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Resumen

Objetivos. Describir los hallazgos clinicos, neurorradiol égicos y genéticos en tres familias afectas de CCM en
Cuenca (Espafia).

Material y métodos: Se analiz6 la evolucion clinico-radiol 6gica durante un seguimiento de 5 afios, con
realizacion de resonancia magnética (RM) anual. El diagndstico clinico fue confirmado genéticamente en una
familia, en la que se demostré unamutacién en el gen CCM 1.

Resultados: Familia 1: 3 miembros afectos. 1 varony 2 mujeres. El varon presentd una hemorragia cerebral
como debut y tuvo que ser intervenido, los otros 2 miembros estan asintométicos. Se confirmo en los 3 casos
una mutacion en el gen CCM1 del tipo ¢.1730+5G > A. Familia 2: 3 miembros afectos. Dos varones, uno
fallecido por hemorragia cerebral, con historia de epilepsia farmacorresistente. Otro vardn permanece
asintomético, presentando crecimiento en el nimero de lesiones. La mujer permanece asintomética. Familia
3: 3 miembros. dos varones, uno asintomético, otro con historia de epilepsia farmacorresistente y hemorragia
cerebral que preciso intervencion. Asimismo ha experimentado crecimiento en el nimero de cavernomas. Un
tercer miembro (mujer) fallecio alos 11 afios por hemorragia cerebral.

Discusion:Larealizacion del estudio genético y seguimiento radiol gico a posibles portadores asintométicos
con familiares afectos de CCM es esencia para el estudio de nuevas alteraciones genéticas, seguimiento
clinico y tratamiento precoz, si procede, de las lesiones. En nuestra serie se han incluido un total de 9
miembros afectos entre las tres familias de los cuales 4 estaban asintométicos y que gracias a seguimiento de
éstos a pesar de permanecer sin sintomas, se han podido confirmar el crecimiento de |las lesiones en dos de
ellos.

Conclusiones. En nuestra serie cuatro de los pacientes (44%) presentaron hemorragia cerebral, dos fallecieron
por esta causay |os otros dos precisaron tratamiento neuroquirdrgico. Dos de nuestros pacientes (22%) han
experimentado un aumento en el nimero de lesiones durante el seguimiento.
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