigosis
en el gen KRIT1, que consiste en una delecion de 3 nucledtidos. Esta mutacion no esta descritaen la
bibliografia. Todos asocian controles con RM cerebrales bianuales con estabilidad clinicay radiol égica. Con
consejo genético, el resto de los descendientes se podrian beneficiar de seleccionar embriones si se considera
gue la mutacion fuera patogénica.

Resultados: La cavernomatosis familiar es una enfermedad autosémica dominante que esté causada por tres
genes. CCM1 (KRIT1), CCM2y CCM3 (PDCD10). Suelen tener un curso asintomatico y detectarse
incidentalmente. El diagnéstico se realizacon RM cerebral y esla prueba de eleccién para valorar la
estabilidad de |as lesiones. Ademas, como en nuestro caso, es imprescindible el consejo genético familiar al
diagnostico del gen implicado.

Conclusion: El estudio muestra una familia con cavernomatosis multiple familiar con mutacion en el gen
KRIT1. Todos los descendientes a partir de la madre del caso indice tienen la mutacién 1528-1530del AGA,
gue es la causa de la cavernomatosis. Ahora mismo se encuentra en estudio esta delecion para determinar s
€es patogenica.
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