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Conclusion: Presentamos una paciente con mutacion ACTA2 que pre-
senta aneurisma de aorta, ictus recurrente y complicaciones pospro-
cedimiento. Proponemos la fragilidad vascular por mutacion ACTA2
como causa de las diferentes complicaciones posprocedimiento endo-
vascular.
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Objetivos: Presentamos el caso de un paciente de 5 anos diagnostica-
do de sindrome de Allgrove, un sindrome de herencia autosomica re-
cesiva que se debe a mutacion en el gen AAAS. La incidencia actual es
dificil de estimar debido a su baja frecuencia y a la amplia heteroge-
neidad de su presentacion clinica. Cursa caracteristicamente con insu-
ficiencia adrenal, alacrimia, acalasia y manifestaciones neuroldgicas.
Material y métodos: Presentamos el caso de un paciente de 5 afos que
presenta una crisis epiléptica sintomatica y es diagnosticado de un
sindrome genético poco comun.

Resultados: Paciente de 5 afos, hijo de padres consanguineos, sin
antecedentes perinatales de interés. Desde el nacimiento alacrimia,
desarrollo psicomotor lento con retraso en el lenguaje, debilidad
muscular y disfagia desde los tres afos, con estudio endoscopico y
transito normal. Acude a urgencias por estatus convulsivo objetivando
glucemia de 30 mg/dl. A la exploracion, presenta hiperpigmentacion
de mucosas, atrofia y debilidad muscular generalizadas. La RM craneal
no muestra alteraciones relevantes y en estudio neurofisioldgico se
objetiva miopatia y polineuropatia sensitivo-motora con componente
axonal y desmielinizante. En estudio analitico, datos compatibles con
insuficiencia suprarrenal primaria y se confirma el diagnostico de aca-
lasia mediante esofagograma. El exoma trio muestra variante patogé-
nica en homocigosis en gen AAAS compatible con sindrome de triple A
o sindrome de Allgrove.

Conclusion: El sindrome de Allgrove es de dificil diagnostico dada su
baja frecuencia. Se caracteriza por manifestaciones sistémicas y neu-
roldgicas, entre las que destacan: neuropatia periférica, sindrome pi-
ramidal, disautonomia y atrofia dptica. Es importante no demorar su
diagnostico para reducir las complicaciones médicas que asocia.
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Objetivos: La encefalomiopatia mitocondrial asociada a acidosis lacti-
ca y episodios stroke-like o MELAS es un sindrome infrecuente que
generalmente debuta en la infancia o juventud, siendo inhabitual su
diagnostico por encima de los 40 afos. Ademas de sus manifestaciones
clinicas cardinales, puede presentar también hipoacusia, diabetes,
cardiopatia y migrana, entre otros.
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Material y métodos: Varén de 62 afos con antecedentes de miocardio-
patia hipertrofica, hipoacusia neurosensorial y discapacidad intelec-
tual. Ingresa por episodio autolimitado de inicio subito consistente en
afasia y desorientacion, interpretado inicialmente como AIT. Durante
el ingreso, el paciente presenta episodios recurrentes de desconexion
del medio de segundos de duracion, seguidas de afasia e intensa agi-
tacion psicomotriz. Se realizan video-EEG, telemetria y puncion lumbar
normales. En el analisis de sangre destaca CK de 473 u/l y acido lacti-
co 2,7 mmol/l. Se realiza RM cerebral que muestra hiperintensidad de
la region corticosubcortical del lobulo temporal izquierdo, acompana-
da de una marcada restriccion de la difusion con disminucion de los
valores de ADC, sin una clara distribucion vascular.

Resultados: Ante marcadores clinicos y radiologicos sugestivos de en-
fermedad mitocondrial, se solicita estudio genético de ADN mitocon-
drial en el que se detecta la variante patogénica m.A3243G en el gen
tRNALeu del ADN mitocondrial (nivel de heteroplasmia del 31%). Se
realiza biopsia que muestra aisladas fibras rojo-rasgadas.

Conclusién: Presentamos un caso confirmado de MELAS con diagndstico
atipicamente tardio, los antecedentes personales, la clinica atipica para
enfermedad cerebrovascular, los marcadores de imagen y el estudio
genético pueden ser la clave para llegar a la sospecha diagnostica.
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Objetivos: El sindrome de Allgrove es una enfermedad autosémica
recesiva que, debido a la afectacion de la proteina adracalina, altera
el transporte nucleo-citoplasmatico. Se presenta el caso de un pacien-
te que, junto a su hermano, presenta el diagnostico genético de la
enfermedad.

Material y métodos: Varon de 10 afos, sin incidencias perinatales, que
desde los primeros meses presenta alacrimia. Como antecedentes fa-
miliares destaca consanguinidad de los padres e insuficiencia suprarre-
nal primaria, también presente en uno de sus tres hermanos. A los dos
anos, disminucion marcada del percentil ponderal e hiperpigmentacion
de encias, siendo diagnosticado de insuficiencia suprarrenal primaria
tras test de ACTH. A los cuatro afnos, se objetiva marcada fatigabilidad
y dificultad para subir escaleras o saltar. En la exploracion destaca
hipotonia y leve pérdida de fuerza de predominio proximal en MMII,
ademas de hiperreflexia generalizada y Gowers positivo.
Posteriormente, afectacion progresiva de la marcha y aparicion de
disfagia para sélidos.

Resultados: Tanto RM cerebral como EMG sin alteraciones. En estudio
genético, tanto del paciente como de su hermano, variante IVS14+1G>A
en gen AAAS, diagndstico de sindrome de Allgrove. Se ofrece estudio
al resto de familiares, que rechazan.

Conclusioén: El sindrome de Allgrove se caracteriza por la triada de
alacrimia, que suele ser el sintoma inicial, insuficiencia suprarrenal
primaria y acalasia de cardias. Ademas, suele asociar manifestaciones
neuroldgicas, como neuropatia autonémica y motora, deterioro cogni-
tivo precoz y parkinsonismo, predominante en la adultez. Aunque es
una patologia infrecuente, ante la sospecha clinica, debe solicitarse
estudio genético del paciente y familia.
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