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Resumen

Objetivos: Describir un caso de cavernomatosis multiple familiar y meningiomatosis asociadas al hallazgo de
una variante genética previamente no descrita en e gen PDCD10.

Material y métodos: Presentacion de las caracteristicas fenotipicas y radiol 6gicas de un caso clinico junto con
unarevision de laliteratura rel acionada con mutaciones del gen PDCD10/CCM 3.

Resultados: Varén de 80 afios con presentacion clinica de sindrome medular de instauracion bruscay
exploracién neurol 6gica compatible con afectacion anivel T6. Laresonancia magnética (RM) craneo
medular muestra unalesion focal centromedular T6-T7 sugerente de malformacion vascular cavernomatosa
con sangrado agudo anivel de T5-T8 y edema medular T4-T9, junto con el hallazgo incidental a nivel
craneal de iméagenes sugestivas de cavernomatosis multiple con 46 lesiones en parénquima supra e
infratentorial y 5 meningiomas bihemisféricos. En el seguimiento a 6 meses mediante RM medular se
objetiva un resangrado del cavernomadorsal. En €l estudio genético, tras la secuenciacion del exoma
completoy el andlisisde SNV y CNV en un panel de 56 genes asociados a malformaciones vasculares, se ha
detectado en heterocigosis una del ecion intragénica probabl emente patogénica que afecta al exon 3 del gen
PDCD10, segun la secuenciade referenciaNM _007217.4: c.(-117+1 -116-1) (96+1 97-1)del. Estavariante
ha sido confirmada mediante MLPA.

Conclusion: La cavernomatosis cerebral multiple y lameningiomatosis cerebral pueden asociarse en

pacientes con mutaciones en el gen PDCD10/CCM 3 sugiriendo una posible via patogénica comun para estas
dos patol ogias.
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