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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas clinico-radioldgicos, neurofisioldgicas y genéticas de una
serie de pacientes con diagndstico de sindrome de CANVAS (sindrome de ataxia cerebelosa con
neuropatia y arreflexia vestibular) y compararlas con casos descritos en literatura.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo de siete pacientes diagnosticados de
CANVAS mediante analisis genético (expansion bialélica AAGGG en el gen RFC1). Se recogieron
datos clinico-radioldgicos, neurofisioldgicos, genéticos, seqguimiento funcional, y se compararon con
series publicadas.

Resultados: La edad media de inicio de sintomas fue de 67 = 11afios, con retraso diagndstico de

5 £ 5 anos. La clinica inicial predominante fue neuropatia sensitiva (71%) y tos crénica (43%), que
precedio a los sintomas 38 + 7 anos. La triada completa estuvo presente al diagnostico en 3 (43%)
pacientes. En el seguimiento, existi6 ataxia predominantemente sensitiva en 5 (71%),
manifestandose al inicio en 3 (43%). Hubo sintomas cerebelosos en 4 (57%), y disfuncion vestibular
en 4 (57%), aunque solo 2 (29%) presentaron exploracion vestibular patoldgica concluyente. La
electroneurografia (ENG) mostré neuropatia sensitiva en 4 (57%), compatible con neuronopatia.
Cuatro (57%) pacientes presentaron atrofia cerebelosa en RM cerebral. En todos los casos el
pentanucledtido expandido fue AAGGG. La triada clasica finalmente se observé en 3 (43%), y hubo 2
portadores homocigotos asintomaticos. La mediana de escala de Rankin modificada (mRs) al inicio
fue de 0 (0-2) mientras que en el seguimiento 3 (43%) necesitaron apoyo para caminary 1 (14%)
silla de ruedas.

Conclusion: El sindrome de CANVAS puede presentarse de forma incompleta, siendo una entidad
infradiagnosticada. Es fundamental la sospecha clinica para la solicitud del estudio genético
especifico, tratamiento de soporte y consejo genético. Se necesitan mas estudios para comprender la
patogenia y desarrollar futuras estrategias terapéuticas.
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