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Resumen

Objetivos: La enfermedad de Alexander (ALXDRD) es una leucodistrofia de herencia autosémica
dominante secundaria a mutaciones en el gen de la proteina acida fibrilar glial (GFAP), que
condiciona acumulacién de fibras de Rosenthal en citoplasma de astrocitos. Se han descrito casos
con inicio tanto en la infancia como en la edad adulta, con presentaciones neuroldgicas diversas.

Material y métodos: Descripcion de caso de enfermedad de Alexander de inicio agudo en edad
adulta y revision de la literatura.

Resultados: Mujer de 47 afios sin antecedentes personales, atendida como codigo ictus por
hemiparesia izquierda aguda. Se descarta fibrindlisis por ventana terapéutica superada y
trombectomia por ausencia de oclusion de grandes vasos en TC multimodal. Se completa estudio con
resonancia magnética cerebral que muestra atrofia bulbo-cervical con hiperintensidad bilateral y
simétrica en secuencias T2 de los nucleos dentados, hallazgos que sugieren ALXDR de inicio en la
edad adulta. En la anamnesis dirigida, la paciente niega clinica neuroldgica previa ni factores
desencadenantes, pero si refiere antecedentes familiares de ALXDRD en su madre y tio materno. El
estudio genético de la paciente revela que es portadora en heterocigosis de la variante
probablemente patogénica ¢.197G>A (p.Arg66Gln) en el gen GFAP, la misma variante que se habia
identificado previamente en sus familiares.

Conclusion: La ALXDRD es una leucodistrofia poco frecuente en adultos, con raros casos de debut
pseudoictal y posibles desencadenantes como traumatismos o alcohol, no presentes en esta paciente.
El patron radiolégico caracteristico puede facilitar el diagndstico en presentaciones atipicas.
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