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Cas clinic

Adolescent de 15 anys que consulta a urgéncies per
malestar general, inestabilitat i cefalea d’una hora
d’evolucié, que posteriorment s’Tacompanya d’altera-
ci6 transitoria de U'emissié del llenguatge d’'un minut
de durada. El pacient és conscient durant tot l'epi-
sodi i presenta bona comprensio, sense cap altra
alteracié motora ni sensitiva. A 'arribada a urgéncies
esta asimptomatic.

Refereix que des de fa més d’un any presenta multi-
ples episodis (entre 0 i 6 al mes) de mareig amb sen-
sacié de deja vu, de segons a minuts de durada, amb
lleu cefalea frontal posterior. Ocasionalment s’acom-
panya de sensacié gastrica, nausees i debilitat d’ex-
tremitats inferiors. Aquests episodis no es relacionen
amb el deju, Uexercici ni la bipedestacio perllongada.
A l'ambulatori es fa un electrocardiograma i una ana-
litica general, que resulten normals. Pendent de
valoracio per neurologia pediatrica.

En els antecedents familiars destaca l'avia paterna
amb cavernomatosi multiple cerebral i medul-lar. El
pare i els tiets per branca paterna presenten proves
radiologiques normals i estan asimptomatics.

L'exploracio fisica general i neurologica és normal.
Presenta un petit angioma pla a 'extremitat inferior
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dreta. Es fa una analitica de sang urgent que és nor-
mal, i toxics en orina negatius. Amb aquesta clinica
neurologica aguda es decideix fer una tomografia
computada cranial que mostra laimatge de la figura 1.

Quin és el seu diagnostic? Quines altres proves com-
plementaries es plantejaria?

Fig. 1. TC cranial que mostra lesié pseudonodular heterogénia temporal dreta
(fletxa) i altres imatges puntiformes frontoparietals esquerres i als peduncles
mesencefalics.
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Discussio

Amb les lesions presentades a la tomografia compu-
tada cranial es descarta la causa hemorragica, i la
clinica s’orienta com a possible origen vascular
(cavernomes). Es comenta el cas amb ['hospital de
referéncia, que revisa les imatges i reforca el diagnos-
tic, de manera que el pacient es deriva per continuar
'estudi i el maneig terapéutic.

Es fa una ressonancia magnética craniomedul-lar
(Fig. 2), que mostra multiples lesions compatibles
amb angiomes cavernosos supra i infratentorials (un
cavernoma gegant a la zona temporal dreta) sense
signes de sagnat i sense afectacid medul-lar. Lelec-
troencefalograma mostra anomalies lentes i paroxis-
tiques epileptiformes interictals temporals dretes de
baixa incidencia. S'orienten els episodis previs des-
crits pel pacient com a crisis epileptiques focals tem-
porals i s’inicia tractament amb antiepiléptic (oxcar-
bazepina), amb bona resposta. Es fa una reseccio
quirtrgica del cavernoma gegant sense incidéncies.
L'estudi genétic mostra una variant patogenica en
heterozigosi en KRIT1, amb el pare portador de la
mateixa variant.

Diagnostic final: Cavernomatosi multiple familiar.

Comentari

La cavernomatosi multiple familiar és una entitat
d’heréncia autosomica dominant (mutacions al gen
KRIT1 en més del 50% dels casos, CCM2 en el 20%
i PDCD10 entre el 10% i el 15%) que consisteix en la
presencia de multiples cavernomes al cervell i, molt
menys sovint a la medul-la espinal **. Mostra un
patrd d’herencia autosdmica dominant amb una
penetrancia incompleta, amb aproximadament el
50% dels pacients portadors de la mutacid asimpto-
matics. Les manifestacions cliniques esdevenen
abans dels 18 anys en aproximadament una tercera
part i la majoria de vegades és en forma de deficit
neurologic focal i/o crisis epiléptiques, cefalea o
menys sovint amb hemorragies agudes *3 5. Les
mutacions a KRIT1 son les que més freqlientment
poden associar malformacions vasculars cutanies.

Lestandard de referéncia del diagnostic i el segui-
ment per imatge és la ressonancia magnetica cere-
braliespinal amb les seqiencies GRE (Gradient echo
sequences) i SWI (Susceptibility weighted imaging)
gue augmenten la sensibilitat (la imatge tipica és
'anomenada «lesié en crispeta», deguda a fendmens
d’hemorragia, trombosi, fibrosi i calcificacio, com es
pot visualitzar en la figura 2 *4). També s’han identi-
ficat alguns biomarcadors (calciferol, colesterol,
TNFa...) per fer el seguiment del pacient i el pronods-
tic de Uagressivitat i la gravetat de la malaltia™ .

Amb aquesta imatge s’ha de fer el diagnostic dife-
rencial amb etiologia tumoral, altres tipus de malfor-
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Fig. 2. RM cranial que mostra angiomes cavernosos al pol temporal anterior
dret i peduncles mesencefalics (fletxes).

macio vascular, i menys freqlients, cisticercosi, vas-
culopatia per radiacio i altres entitats sindromiques
(sindrome de Parry-Romberg) 1.

Els cavernomes de mida gran es tracten amb resec-
cié quirdrgica per prevenir-ne U'hemorragia i el
tractament també es fa segons els simptomes que
presenti el pacient. Cal evitar tractaments que incre-
mentin el risc d’hemorragia, com els antiinflamatoris
no esteroideus o els anticoagulants > 45 Actual-
ment s’investiguen noves linies que consideren tera-
pies moleculars, del microbioma i amb atorvastatina,
tant per disminuir el risc d’hemorragia com per evitar
el desenvolupament de la malaltia® 4.

Es molt important 'estudi genétic i una bona anam-
nesi dirigida, en aquest cas amb els antecedents
familiars, per poder fer una bona orientacié diagnos-
tica, aixi com establir consell genétic familiar .
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