Orphanet Urgencias es una colecciéon destinada a
los médicos de urgencias, en el lugar de la urgencia

(SAMU) o en las urgencias hospitalarias.
r O e . Estas recomendaciones se han elaborado en
s A urgenC1aS Francia con los Centros de Referencia de

Enfermedades Raras (CRMR), la Sociedad
Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU), la
T . agencia de biomedicina (ABM) y las asociaciones de
«Buenas practicas en casos de urgencia» pacientes.

Estas recomendaciones son generales. Cada
paciente es Unico, solo el médico puede juzgar su
adaptacion a cada situacion particular.

.. CADASIL

Sinénimos
Arteriopatia cerebral autosémica dominante con infartos subcorticales y leucoencefalopatia.

Definicion
CADASIL (Cerebral Autosomal Dominant Arteriopathy with Subcortical Infarcts and

Leukoencephalopathy) corresponde a un acronimo en lengua inglesa que define la arteriopatia
cerebral autosémica dominante con infartos subcorticales y leucoencefalopatia.

CADASIL es una enfermedad hereditaria autosdmica dominante de las arterias cerebrales de
pequefio calibre de origen genético vinculada a mutaciones de cisteina en el gen NOTCH3.

Esta enfermedad afecta a adultos jovenes (30-40 afios) y de mediana edad (50-60 afios) y se
caracteriza por la aparicion de accidentes cerebrovasculares isquémicos subcorticales
recurrentes, mucho mas raramente hemorragicos, y por un deterioro cognitivo y motor
progresivo. La naturaleza y la gravedad de los sintomas varian mucho de un paciente a otro,
incluso dentro de una misma familia.

Las crisis de migrafia con aura afectan a entre 1/3 y 1/2 de los pacientes. Su frecuencia es muy
variable a lo largo de la enfermedad y entre las familias afectadas. Los signos precursores de la
cefalea (aura) varian mucho entre pacientes (alteraciones visuales, escotoma centelleante,
hemianopsia de 20-30 min. De duracion, alteraciones sensoriales, déficits motores..., que
aparecen con un patrén similar a la migrafia). Los pacientes también pueden padecer una
migrafia comudn o sin aura.

Durante el accidente cerebrovascular (ACV) pueden aparecer diversos signos deficitarios:
trastornos de la sensibilidad, debilidad muscular, paralisis unilateral, trastornos del habla
(disartria).

La enfermedad también puede provocar depresion, ansiedad, agitacion o euforia.

Los problemas cognitivos se instalan gradualmente y pueden verse agravados por ACV
repetidos. Se manifiestan como problemas de concentracién, atencion o memoria. Cuando son
graves, se asocian a problemas para caminar, tragar y, mas raramente, a problemas de
continencia urinaria.

CADASIL ©O0rphanet 2023
Orphanet Urgencias
http://www.orpha.net/data/patho/Emgq/Int/es/CADASIL ES es EMG ORPHA136.pdf



http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/es/CADASIL_ES_es_EMG_ORPHA136.pdf

Las crisis epilépticas generalizadas o focales son mas infrecuentes y ocurren en menos de 1 de
cada 10 casos.

El diagnostico se basa inicialmente en las imagenes por resonancia magnética (RM).

El dafio de la pared vascular en CADASIL difiere de la arteriosclerosis debida a la hipertension
arterial o la angiopatia amiloide, que causan hemorragias cerebrales en adultos de edad
avanzada. Este dafo de las paredes de las arteriolas y los capilares resulta en un acumulo de
la proteina NOTCH3, que puede dar lugar a depdésitos granulares de tipo GOM (Granular
Osmiophilic Material) visibles al microscopio electronico. Estas anomalias pueden observarse
en los vasos del cerebro, pero también en la piel, los nervios y los musculos. En algunos casos,
una biopsia de piel puede confirmar el diagndstico al mostrar un acumulo de proteina NOTCH3
en la pared vascular.

La enfermedad se hereda de forma autosdomica dominante y su curso suele ser grave.

CADASIL esté vinculada a mutaciones de cisteina en el gen NOTCH3 (> 95% de los casos)
situado en la regién 19p13.2-p13.1 que codifica el receptor transmembrana NOTCHS3,
expresado principalmente por las células musculares lisas vasculares.

Mas del 90% de las mutaciones son puntuales y dan lugar a una alteraciéon numérica de la
cisteina en uno de los exones de NOTCH3 (exones 2-23) en los dominios del receptor del
factor de crecimiento epidérmico (Epidermal Growth Factor, EGF).

El receptor mutado del EGF contiene 5 o 7 residuos de cisteina en lugar de los 6 habituales, lo
que conduce a un aumento de la multimerizacién de la proteina y al acimulo de NOTCH3
mutado en la pared vascular.

Se puede sugerir un tratamiento sintomatico de la migrafia. El tratamiento preventivo con un
antiagregante plaquetario y el control de cualquier factor de riesgo vascular concomitante
(hipertension, hipercolesterolemia, diabetes...) completan la atencién tras un ACV. Sin
embargo, no se ha demostrado el efecto beneficioso de la aspirina.

En los EE. UU., en ocasiones se prescribe L-arginina a ciertos pacientes, pero sin que se haya
demostrado su eficacia. A falta de estudios cientificos apropiados, actualmente no puede
recomendarse ningun tratamiento especifico de la enfermedad.

La fisioterapia es esencial para tratar los problemas de la marcha o el equilibrio. La logopedia y
la terapia ocupacional también pueden ser Utiles. En caso de pérdida de autonomia, el paciente
puede necesitar atencién domiciliaria u hospitalizacion en un centro médico especializado.

El apoyo psicologico al paciente y a su familia es esencial cuando es necesario: puede
ofrecerse en funcién de cada caso.

Para saber mas:
» Consulte la ficha de la enfermedad en Orphanet.

» Centros/consultas expertos en el tratamiento de CADASIL recogidos en Orphanet:
www.orphanet.es
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Ficha de manejo para el SAMU
(Servicio de Asistencia Médica de Urgencias)

Arteriopatia cerebral autosomica dominante con infartos subcorticales y leucoencefalopatia.

Enfermedad autosémica dominante de las pequefias arterias cerebrales, caracterizada por la
aparicion de accidentes cerebrovasculares subcorticales, isquémicos 0 mas raramente
hemorrégicos, y por un deterioro cognitivo y motor progresivo.

Crisis de migrafia con aura.
Accidente cerebrovascular (ACV).
Depresion, ansiedad, agitacion, euforia...

Tratamiento sintomatico de la migrafa.
Tratamiento preventivo con antiagregantes plaquetarios.

Los del malestar y déficit neurolégicos.

No utilizar triptanes ni derivados del cornezuelo de centeno (erg6ticos) como tratamiento de
primera linea (riesgo de vasoconstriccidn que puede causar la muerte).

Derivacion preferente a Unidad Neurovascular (UNV).

Fichas de urgencias de Orphanet: www.orphanet-urgencias.es

Centros/consultas expertos en el tratamiento de CADASIL recogidos en Orphanet:
www.orphanet.es
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Ficha para las urgencias hospitalarias

Las principales situaciones de emergencia observadas son:

» Situacion de urgencia 1: Evento isguémico cerebral

Déficit neurolégico focal subito (como déficit motor subito, disartria subita o trastorno subito
del equilibrio, etc.).

» Situacion de urgencia 2: Migrafia con aura atipica

Aura visual, sensorial o motora prolongada o acompafada de otros sintomas como
confusion o fiebre, a veces sugestiva de meningoencefalitis.

» Situacion de urgencia 3: Crisis epiléptica

Crisis epiléptica focal que puede generalizarse y, en ocasiones (muy infrecuentemente),
evolucionar hacia un estado epiléptico.

» Recomendaciones generales

Debido al dafio de la microcirculacion cerebral y a la alteracion de la regulacion de la
hemodinamica cerebral, es preferible evitar variaciones importantes de la tension arterial (TA):
un descenso de la TA podria favorecer el desarrollo de mdultiples lesiones isquémicas
cerebrales en una fase avanzada de la enfermedad.

El riesgo de hemorragia no es despreciable, y los tratamientos de alto riesgo, como los
anticoagulantes o la trombodlisis, deben evitarse a menos que exista una indicacién clara. Por
ejemplo, la trombectomia o la trombdlisis s6lo pueden considerarse en presencia de oclusién
de una gran arteria cerebral. Si el riesgo de trombosis 0 embolia es elevado, se puede hacer
una valoracion individual y proponer un tratamiento anticoagulante.
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» Situacion de urgencia 1: Evento isquémico cerebral

1. Medidas diagndsticas en la urgencia

Elementos de diagnéstico clinico

Diagndstico realizado en el lugar de la emergencia: sintoma neuroldgico focal:

Interrogatorio;
Exploracion neurolégica.

Evaluacion de la gravedad

Antecedentes, tratamientos actuales, hora de inicio de los sintomas y elementos de
gravedad clinica evaluados mediante la Escala de Ictus del National Institute of Health
(NIH Stroke Scale, NIHSS) (u otro similar implementado en su centro hospitalario como,
por ejemplo, el formulario en linea de la Sociedad Andaluza de Medicina Intensiva y
Unidades Coronarias: https://www.samiuc.es/escala-ictus-del-nih/)

Exploraciones en la urgencia
Hemostasia, hemograma, ionograma sanguineo, glucemia capilar, PCR;

Imagen cerebral (signos de isquemia reciente): la RM confirma el diagnostico y descarta
una hemorragia cerebral;

Si no es posible realizar una RM en urgencias, se puede realizar una TC (tomografia
computarizada) cerebral que puede mostrar signos de isquemia reciente cuando se
ocluye una arteria grande. Este examen se utiliza principalmente para descartar la
posibilidad de una hemorragia intracerebral que pueda producirse durante el curso de la
enfermedad o cualquier otra lesion hemorragica intracraneal.

2. Medidas terapéuticas inmediatas

Monitorizacion
Tension arterial, ritmo cardiaco, saturacion de oxigeno y temperatura;
Consciencia.

Medidas sintométicas
Asegurar la via aérea libre;

En caso de trastornos de la deglucion, suspender la alimentacion oral. Alimentacion por
sonda nasogastrica;

Mantener los niveles de tensién arterial, aunque sean elevados, salvo mala tolerancia o
si TA >220/120 mm Hg;
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Tratamiento antitrombaotico:
- Aspirina: oral 300mg o IV 250 mg (tras descartar hemorragia cerebral);

- tratamiento anticoagulante a dosis eficaces: no indicado debido al riesgo de
hemorragia cerebral. S6lo debe considerarse en caso de una afeccion asociada que
justifique su prescripcion (por ejemplo, trombosis venosa de los miembros inferiores o
embolia pulmonar);

- la trombdlisis IV no se recomienda en ictus lacunares en pacientes con CADASIL,
debiendo considerarse con cautela (por el riesgo elevado de hemorragias) en
circunstancias especiales (cardiopatia emboligena, oclusion de una gran arteria);

Prevencion de las complicaciones tromboembdlicas venosas mediante heparina de bajo
peso molecular (HBPM) en dosis profilacticas en pacientes con infarto cerebral
responsable de inmovilizacion o afectacion de los miembros inferiores;

Tratar la hipertermia > 37,5°C con paracetamol;
Corregir los desequilibrios hidroelectroliticos y la glucemia.

Si es necesaria una infusion IV, utilizar suero salino isoténico (NaCl 0,9%).

Tratamientos especificos
Ninguno.

» Situacion de urgencia 2: Migrafia con aura atipica

1. Medidas diagndsticas en urgencias

Elementos de diagndstico clinico

Descripcién de las crisis (diagnostico dificil en una urgencia): sintomas del aura
(visuales, sensoriales, afasicos o motores);

En la mitad de los casos, las auras son atipicas, sugiriendo una migrafia basilar o una
migrafia hemipléjica;

Las auras graves son posibles y se caracterizan por confusién, trastornos del estado de
alerta (hasta el coma), a veces asociadas a hipertermia y déficits visuales o motores.

Evaluacion de la gravedad
Trastornos del estado de alerta;
Hipertermia;

Fracaso respiratorio o hemodinamico;
Vémitos (riesgo de inhalacion);
Déficit motor.
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Exploraciones en la urgencia

Busqueda de otra causa vascular o infecciosa:

Analisis de sangre: glucemia, calcio en sangre, ionograma sanguineo, hemograma,
PCR, hemostasia, pruebas de funcion hepatica;

Diagnostico por imagen cerebral urgente (si es posible, RM cerebral; como minimo, TC
cerebral) para buscar indicios de otra causa (vascular en patrticular).

Puncién lumbar, después de la imagen cerebral, si hay fiebre;
ECG (electrocardiograma);
Radiografia de torax;

EEG (electroencefalograma) (si se dispone en urgencias), si se sospechan crisis
epilépticas.

Medidas terapéuticas inmediatas

Monitorizacion

Trastornos del estado de alerta: puntuacion de la escala de coma de Glasgow (Glasgow
Coma Scale [GCS]), reactividad pupilar;

Exploracién neurolégica completa.

Medidas sintomaticas

Aura:

Ningun tratamiento ha demostrado ser eficaz para tratar el aura;

Se debe permitir a los pacientes descansar en un entorno tranquilo hasta que se
recuperen.

Cefalea:

Tratamiento analgésico lo antes posible para reducir el dolor;

No utilizar triptanes ni ergoticos como tratamiento de primera linea;

Aspirina: 1 g o ketoprofeno: 100 mg; (u otros AINES)

En caso de vomitos, nauseas, alteracion del estado de alerta o cefalea intensa:
Paracetamol IV: 1 g + metoclopramida: 10 mg por via parenteral.

En caso de crisis grave:

Via venosa periférica;

Sonda nasogastrica;

Tratamiento de la hipertermia;

Tratamiento antiepiléptico, si hay crisis epilépticas asociadas.

Tratamientos especificos
Ninguno.
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» Situaciéon de urgencia 3: Crisis epiléptica

Documento de consenso para el tratamiento del paciente con crisis epiléptica urgente

http://emergencias.portalsemes.org/descargar/documento-de-consenso-para-el-tratamiento-del-

paciente-con-crisis-epilptica-urgente/

1. Medidas diagndsticas en urgencias

Elementos de diagndstico clinico

Crisis epilépticas focales (o parciales): caracterizadas por una interrupcion del contacto,
trismo, desviacion de los ojos, cambio de tez, agitacion descoordinada;

Crisis epilépticas tonico-clénicas o tonicas generalizadas con pérdida de contacto,
respiracion estertorosa, inicio y fin bruscos, pérdida de conocimiento y caida.

La crisis epiléptica suele durar 1-2 minutos, a veces s6lo unos segundos.

Tras la crisis, algunos pacientes estan desorientados.

Evaluacion de la gravedad

Estado de mal epiléptico (EME) definido por: una crisis comicial > 5 min. 0 2 crisis sin
recuperacion de la consciencia entre ambas.

Existen varios tipos de estado de mal epiléptico (EME):

- EME sin sintomas motores predominantes (crisis focal con o sin confusion) definido
por una crisis epiléptica de mas de 30 minutos de duracion o repetida durante 30
minutos, a intervalos cortos, sin recuperacion de la consciencia entre crisis;

- EME con sintomas motores predominantes (tonico-clonica): gravedad +++ ya que
existe riesgo de muerte y de secuelas neurolégicas importantes;

- EME de tipo mioclonico, clénico y tonico, a menudo recurrente, definida como una
crisis epiléptica que dura més de 10-15 minutos;

Insuficiencia respiratoria, pausas respiratorias, congestion importante, hipocapnia,
hipoxemia;

Hipotension arterial;
Hipoglucemia.

Exploraciones en la urgencia

Andlisis de sangre: ionograma sanguineo, urea, creatinina, glucemia, hemograma
completo, calcio en sangre, magnesio en sangre, CPK;

Estudio infeccioso extenso si hay fiebre; puncién lumbar si no se identifica claramente la
etiologia del atague de comienzo tras una evaluacién inicial (clinica, biolégica);

Determinaciones de farmacos en sangre si la epilepsia ya es conocida y tratada;
TC cerebral;
EEG (si esta disponible en urgencias).
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2. Medidas terapéuticas inmediatas

* Monitorizacién

- TA FC, FR;

- Temperatura;

- Estado de consciencia: escala de coma de Glasgow (GCS);
- Déficit neuroldgico, recuperacion entre crisis;

- Eficacia y tolerancia de los tratamientos;

- Niveles de glucosa en sangre.

» Medidas sintomaticas
Protocolos habituales para crisis epilépticas:
- posicion lateral de seguridad;

- mantener la calma y tranquilizar, no intentar detener los movimientos (riesgo de
lesiones);

- anotar la hora de inicio de la crisis, su duracion y la naturaleza de la misma;

- no introducir nada en la boca del paciente; quitar las gafas, aflojar todo lo que tenga
alrededor del cuello para facilitar la respiracion;

- no dar nada de beber.

Estado de mal epiléptico (EME):

- 0O2: 15 L/min;

- via venosa periférica;

- preparacion de una benzodiacepina inyectable.

» Tratamientos especificos

» Crisis convulsiva

- Benzodiacepinas (BZD) en 12 linea:
Diazepam 0,5 mg/kg (maximo 10 mg) por via rectal;
o midazolam 0,3 mg/kg (méximo 10 mg) por via oral,

- En caso de persistencia, protocolo del estado de mal epiléptico:
Clonazepam por via IV directa 0,015 mg/kg (es decir, 1 mg para 70 kg; maximo 1,5 mg).
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» Estado de mal epiléptico (EME)

12 linea: benzodiacepinas (BZD):

Midazolam IM 0,15 mg/kg o 10 mg (IM) para un adulto de 70 Kkg;

Después, clonazepam por via IV directa 0,015 mg/kg (es decir, 1 mg para 70 Kg;
maximo 1,5 mg); o midazolam intramuscular (IM) 0,15 mg/kg (es decir, 10 mg para 70

kg).

Si la crisis persiste 5 minutos después de la primera inyeccion, repita la inyeccion de
clonazepam por via IV directa 0,015 mg/kg;

Si el estado respiratorio se ha deteriorado, administrar media dosis de:
clonazepam por via IV directa 0,0075 mg/kg;

Si el EME persiste clinicamente 5 minutos después de la 22 inyeccion de BZD,
administracion IV de otro farmaco antiepiléptico.

Ventilacion artificial si el EME es refractario o se prolongan los trastornos del estado
de alerta.

22 linea (en funcion del estado del paciente, tratamientos antiepilépticos previos,
hébitos de prescripcion):

Fenitoina: 20 mg/kg a una velocidad maxima de 50 mg/min en adultos
(si > 65 afios: 15 mg/kg y velocidad reducida).

Fenitoina contraindicada en caso de trastornos del ritmo y de la conduccion (QT
largo) y debe utilizarse con precaucion si existen antecedentes de cardiopatia;

Levetiracetam: 30 a 60 mg/kg en 10 minutos (sin superar los 4 g);

Debe administrarse la dosis completa prescrita de estos antiepilépticos, incluso si las
crisis cesan durante el curso del tratamiento.

Esta indicado el ingreso en una unidad de reanimacion o en una unidad de cuidados
intensivos (UCI) en caso de que persista el cuadro clinico de EME, deterioro del
estado de alerta o fallo organico asociado (sobre todo si el paciente esta ventilado).

Si el EME est& controlado, debe iniciarse un tratamiento antiepiléptico de relevo lo
antes posible, inicialmente combinado con una BZD (clonazepam, clobazam).

CADASIL

©O0rphanet 2023

Orphanet Urgencias
http://www.orpha.net/data/patho/Emgq/Int/es/CADASIL ES es EMG ORPHA136.pdf

11


http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/es/CADASIL_ES_es_EMG_ORPHA136.pdf

» Traslado desde el domicilio hasta el servicio de urgencias

= ;Do6nde trasladar?

A veces es necesaria una regulacion prehospitalaria (SAMU, teléfono 112) que
permita la derivacion hospitalaria en funcion de la gravedad y/o la enfermedad
descompensada (servicio de neurologia con Unidad Neurovascular (UNV), unidad de
cuidados intensivos, unidad de reanimacion, servicio de urgencias) para un
tratamiento adecuado sin traslado secundario;

Al servicio de urgencias del centro hospitalario de referencia para enfermedades
raras o centro de competencia por ingreso directo previo acuerdo entre facultativos;

En caso de urgencia vital, los pacientes pueden ser derivados al hospital mas
cercano si este dispone de un servicio de reanimacion y de las competencias e
instalaciones técnicas necesarias;

Para la derivacion del paciente puede ser de utilidad establecer contacto con un
meédico experto del centro de referencia que tenga conocimiento de estas
estructuras.

= ;Como trasladar?

En ambulancia no medicalizada o en ambulancia de Soporte Vital Avanzado (SVA o
UCI Mdvil) segun la gravedad;

La eleccion del medio de transporte (terrestre o helicdptero) corresponde al
expedidor, en funcién de la localizacion del paciente (accesibilidad, distancia a los
distintos hospitales) y de la gravedad del paciente.

= ;Cuando trasladar?

Inmediatamente en caso de riesgo vital o urgencia funcional.

» Derivacion desde las urgencias hospitalarias

= ;Dobnde trasladar?

Medicina interna, neurologia, UCI o reanimacion dependiendo de la dolencia.

= ;CoOmo trasladar?

En ambulancia no medicalizada o en ambulancia de Soporte Vital Avanzado (SVA o
UCI Mdvil), segun la gravedad;

Dentro de la estructura hospitalaria: traslado simple, paramédico o medicalizado.

= ¢;Cuando trasladar?

Una vez estabilizada la situacién clinica;

El paciente no debe ser dado de alta de un centro de urgencias sin al menos
asesoramiento telefénico de un médico experimentado.

CADASIL
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Farmacos vasoconstrictores (triptanes y ergoticos), habitualmente utilizados para tratar las
migrafias: no recomendados (la contraccion de los vasos sanguineos puede reducir el flujo
sanguineo cerebral);

Anticoagulantes: no recomendados para la prevencion de eventos isquémicos cerebrales,
debido a la falta de eficacia demostrada en CADASIL y al aumento del riesgo de hemorragia
cerebral. S6lo deben prescribirse cuando exista una indicaciéon formal (complicaciones
tromboembodlicas, arritmia completa por fibrilacién auricular, etc.);

Trombadlisis IV: contraindicada en la fase aguda de un infarto lacunar;
Arteriografia diagndstica: desaconsejada (puede provocar un empeoramiento neurologico).

Anestesia local o regional con precaucion: no existen recomendaciones especificas, pero el
tratamiento debe evitar las variaciones bruscas de la tension arterial.

Para mas informacion, consulte la guia de Orphananesthesia:
https://www.orphananesthesia.eu/en/rare-diseases/published-quidelines/cadasil-syndrome.html

Es necesario un tratamiento convencional de los factores de riesgo vascular, que incluya:

tratamiento antihipertensivo en caso de hipertension;

tratamiento con estatinas: sélo en caso de dislipidemia (las recomendaciones del estudio
SPARCL no se aplican a CADASIL);

tratamiento de la diabetes;
dejar de fumar;

dieta equilibrada;
actividad fisica regular.

CADASIL ©O0rphanet 2023
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La magnitud del impacto psicosocial y emocional de esta enfermedad justifica un tratamiento
global adaptado:

- fisioterapia;

- terapia ocupacional;

- logopedia y rehabilitacién neurocognitiva;

- alimentacion equilibrada y variada,;

- apoyo psicoldgico;

- consulta multidisciplinar para pacientes asintomaticos.

Las asociaciones de pacientes pueden proporcionar soporte a los pacientes y a sus familiares
orientado a evitar el aislamiento, ofreciéndoles escucha y apoyo moral. Ademas, permiten crear
vinculos entre pacientes que favorecen el intercambio de experiencias y pueden incidir en la
mejora de los circuitos asistenciales: informacién sobre la enfermedad, acceso a la red

asistencial (centro de experiencia, centro de referencia, red sanitaria de enfermedades raras) y
a los servicios sociales, fundamentalmente después del alta hospitalaria.

Ofrecer apoyo psicologico y educacién terapéutica a los pacientes y a sus cuidadores después
de la hospitalizacion.

Asociacion CADASIL Espafia: https://cadasil.org/

De acuerdo con el estado actual del conocimiento, la donacion de determinados érganos y
tejidos es posible en funcién de la valoracion de cada caso (evaluacion individual, clinica y
paraclinica del donante, los érganos y los tratamientos seguidos).

Para una respuesta adaptada e individualizada, se deberd contactar con la Organizacion
Nacional de Trasplantes (ONT):

Organizacion Nacional de Trasplantes
C/ Sinesio Delgado 6-8, Pabellon 3

28029 Madrid

- Teléfono: 917 278 699

- Fax: 912 104 006

- Correo electrénico a: ont@sanidad.gob.es
- Web ONT: http://www.ont.es/

De manera general y en base al conocimiento actual:

» Riesgo de transmision de la enfermedad
La mutacion genética no se transmite mediante la donacién de 6rganos o tejidos.
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» Riesgo especifico ligado a la enfermedad o al tratamiento
Sin riesgos.

» Donacion de 6rganos
El dafio afecta Unicamente a la vascularizacion cerebral;

Es posible la donacién de 6rganos, corazon, pulmones, higado, pancreas y rifiones, sujeto a
los criterios de calificacion habituales;

Por lo tanto, la decisién de trasplante se basa en la estimacion por parte del equipo del
riesgo en el que incurre el receptor en relaciébn con el beneficio esperado del trasplante
(beneficios/riesgos).

» Donacion de tejidos

Sujeto a una evaluacion individual del donante, son posibles las donaciones de tejido
(cornea, vasos, valvulas, piel, huesos, etc.).

Centros/consultas expertos en el tratamiento de CADASIL recogidos en Orphanet:
www.orphanet.es
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Algunos de los procedimientos mencionados, en particular los tratamientos con medicamentos,
pueden no estar validados en el pais donde usted ejerce.
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