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INTRODUÇÃO

O
acidente vascular cerebral (AVC) é uma pa-
tologia de causa multifatorial, ocorrendo
na sua maioria de forma esporádica. Con-
tudo, os fatores de risco de base genética

têm-se revelado cada vez mais importantes na com-
preensão das doenças cerebrovasculares.1

A arteriopatia cerebral autossómica dominante com
enfartes subcorticais e leucoencefalopatia (CADASIL,
acrónimo para cerebral autosomal dominant arteriopathy
with subcortical infarcts and leukoencephalopathy), iden-
tificada pela primeira vez na década de 90,2 é a doença de
pequenos vasos cerebrais hereditária mais comum2-3 e
uma causa importante de AVC em adultos jovens.1 É au-
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RESUMO
Introdução: A arteriopatia cerebral autossómica dominante com enfartes subcorticais e leucoencefalopatia (CADASIL) é a doen-
ça de pequenos vasos cerebrais hereditária mais comum, causada por mutações no gene NOTCH3. As suas manifestações clí-
nicas iniciam-se tipicamente em adultos jovens e incluem enxaqueca com aura, acidentes isquémicos transitórios (AIT) e aci-
dentes vasculares cerebrais recorrentes, perturbações psiquiátricas e demência. O diagnóstico é estabelecido através de teste
genético. Este relato de caso tem como objetivo alertar para esta entidade clínica, destacando a sintomatologia, diagnóstico,
orientação e prognóstico.
Descrição do caso:Mulher de 51 anos, avaliada em 2011 na sua unidade de saúde familiar por hipoestesia da hemiface e mem-
bro superior direitos. Ao exame neurológico apresentava diminuição da sensibilidade tátil do hemicorpo direito. Encaminhada
para o serviço de urgência efetuou tomografia computorizada crânio-encefálica, que evidenciou leucoencefalopatia isquémica
microangiopática, tendo tido alta, após reversão dos défices, com diagnóstico de AIT e medicada com ácido acetilsalicílico. Acom-
panhada em consulta de neurologia realizou ressonância magnética (RMN) cerebral que revelou leucoencefalopatia isquémi-
ca, tendo sido medicada com estatina. Apresentou mais três AIT até 2018, quando efetuou RMN cerebral que evidenciou lesões
sugestivas de CADASIL. O estudo genético foi positivo. Atualmente com 60 anos, após múltiplos eventos isquémicos, a doente
refere esquecimentos cada vez mais frequentes, dificuldades na nomeação e na fluência verbal, sendo evidente o declínio pro-
gressivo da sua cognição e a sua subsequente limitação funcional.
Comentário: Não existe tratamento eficaz para a CADASIL. A sua abordagem consiste em aconselhamento genético, controlo de
fatores de risco vascular e de sintomas. Representando um desafio diagnóstico, o médico de família poderá assumir um papel im-
portante na sua suspeição, considerando o conhecimento privilegiado do indivíduo e sua família. Por último, o médico de família
acompanhará o doente em todas as fases da evolução da doença, fornecendo-lhe o suporte necessário a ele e à sua família.

Palavras-chave: CADASIL; Recetor NOTCH3; Demência; Demência vascular; Leucoencefalopatias; Acidente vascular cerebral.

tossómica dominante e caracterizada por mutações no
gene NOTCH3 (cromossoma 19).3 Os seus critérios diag-
nósticos foram sugeridos por Davous em 1998.4

Foram já identificadas famílias portadoras destas
mutações em todo o mundo; apesar disso, faltam estu-
dos que relatem a prevalência desta patologia,3 a qual
tem sido estimada entre dois a cinco casos por 100.000
indivíduos,5-7 destacando-se no entanto o seu provável
subdiagnóstico.2,5,7

A CADASIL cursa com uma angiopatia de pequenos
vasos e capilares, não aterosclerótica e não amiloidóti-
ca, decorrente da acumulação de material granular os-
meofílico (GOM) na camada média em torno das célu-
las de músculo liso. Apesar de ter apenas manifestações
clínicas cerebrais, esta angiopatia também está pre-
sente noutros órgãos, como o baço, o fígado, os rins, a
pele, no músculo e até na artéria aorta.2,8
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As manifestações clínicas da CADASIL iniciam-se ti-
picamente em idade adulta jovem e incluem enxaque-
ca com aura, acidentes isquémicos transitórios (AIT),
AVC recorrentes e perturbações psiquiátricas, condu-
zindo progressivamente a demência associada a dis-
túrbios do equilíbrio e da marcha.3,8 Contudo, nem sem-
pre é evidente uma história familiar positiva pela gran-
de variedade de apresentações desta doença.3

Este relato de caso tem como objetivo alertar a co-
munidade médica para a existência desta patologia,
destacando a sua sintomatologia, diagnóstico, orienta-
ção e prognóstico. Pretende-se com este relato desta-
car o importante papel do médico de família no diag-
nóstico precoce deste síndroma, pelo conhecimento
privilegiado do utente e seu agregado familiar, propor-
cionando uma orientação atempada e adequada, bem
como aconselhamento genético.

DESCRIÇÃO DO CASO
Mulher de 51 anos de idade, de raça caucasiana, com

o sexto ano de escolaridade e cozinheira de profissão.
Elemento de uma família nuclear em fase VII do ciclo
de vida de Duvall e, segundo a classificação de Graffar,

de classe social média (classe III). Como antecedentes
pessoais apresentava hipotiroidismo, medicada com
levotiroxina sódica 0,05mg por dia, e dislipidemia, sob
medidas de intervenção no estilo de vida. Sem outra
medicação habitual, hábitos etílicos ou tabágicos. No
que concerne aos antecedentes familiares: o pai havia
falecido aos 85 anos, com síndroma demencial desde
os 80 anos; a mãe havia falecido aos 65 anos, desco-
nhecendo a causa da sua morte; dos cinco irmãos uma
tinha lúpus eritematoso sistémico. Sem antecedentes
dignos de registo nos restantes familiares. Única filha,
saudável.

A 03/03/2011 a utente recorreu a consulta aberta da
sua unidade de saúde familiar por hipoestesia da he-
miface e membro superior direitos com cerca de duas
horas de evolução. Ao exame neurológico apresentava
diminuição ligeira da sensibilidade tátil do hemicorpo
direito, sem outras alterações detetadas ao exame ob-
jetivo. Foi encaminhada para o serviço de urgência
(SU), onde efetuou tomografia computadorizada crâ-
nio-encefálica (TC-CE) (Tabela 1), que evidenciou leu-
coencefalopatia isquémica microangiopática (leuco-
araiose). Após reversão dos défices, a doente teve alta

Data Resultados

03/03/2011 “Ausência de aspetos hemorrágicos intracranianos, de desvios da linha média ou de coleções anómalas 
extra-axiais. Hipodensidade difusa da substância branca de ambos os hemisférios cerebrais, mal delimitada e sem 
efeito de massa, (…) inespecífica, traduzindo com maior probabilidade leucoencefalopatia isquémica 
microangiopática (leucoaraiose). Pelo presente método não é, contudo, possível excluir em absoluto eventual 
lesão isquémica recente no seio destas alterações crónicas. (…)”

09/05/2016 “Enfartes lacunares das regiões das artérias cerebrais médias bilateralmente. (…)”

20/02/2018 “Leucoaraiose de grau moderado, mais acentuado do que o habitual neste grupo etário (…). Lesão periventricular 
frontal esquerda, provavelmente isquémica antiga (…). Outra lesão isquémica antiga na substância branca frontal 
média direita (…). Não há sinais de hemorragia intracraniana recente. Não se observam sinais de enfarte 
isquémico agudo. (…)”

20/10/2018 “Pequenas lesões vasculares hipodensas supratentoriais bilaterais (e na protuberância) na dependência dos 
pequenos vasos perfurantes, sem efeito de massa. Por este método não é possível afirmar que todos sejam 
crónicos (…). Sinais de leucoaraiose, interessando também as cápsulas externas e a substância branca temporal 
anterior direita.”

05/01/2020 “Padrão de leucoencefalopatia periventricular e subcortical, bi-hemisférica cerebral, de natureza vascular. Ausência 
de alterações (…) sugestivas de lesões vasculares isquémicas ou hemorrágicas agudas. Lacunas vasculares 
lenticulo-radiárias e talâmicas bilaterais. (...)”

TABELA 1. Tomografias computadorizadas cranioencefálicas efetuadas pela doente
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com diagnóstico de AIT e medicada com ácido acetil-
salicílico 150mg por dia, tendo sido orientada para con-
sulta externa (CE) de neurologia.

Foi acompanhada em CE de neurologia desde
04/2011. O estudo analítico revelou dislipidemia. Os
ecocardiogramas transtorácico e transesofágico, eco-
-doppler dos vasos do pescoço e holter não mostraram
alterações relevantes. Realizou RMN cerebral (Tabela 2),
que apresentou leucoencefalopatia isquémica. Teve alta
da consulta em 01/2014, medicada com ácido acetilsa-
licílico 150mg por dia e sinvastatina 20mg por dia.

A 09/05/2016, com 56 anos, recorreu ao SU por epi-
sódio de parestesias na face, membros superiores e in-
feriores e disartria, já completamente revertidos aquan-
do da avaliação médica. A doente havia suspendido
dois dias antes o ácido acetilsalicílico por intervenção
cirúrgica otorrinolaringológica a que iria ser submeti-
da. Teve alta com diagnóstico de AIT, indicação para re-
tomar medicação suspensa e encaminhada para CE de
neurologia.

Nesse mês realizou em ambulatório TC-CE (Tabela
1), que revelou enfartes lacunares das regiões das arté-
rias cerebrais médias bilateralmente. Foi também ava-
liada em CE de neurologia, tendo tido alta com indica-
ção de substituir ácido acetilsalicílico por clopidogrel
75mg por dia.

Em 12/2017, aos 58 anos, recorreu ao SU por episó-
dio de disartria com reversão espontânea, tendo tido
alta com diagnóstico de provável AIT. Em ambulatório
realizou ecocardiograma transtorácico, que estava nor-
mal, eco-doppler dos vasos do pescoço com fenómenos
degenerativos ateroscleróticos difusos pelos eixos ca-
rotídeos bilateralmente, mas sem estenoses hemodi-
namicamente significativas, e holter com registo de ra-
ras extrassístoles supraventriculares.

A 21/02/2018 teve novo episódio de disartria, com
cerca de uma hora de evolução, que foi revertendo du-
rante a avaliação médica no SU. Com estudo analítico
e eletrocardiograma normais efetuou TC-CE (Tabela 1),
que revelou leucoaraiose moderada, lesão periventri-
cular frontal esquerda provavelmente isquémica anti-
ga e lesão isquémica antiga na substância branca fron-
tal média direita. Com diagnóstico de AIT foi interna-
da para realização de estudo etiológico, tendo tido alta
orientada para CE de neurologia e de medicina inter-
na, e com indicação de manter clopidogrel 75mg e sin-
vastatina 20mg. A RMN cerebral (Tabela 2), realizada a
01/03/2018, mostrou múltiplos focos de hipersinal no
tronco cerebral, gânglios da base, tálamo, substância
branca periventricular e subcortical bilaterais, tradu-
tores de lesões isquémicas, bem como múltiplas lesões
nos lobos temporais e ao longo das cápsulas externas,
podendo sugerir CADASIL. Na angio-RMN não foram
evidentes estenoses significativas e o eletroencefalo-
grama encontrava-se normal. Em CE de neurologia, pe-
rante os achados imagiológicos, foi pedido estudo ge-
nético de CADASIL.

Em consulta com a sua médica de família, a
02/04/2018, referiu ter tido na semana anterior episó-
dio de diminuição ligeira da força muscular do mem-
bro superior direito com duração de alguns minutos e
reversão espontânea. Não procurou assistência médi-
ca, referindo encontrar-se assintomática desde então.
Ao exame neurológico não apresentava alterações. Por
apresentar um valor de colesterol LDL de 144mg/dL foi
substituída sinvastatina 20mg por rosuvastatina 5mg e
dada indicação para manter restante medicação em
curso.

A 20/10/2018 recorreu ao SU por ligeira assimetria
facial e diminuição da força do membro superior 

Data Resultados

04/2011 Leucoencefalopatia isquémica.

01/03/2018 “Múltiplos focos de hipersinal no tronco cerebral, gânglios da base, tálamo, substância branca periventricular e 
subcortical bilaterais, devendo traduzir lesões isquémicas. Múltiplas lesões nos lobos temporais e ao longo das 
cápsulas externas, podendo sugerir CADASIL. Múltiplos focos dispersos no parênquima superficiais e profundos, 
infra e supratentoriais, com maior expressão no tálamo, (…).”

TABELA 2. Ressonâncias magnéticas cerebrais efetuadas pela doente



esquerdo, com um dia de evolução. Ao exame neuroló-
gico apresentava força muscular grau 4 no membro su-
perior esquerdo e ligeiro apagamento do sulco nasola-
bial esquerdo, sem outras alterações. Realizou TC-CE
(Tabela 1), que mostrou pequenas lesões vasculares hi-
podensas supratentoriais bilaterais na dependência dos
pequenos vasos perfurantes bem como sinais de leu-
coaraiose. A doente foi internada, tendo-se verificado
que o estudo genético de CADASIL havia revelado mu-
tação no gene NOTCH3. Estava, assim, confirmado o
diagnóstico de CADASIL. À data da alta, a doente já ti-
nha recuperado a força do membro superior esquerdo,
tendo mantido, no entanto, apagamento ligeiro do sul-
co nasolabial esquerdo.

Dois dias depois, em CE de neurologia mantinha, ao
exame neurológico, discreto apagamento do sulco na-
solabial esquerdo, discreta pronação à esquerda na pro-
va braços estendidos, bem como reflexo cutâneo-plan-
tar extensor à esquerda. Foram-lhe dadas explicações
sobre a CADASIL, indicada manutenção da medicação
em curso (clopidogrel 75mg e rosuvastatina 5mg), ten-
do sido também solicitada avaliação neuropsicológica. 

A filha da doente, de 31 anos, assintomática e sem
antecedentes pessoais de relevo, foi avaliada em con-
sulta de neurologia com posterior encaminhamento
para CE de genética para aconselhamento genético.
Efetuou RMN cerebral, que revelou lesões da substân-
cia branca subcorticais frontais inespecíficas. Realizou
teste genético, que revelou diagnóstico de CADASIL.

A doente foi avaliada em consulta de neuropsicolo-
gia, tendo referido alterações da memória, no entanto
total autonomia para as suas atividades de vida diárias,
não tendo sido identificadas perturbações do humor.

Em 03/2019 recorreu ao SU por episódio de pareste-
sias do membro inferior direito e mão direita, que teria
iniciado quatro horas antes e revertido enquanto aguar-
dava na sala de espera, referindo ter tido na semana an-
terior episódios de parestesias das mãos e afasia motora
que reverteram espontaneamente. À avaliação não apre-
sentava défices neurológicos, tendo tido alta com diag-
nóstico de AIT e indicação de vigilância de sintomas.

A 05/01/2020 foi avaliada no SU por afasia motora
com menos de uma hora de evolução. Ao exame neu-
rológico não apresentava défices. Realizou TC-CE (Ta-
bela 1), que revelou leucoencefalopatia periventricular
e subcortical, bi-hemisférica, de natureza vascular, la-
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cunas vasculares lenticulo-radiárias e talâmicas bilate-
rais. Efetuou também angiotomografia dos vasos do
pescoço e do crânio que não mostraram alterações va-
lorizáveis. Teve alta com indicação de manter medica-
ção habitual.

Atualmente a doente tem 60 anos. É acompanhada
em consultas de medicina geral e familiar, neurologia
e medicina interna. Tem como medicação habitual clo-
pidogrel 75mg, rosuvastatina 5mg e levotiroxina sódi-
ca 0,075mg. Desde 2018 que a doente tem vindo a re-
ferir esquecimentos cada vez mais frequentes, cons-
tantes dificuldades na nomeação e na fluência verbal.
Tem sido evidente o declínio progressivo da sua capa-
cidade cognitiva e a sua subsequente limitação funcio-
nal, aspetos que são totalmente compreendidos pela
doente, que se tem vindo a mostrar algo deprimida com
a situação. Encontra-se reformada desde 10/2019, após
inúmeros certificados de incapacidade temporária para
o trabalho, devido às alterações cognitivas e incapaci-
dade funcional. Não obstante, tem-se mantido total-
mente autónoma para as suas atividades de vida diá-
ria. Reside com o marido. A filha mantém-se assinto-
mática até à data e ainda não planeou engravidar.

COMENTÁRIO
A apresentação típica da CADASIL corresponde a um

adulto jovem ou de meia-idade que apresenta AVC is-
quémico ou AIT de pequenos vasos e/ou demência pre-
coce com leucoencefalopatia subcortical significativa.3

Em cerca de 40% dos doentes o sintoma inaugural é
a enxaqueca com aura, habitualmente sensitiva ou vi-
sual e, em casos mais graves, podem ocorrer sintomas
basilares ou hemiplégicos. Se, por um lado, a enxaque-
ca com aura pode ser o sintoma mais proeminente em
algumas famílias, por outro, existe uma grande varia-
bilidade individual na sua frequência, a qual pode va-
riar desde um episódio durante toda a vida a vários epi-
sódios por mês.1-3,8-9

Os eventos vasculares cerebrais isquémicos, perma-
nentes ou transitórios, são a manifestação inaugural na
maioria dos doentes, bem como a característica mais co-
mum da CADASIL, tendo sido reportados em cerca de 85%
dos indivíduos sintomáticos. A idade média de apareci-
mento é entre os 45 e os 50 anos, na maioria das situações
sem a associação de fatores de risco vasculares.2,8-9 Habi-
tualmente os doentes experienciam múltiplos eventos



isquémicos subcorticais, propiciando uma deterioração
cognitiva progressiva que culmina num síndroma de-
mencial, habitualmente dominado por sintomas fron-
tais e alterações da memória.9 Os défices cognitivos cor-
respondem à segunda manifestação clínica mais fre-
quente da CADASIL e caracterizam-se pela diminuição
das funções executivas, diminuição da agilidade mental,
perda de memória e diminuição da atenção.2,10 A carga to-
tal dos eventos isquémicos, sintomáticos ou assintomá-
ticos, está associada também com o desenvolvimento de
incapacidade grave, distúrbios da marcha, incontinência
urinária e paralisia pseudobulbar.2,8

Sintomas psiquiátricos podem estar presentes em
20 a 40% dos casos, sendo a sua frequência variável
consoante as famílias.8 Geralmente correspondem a
episódios de depressão grave, que ocasionalmente po-
dem alternar com episódios maníacos. A apatia é ou-
tro sintoma comum na CADASIL e ocorre de forma in-
dependente da depressão.2 Mais raramente podem sur-
gir outras manifestações psiquiátricas.8 Convulsões po-
dem ocorrer em 5 a 10% dos doentes. As hemorragias
intracerebrais têm sido raramente reportadas e estão
maioritariamente associadas a hipertensão arterial.2,10

As manifestações clínicas da CADASIL podem surgir
de forma isolada ou, mais comummente, de forma su-
cessiva, sendo possível traçar um perfil temporal típi-
co. Assim, a enxaqueca com aura inicia-se pelos 30
anos, os eventos isquémicos e as alterações psiquiátri-
cas entre os 40 e os 60 anos, a demência por volta dos
50 a 60 anos, dificuldades na marcha pelos 60 anos, fi-
cando o indivíduo acamado, em média, aos 65 anos. A
expectativa média de vida no sexo masculino é os 65
anos e no sexo feminino os 71 anos.2,8 Não obstante, al-
guns casos podem diferir significativamente deste pa-
drão e a identificação e o tratamento dos fatores de ris-
co modificáveis pode atrasar a idade de apresentação
do primeiro AVC.7

A ressonância magnética (RMN) cerebral é essencial
ao seu diagnóstico, evidenciando pequenos enfartes
subcorticais e focos difusos de hipersinal na substância
branca, inicialmente periventriculares e que posterior-
mente se vão tornando simétricos, maioritariamente na
cápsula externa e na região anterior dos lobos tempo-
rais – localização altamente sugestiva de CADASIL. Es-
tas alterações estão presentes em indivíduos sintomá-
ticos e assintomáticos com a alteração genética.2-3,9

Apesar destas lesões neuroimagiológicas típicas, o
diagnóstico apenas é estabelecido através da docu-
mentação de mutação no gene NOTCH3 ou da evidên-
cia de alterações ultra-estruturais características na bió-
psia de pele.2,8-9,11 O gold standard é o teste genético,
com uma especificidade de 100% e uma sensibilidade
de quase 100%. Contudo, até 5% dos doentes podem ter
um teste genético negativo, pelo que, neste caso e pe-
rante alto nível de suspeição, deve ser feita biópsia de
pele.12 A biópsia de pele pode revelar a presença de
GOM nos pequenos vasos sanguíneos, com uma espe-
cificidade diagnóstica de 100% e uma sensibilidade va-
riável entre operadores. Através de técnicas de imuno-
coloração pode ainda ser detetada a acumulação da
proteína NOTCH3 nas paredes arteriais, com alta sen-
sibilidade (85-95%) e especificidade (95-100%).11

Diversas patologias partilham com a CADASIL ca-
racterísticas clínicas, devendo-se atentar aos seus pos-
síveis diagnósticos diferenciais. Ao contrário da escle-
rose múltipla, a CADASIL frequentemente apresenta
na RMN lesões temporo-polares, geralmente poupa o
nervo ótico e a medula espinhal, e o líquido cefalorra-
quidiano não possui bandas oligoclonais.8 Na arterio-
patia cerebral autossómica recessiva com enfartes sub-
corticais e leucoencefalopatia (CARASIL) estão presen-
tes sintomas extra-neurológicos, como espondilose e
alopecia de início precoce, bem como lesões precoces
na substância branca e na cápsula externa, caracteri-
zando-se por mutações no gene HTRA1 (cromossoma
10q).8,13 Importa ainda diferenciar de outras leucoen-
cefalopatias hereditárias, como a doença de Fabry, ar-
teriopatia catepsina A-relacionada-AVC-leucoencefa-
lopatia (CARASAL), doença de Krabbe, encefalomiopa-
tia mitocondrial acidose láctica e episódios tipo AVC
(MELAS), entre outros.8

No que respeita ao tratamento da CADASIL não exis-
te nenhuma terapêutica efetiva ou modificadora de
prognóstico.8,11 O desenvolvimento de um tratamento
eficaz tem sido atrasado por várias incertezas quanto à
sua patogénese, apesar de a sua etiologia ser bem co-
nhecida. Não obstante, várias abordagens experimen-
tais promissoras têm sido realizadas desde a descober-
ta de que a doença é causada por mutações que alte-
ram a cisteína NOTCH3.11

A sua abordagem consiste em aconselhamento ge-
nético, prevenção secundária de eventos e controlo de
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sintomas. Os cuidados da medicina física e reabilitação
e da psicologia poderão ter um papel importante.2,8 As
estratégias de prevenção secundária englobam o con-
trolo de fatores de risco vasculares, como a dislipide-
mia, controlo de peso, limitação de consumo etílico,
uma dieta alimentar equilibrada e exercício físico re-
gular.11 O tabagismo foi associado ao início mais pre-
coce e maior de risco de eventos isquémicos e enxa-
quecas, pelo que a cessação tabágica é essencial. A hi-
pertensão arterial predispõe a eventos hemorrágicos e
acelera a progressão da doença.8,11 Contudo, a pressão
arterial não deve ser excessivamente baixa, já que va-
lores baixos foram associados ao aumento da incidên-
cia de demência nestes doentes. Também a diabetes
deve ser adequadamente controlada, uma vez que se
correlaciona com micro-hemorragias cerebrais.11 Para
prevenção secundária de eventos isquémicos é geral-
mente recomendada a terapêutica antiagregante, ape-
sar de ainda não ter sido provada a eficácia desta na CA-
DASIL.2,8,11 Relativamente à prevenção primária, a tera-
pêutica antiagregante tem sido debatida, ainda sem be-
nefícios provados.8,14 Os anticoagulantes não são
recomendados dado o risco de hemorragia cerebral.15

Relativamente às enxaquecas devem ser evitadas tera-
pêuticas vasoconstritoras, como os triptanos e os deri-
vados da ergotamina, considerando o seu potencial is-
quémico e o seu efeito deletério no endotélio capilar.11,15

O seu tratamento deve consistir em analgésicos, como
paracetamol ou combinações fixas de paracetamol-as-
pirina-cafeína e antieméticos. Para a profilaxia da en-
xaqueca, para além de um estilo de vida saudável, po-
dem ser utilizados os fármacos habitualmente utiliza-
dos neste âmbito, com precauções relativas aos beta-
bloqueadores, amitriptilina, topiramato e flunarizina,
uma vez que podem agravar os sintomas cognitivos e
de humor.11Verificaram-se efeitos benéficos em termos
de profilaxia da enxaqueca com a acetazolamida16 e
com a suplementação de vitamina B. Verificou-se que
esta última, ao diminuir os níveis de homocisteína ha-
bitualmente elevados nos doentes com CADASIL, per-
mite diminuir a gravidade e frequência das enxaque-
cas.17

As alterações decorrentes da CADASIL resultam
numa significativa perda de capacidade funcional e
qualidade de vida, com uma carga importante para o
principal cuidador do doente e para a toda a família.
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Sendo uma doença devastadora, é importante o diag-
nóstico desta patologia e o aconselhamento genético
tanto dos doentes como dos seus familiares. No estudo
dos familiares deve ser incluída a realização de RMN,
que pode revelar lesões extensas da substância branca,
mesmo em assintomáticos.15

O diagnóstico de CADASIL deve ser considerado
quando existe uma clínica típica (como AIT, AVC, défi-
ces cognitivos, enxaqueca, sintomas psiquiátricos, con-
vulsões), principalmente se existir história familiar de
AVC ou demência, ou quando presentes alterações tí-
picas na RMN cerebral. Assim, perante esta possibili-
dade diagnóstica, o médico de família deverá referen-
ciar o doente para neurologia e, eventualmente, para
genética médica.

A CADASIL representa um desafio diagnóstico pelo
seu espectro clínico, denotando-se a importância de
uma boa anamnese e investigação familiar de demên-
cia e/ou AVC precoces. O médico de família assume,
deste modo, um importante papel na sua suspeição clí-
nica, pela posição privilegiada de conhecimento holís-
tico, relação de continuidade com o seu utente e agre-
gado familiar. Perante a irreversibilidade da patologia
e dos défices, o médico de família terá de gerir as inca-
pacidades tanto físicas como funcionais, bem como as
alterações psiquiátricas subsequentes, apoiando tam-
bém a adaptação necessária da dinâmica familiar.
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ABSTRACT

CADASIL: A CASE REPORT
Introduction: Cerebral autosomal dominant arteriopathy with subcortical infarcts and leukoencephalopathy (CADASIL) is the
most common inherited cerebral small vessel disease, caused by mutations in the NOTCH3 gene. Its clinical manifestations ty-
pically begin in young adults and include migraine with aura, recurrent transient ischemic attacks (TIA) and strokes, psychiatric
disorders, and dementia. The diagnosis is established through genetic testing. This case report aims to alert CADASIL, highligh-
ting the symptoms, diagnosis, guidance, and prognosis.
Case description: A 51-year-old woman, was evaluated in 2011 at her family health unit for hypoesthesia of the right hemi-
face and upper limb. Neurological examination showed decreased tactile sensitivity in the right hemibody. Referred to the emer-
gency department, she underwent cranioencephalic computed tomography which showed microangiopathic ischemic leu-
koencephalopathy, having been discharged after reversing the deficits, diagnosed with TIA, and medicated with acetylsalicylic
acid. Accompanied by a neurology consultation, she underwent brain magnetic resonance (MR) that revealed ischemic leu-
koencephalopathy, and she was also medicated with a statin. He had three more TIA until 2018 when he underwent brain MR
that showed lesions suggestive of CADASIL. The genetic study was positive. Currently, with 60 years old, and after multiple is-
chemic events, the patient reports increasingly frequent forgetfulness, difficulties in naming, and verbal fluency, with a pro-
gressive decline in her cognition and subsequent functional limitation being evident.
Comments: There is no effective treatment for CADASIL. Its approach consists of genetic counselling, control of vascular risk
factors and symptoms. Representing a diagnostic challenge, the family doctor may assume an important role in its suspicion,
considering the privileged knowledge of the individual and his family. Finally, the family doctor will accompany the patient in
all phases of the disease's evolution, providing the necessary support to him and to his family.

Keywords: CADASIL; Receptor, NOTCH3; Dementia; Dementia, Vascular; Leukoencephalopathies; Stroke.


