
Klinikiniai atvejai

CADASIL sindromas: klinikinis atvejis

M. Virðilas*
A. Vidþiûnaitë**
R. Gleiznienë**

*Lietuvos sveikatos mokslø
universiteto Medicinos akademija

**Lietuvos sveikatos mokslø
universiteto Medicinos akademija,
Radiologijos klinika

ÁVADAS

Sme ge nø au to so mi në do mi nan ti në ar te rio pa ti ja su sub kor -
ti ka li niais in fark tais ir leu ko en ce fa lo pa ti ja (CA DA SIL) –
tai re ta pa vel di ma mik ro an gio pa ti ja, ku rià su ke lia
NOTCH3 ge no mu ta ci ja 19 (19p13.2-p13.1) chro mo so -
mo je. NOTCH ge nai ko duo ja tran smemb ra ni nius re cep to -
rius ir nu le mia làs te lës li ki mà emb rio ni nio vys ty mo si me -
tu. Bal ty mi nis pro duk tas NOTCH3 yra la bai svar bus krau -
ja gys liø ly giø jø rau me nø di fe ren cia ci jai ir vys ty mui si [1].

Li gos kli ni ki niai po þy miai: pa si kar to jan tys ið emi niai
epi zo dai, pro gre suo jan tis kog ni ty vi nës funk ci jos de fi ci tas, 
mig re na su au ros sta di ja ir psi chiat ri niai su tri ki mai [2].

CA DA SIL sin dro mas daþ niau siai pa si reið kia su au gu -
sie siems, ta èiau jam bû din gi sme ge nø pa þei di mai bu vo pa -
ste bë ti ir vai kams su tei gia ma ðei mi ne anam ne ze [3, 4]. Li -
te ra tû ro je yra ap ra ðy ti pa aug liø mig re nos, kog ni ty vi nio
de fi ci to, mag ne ti nio re zo nan so to mog ra fi jo je (MRT) ste -
bi mø pa þei di mø kli ni ki niai at ve jai [5, 6]. Jau niau sias li te -
ra tû ro je ap ra ðy tas pa cien tas, ku riam ra dio lo gi niais me to -
dais diag no zuo tas CA DA SIL, pa tvir tin tas ge ne ti niais ty ri -
mais, – að tuon me tis ber niu kas, ku ris skun dë si el ge sio ir
dë me sio su tri ki mais [7].

Ið emi nis in fark tas ir trum pa lai kës ið emi nës ata kos
(TIA) yra pa èios daþ niau sios li gos kli ni ki nës ið raið kos –
pa si reið kia 85 % simp to mi niø li go niø [2]. At lik to je ret ros -
pek ty vi në je stu di jo je ið emi nis in fark tas pa si reið kë

19–67 m. am þiaus þmo nëms, vi du ti nis am þius in fark to
me tu tarp vy rið kos ly ties pa cien tø – 51 m., tarp mo te rø –
53 m. [8].

Kog ni ty vi nis de fi ci tas yra ant ras pa gal daþ nu mà
CADA SIL kli ni ki nis po þy mis, ir pa si reið kia kaip de men -
ci ja [8]. Taip pat su tin ka mi ir psi chiat ri niai su tri ki mai:
nuo tai kos su tri ki mas, vi du ti nio sun ku mo dep re si ja, bi po li -
nis ir pa ni kos su tri ki mai. Ap ra ðy ta at ve jø, kai CA DA SIL
fo ne ið ryð kë ja ði zo fre nija [9].

Pa to lo gi në je ana to mi jo je CA DA SIL pa si reið kia kaip
ne ar te riosk le ro ti në, ami loi do ne kau pian ti an gio pa ti ja, ku ri 
pir miau sia pa þei dþia lep to me nin gi nes ir per fo ruo jan èias
sme ge nø ar te ri jas. Ul trast ruk tû ro se – krau ja gys liø ba zi në -
je memb ra no je ið ryð kë ja grû dë ti os mo fi li niai de po zi tai. Jie 
në ra ran da mi ki to se sub kor ti ka li në se vas ku li në se en ce fa -
lo pa ti jo se, tai gi tai yra diag nos tið kai reikð min gas po þy mis
[10].

Mag ne ti nio re zo nan so to mog ra fi ja (MRT) yra ver tin -
giau sias me to das ra dio lo gi nei CADASIL diag nos ti kai.
MRT ga li me ið skir ti pa grin di nius CADASIL bû din gus po -
ky èius: la ku na ri nius in fark tus po þie vio bran duo liuo se, vi -
di në je kap su lë je, tha la mus sri ty se, til te ir ne taip ge rai ri bo -
tas, daþ nai su si lie jan èias sub kor ti ka li nes hi pe rin ten si nio
SI T2W re þi muo se bal to sios me dþia gos zo nas, ypaè tem -
po ra liai.
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57 m. mo te ris skun dë si gal vos sun ku mu, skaus mu ir spau -
di mo jaus mu. Dël mi në tø nu si skun di mø 2008 08 11 at vy -
ko neu ro lo go kon sul ta ci jai. Pa cien tæ mi në ti nu si skun di mai 
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Neurologijos seminarai 2015; 19(65): 217–222



var gi na 7–8 mën. Gy ve ni mo anam ne zë je mi në ta, kad pa -
cien të bu vo ope ruo ta 2006 m. dël skyd liau kës kar ci no mos
ir bu vo gy dy ta 2 ra dio ak ty vaus jo do kur sais. Da bar ji var -
to ja L-ti rok si nà 125 mg/d. Taip pat 2008 m. bu vo ið tir ta
on ko lo gø dël ga li mø me ta sta ziø. At lik ta plau èiø rent ge -
nog ra ma, VPAE, skyd liau kës ra dio lo gi nis ty ri mas su kon -
tras tu. Po ky èiø ne kons ta tuo ta. At li kus skran dþio fib ro en -
do gast ro duo de nos ko pi jà, diag no zuo ta skran dþio opa, dël
to pa cien të var to ja omep ra zo lá.

Ob jek ty viai: gal vos ner vai – be po ky èiø, re flek sai –
d = k(+). Ran ko se ir ko jo se rau me nø jë ga – 5 ba lai. Abi pus
to nu sas nor ma lus. Pa to lo gi niø simp to mø në ra. Rom ber go
po zo je – sta bi li. Ko or di na ci nius më gi nius at lie ka ge rai. Ju -
ti mai ne su tri kæ.

At lik ta gal vos sme ge nø KT, 2008 08 06: abi pus sme ge -
nø pus ru tu liø bal to jo je me dþia go je ma to mi hi po den si niai
þi di nu kai, abi pus tem po ra liai pa na ðu, kad yra iki 1,0 cm

sker smens da ri nu kai su ap lin ki ne ede ma – pa ki ti mai ga li -
mai dël me ta sta ziø, no rint pa tiks lin ti rei kë tø at lik ti MR ty -
ri mà.

Neu ro o ku lis to kon sul ta ci ja: My o pia OU I°.
2008 08 14 at lik ta gal vos sme ge nø KT su kon tras ti ne

me dþia ga: su pra ten to ria liai abie juo se pus ru tu liuo se bal to -
jo je me dþia go je hi po den si niai þi di ni niai, ne si di fe ren ci juo -
ja su ba rach noi di niai kon vek sia li niai tar pai, aið kiau kon -
tras ti nës me dþia gos kau pi mo ne ma ty ti. Sme ge nø skil ve -
liai – vi du ti nio dy dþio, si met rið kai pa spaus tos ið me dia li -
nës pu sës skil ve liø kû nø fron ta li nës da lys, at ro dy tø, kad
su sto rë jæs ge nu cor pus cal lo si – esa mi pa ki ti mai ver tin ti
kaip me ta sta ti niai po ky èiai.

Pa cien të gul do ma á neu ro lo gi jos sky riø to les niam ið ty -
ri mui dël on ko lo gi nio pro ce so. Hos pi ta li za ci jos me tu pa -
cien tei bu vo at lik tas ben dras krau jo ir bio che mi nis ty ri -
mas, ku riame po ky èiø ne ma ty ti. ANA, AN CA, an ti-DNR,
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1–4 pav. Galvos smegenø KT be intraveninio kontrastavimo: abipus galvos smegenø pusrutuliuose matomos hipodensinës
baltosios medþiagos zonos.
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5–10 pav. MR tomografiniai vaizdai: 5. T2W koronarinis; 6–8. T2W FLAIR; 9, 10. DW/ADC aksialiniai vaizdai

Matomos daugybinës susiliejanèios hiperintensinio MR SI zonos galvos smegenø pusrutuliø baltojoje medþiagoje, apimanèios ir
bitemporaliniø skilèiø priekines dalis bei iðorinæ kapsulæ, be SI restrikcijos DW reþime.



an ti-ÞIV – ne igia mi. Bu vo pa di dë jæs TSH kie kis, ta èiau
prieð ty ri mà su kon tras tu pa cien të ne var to jo L-ti rok si no.
Lum ba li në punk ci ja – nor mos ri bo se, mik ro sko pi nia me
ap ra ðy me ne bu vo ras ta na vi ki niø làs te liø.

Elek tro en ce fa log ra mo je – de for muo tas pa grin di nis
bio e lek tri nis ak ty vu mas. Transk ra ni ji nis ir kak lo krau ja -
gys liø dop le ri nis ty ri mas – në ra he mo di na mið kai reikð -
min gø ste no ziø.

Hos pi ta li za ci jos me tu nu spræs ta, kad në ra pa kan ka mai
duo me nø uþ me ta sta zes, dël to ma ny ta, kad tai – leu ko en -
ce fa lo pa ti ja, ku rià ga li mai su kë lë skyd liau kës kar ci no mos
gy dy mas ra dio ak ty viu jo du. Li go në pa lie ka ma ste bë ti.
2008 09 04 at lik tas MRT. Ið va da – me ta sta ti niø po ky èiø
ne ras ta.

Po dve jø me tø, vël pa kar to jus ty ri mà (2010 12 07), bu -
vo ras ta po ky èiø, ly gi nant su anks tes niu MRT ty ri mu: bal -
to ji me dþia ga hi pe rin ten si nio SI T2W re þi muo se dau giau
fron to tem po ra liai, ypaè tem po ra liai ba za liai, tai gi pa si sa -
ky ta uþ CA DA SIL sin dro mà.

Áver ti nus li gos anam ne zæ, kli ni ki næ ið raið kà, ob jek ty -
vià bûk læ, gal vos MRT, nu sta ty ta diag no zë – CA DA SIL
sin dro mas.

APTARIMAS

MRT ga li me ið skir ti dvi pa grin di nes CA DA SIL bû din gø
po ky èiø gru pes [11]:

1. Ma þos ri bo tos izoin ten si nio lik vo rui SI vi suo se re þi -
muo se sri tys. Di dþio ji da lis ðiø pa þei di mø yra la ku na ri niai
in fark tai.

2. Ne to kiø aið kiø ri bø hi pe rin ten si nio SI sri tys T2W
re þi muo se, ku rios ga li pa si reikð ti kaip hi poin ten si nës zo -
nos T1W re þi me, ta èiau aið kiai ski ria si (yra aukð tes nio SI)
nuo sme ge nø skys èio. Dau gu ma ðiø pa þei di mø lo ka li zuo -
ja si sub kor ti ka li në je bal to jo je sme ge nø me dþia go je, ta èiau 
pa na ðiø pa þei di mø ran da ma ir ki to se sme ge nø da ly se, tarp
jø ir pa ma to bran duo liø sri ty se [11]. Prie ki nës tem po ra li -
nës skil ties ir ið ori nës kap su lës hi pe rin ten si nio SI zo nos
T2W re þi me nu sta to mos 90 % pa cien tø [12].

Sme ge nø mik ro he mo ra gi jos – dar vie nas, ta èiau ne -
spe ci fi nis, CA DA SIL po þy mis, su tin ka mas ir ki tø smul -
kiø jø krau ja gys liø li gø at ve ju. Jos, skir tin gø ty ri mø duo -
me ni mis, nu sta to mos nuo 31 iki 69 % CA DA SIL pa cien tø
[13, 14]. Ðios mik ro he mo ra gi jos – tai ma þi (2–5 mm sker -
smens) þi di ni nës ar dau gia þi di ni nës he mo si de ri no san kau -
pos, ge riau siai ma to mos gra di ent echo ar ba sus cep ti bil ity
weighted se ko se. Mik ro he mo ra gi jø daþ nis yra su sie tas su
pa di dë ju siu ar te ri niu krau jo spûdþiu ir gli kuo tu he mog lo -
bi nu A1C, la ku na ri niø in fark tø ir leu ko en ce fa lo pa ti jos ap -
im ti mi [14].

Dël ant ri niø neu ro de ge ne ra ci niø þie vës po ky èiø, su -
kel tø ið emi niø pa þei di mø sub kor ti ka li në je zo no je, nu trau -
kia mos jun gia mo sios skai du los, to dël ga li ið si vys ty ti sme -
ge nø at ro fi ja [13]. Ðie po ky èiai reikð min gai ko re liuo ja su
pa þin ti niø funk ci jø su tri ki mo ir ne ga lios pro gre sa vi mu.
MRT taip pat ga li me ste bë ti ið si plë tu sius pe ri vas ku li nius

tar pus, kar tais su ti pið ku „état criblé“ (sta tus cribrosum),
do mi nuo jan èius ba za li niuo se gan gli juo se [14].

RA DIO LO GI NIO CA DA SIL VAIZ DO
DI FE REN CI NË DIAG NOS TI KA

CA DA SIL at ve ju ran da mi po ky èiai yra pa na ðûs á ið emi -
nius bal to sios sme ge nø me dþia gos pa ki ti mus, ku rie nu sta -
to mi pa cien tams su smul kiø jø krau ja gys liø ate ro sklerotine 
li ga. Sri tis, CA DA SIL me tu pa þeis tas pir miau sia, taip pat
ypaè pa þei dþia di fu zi nës smul kiø jø krau ja gys liø li gos, ka -
dan gi jos yra mai ti na mos il gø, siau rø pe net ruo jan èiø ar te -
rio liø, ku rios su for muo ja ter mi na li ná ba sei nà be ko la te ra li -
nës krau jo ta kos [12]. Ta èiau jau nes niems nei 50 m. pa -
cien tams be kar dio vas ku li niø ri zi kos veiks niø ne spe ci fi -
nës ið emi nës li gos at ve ju MRT po ky èiø ápras tai ne ran da -
ma, o CA DA SIL ser gan tiems pa cien tams MRT pa ki ti mai
ga li bû ti nu sta to mi daug anks èiau. CA DA SIL at ve ju, prie -
ðin gai nei smul kiø jø krau ja gys liø li gos me tu, T2W hi pe -
rin ten si nës zo nos ma to mos prie ki nia me smil ki ni nia me po -
liu je ir ið ori nës kap su lës-sa los (insula) sri ty je. Tai anks ty -
vas li gos vys ty mo si po þy mis [12]. Tai gi, la biau siai spe ci fi -
nis neu ro ra dio lo gi nis po þy mis, ku ris ski ria CA DA SIL nuo 
ápras ti nio ið emi nio bal to sios sme ge nø me dþia gos pa þei di -
mo, yra T2W hi pe rin ten si nio SI zo nos prie ki nia me tem po -
ra li nia me po liu je, bet ne ki to se tem po ra li nës skil ties da ly -
se. Ðie po ky èiai bu vo ras ti 18 ið 20 CA DA SIL pa cien tø, ir
0 ið 20 pa cien tø, ser gan èiø smul kiø jø krau ja gys liø ate ro -
sklerotine li ga [12].

Ra dio lo gi nis vaiz das CA DA SIL at ve ju yra la bai ar ti -
mas spo ra di nës sub kor ti ka li nës ar te riosk le ro ti nës en ce fa -
lo pa ti jos (sSAE), dar þi no mos kaip Bins wan ger li ga, vaiz -
dui. Bins wan ger li ga – tai smul kiø jø krau ja gys liø de men -
ci jos rû ðis, ku riai bû din gi sub kor ti ka li nës de men ci jos po -
þy miai ir lë tai pro gre suo jan ti ei ga. Ser gant sSAE, kaip ir
CA DA SIL at ve ju, MRT me tu ste bi mos ne tai syk lin gos,
T2W se ko se hi pe rin ten si nio SI zo nos bal to jo je sme ge nø
me dþia go je, ið si dës èiu sios sub kor ti ka liai ir pe ri ven tri ku -
lia riai, daþ nai ste bi mos apie fron ta li nius ir ok ci pi ta li nius
ðo ni niø skil ve liø ra gus ir cen trum se mio va le sri ty se. Taip
pat bû din gi la ku na ri niai in fark tai ba za li niø bran duo liø ir
tha la mus sri ty se. Pa grin di nis ra dio lo gi nis po þy mis, lei -
dþian tis di fe ren ci juo ti ðias li gas, yra daþ nes nis prie ki nës
tem po ra li niø skil èiø da lies pa þei di mas CA DA SIL at ve ju
(pa cien tams su sSAE nu sta to mas daug re èiau) [2, 11]. Taip 
pat CA DA SIL at ve ju daþ niau pa þei dþia mas fasc. Ar cu a tus
[11].

Ið së ti në skle ro zë – daþ niau siai su tin ka ma de mie li ni -
zuo jan ti li ga, ku riai bû din gas itin he te ro ge nið kas ra dio lo -
gi nis vaiz das. Kaip ir CA DA SIL at ve ju, MRT ste bi mos hi -
pe rin ten si nës T2W ir hi poin ten si nës T1W se ko se bal to sios 
me dþia gos zo nos (pri klau so mai nuo li gos truk mës; anks -
ty vo se sta di jo se hi poin ten si nio MR SI T1W re þi muo se ne -
ma ty ti). Ðios zo nos daþ niau siai ið si dës to pe ri ven tri ku lia -
riai, cor pus cal lo sum sri ty je (ge riau siai ma to ma sa gi ta li -
niuo se pjû viuo se), sub kor ti ka liai, op ti niø ner vø ir re gos
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trak to pro jek ci jo se, uþ pa ka li në je dau bo je ir kak li në je nu -
ga ros sme ge nø da ly je [15]. Itin svar bu, ið së ti næ skle ro zæ
di fe ren ci juo jant nuo krau ja gys li nës kil mës pa to lo gi jos,
yra cal lo so-sep ta li nës sri ties pa þei di mas (93 % jaut ru mas,
98 % spe ci fið ku mas) [15], ta èiau jis ga li bû ti ste bi mas ir
CA DA SIL at ve ju. Po þy miai, ku riø at ve ju CA DA SIL diag -
no zë la biau ti kë ti na, yra: op ti nio neu ri to ir nu ga ros sme ge -
nø pa þei di mo ne bu vi mas, au to so mi nis do mi nan ti nis pa -
vel di mu mas, la ku na ri niai in fark tai ba za li niø bran duo liø
sri ty se. Taip pat CA DA SIL la biau bû din gi tem po ra li niø
skil èiø prie ki nës da lies ir ið ori nës kap su lës pa þei di mai
[16].

Mig re na var gi na apie 30 % CA DA SIL pa cien tø [17].
Dau gu mai pa cien tø, ser gan èiø mig re na, MR pa ki ti mø ne -
nu sta to ma, ta èiau dau gë ja duo me nø apie ry ðá tarp mig re -
nos ir pa di dë ju sios ti ki my bës bal to sios me dþia gos pa þei di -
mams. To kiu at ve ju, T2W ar T2W/FLAIR re þi muo se ran -
da ma dau gi niø, ma þø, tað ki nës for mos hi pe rin ten si niø pa -
þei di mø gi lio jo je bal to jo je (ypaè cen trum se mio va le) ar ba
pe ri ven tri ku li në je bal to jo je me dþia go je. Ðie pa ki ti mai yra
ne spe ci fi niai, ra dio lo gið kai ne si ski ria nuo smul kiø jø krau -
ja gys liø pa to lo gi jos su kel tø lë ti niø ið emi niø pa ki ti mø, to -
dël di fe ren ci juo ja ma daþ niau siai re mian tis anam ne ze, kli -
ni ki niais duo me ni mis. Kai ku riais at ve jais mig re na ga li

lem ti uþ pa ka li nës sme ge nø ar te ri jos ba sei no in fark tus
(daþ niau siai ser gant mig re na su au ra) [18].

Ce reb ri në ami loi di në an gio pa ti ja ra dio lo gið kai pa si -
reið kia leu ko en ce fa lo pa ti ja, at ro fi niais pa ki ti mais ir ávai -
raus dy dþio bei se nu mo in tra ce reb ri nio pa krau ja vi mo þi di -
niais kor ti ko-sub kor ti ka liai. Bal to sios me dþia gos pa ki ti -
mai ce reb ri nës ami loi di nës an gio pa ti jos at ve ju ga li bû ti
pa na ðûs á pa ki ti mus CA DA SIL at ve ju: daþ niau siai ma to -
mos sub kor ti ka li niø U skai du lø ne ap iman èios, si met rið -
kos, pe ri ven tri ku lia riai ið si dës èiu sios, T2W se ko se hi pe -
rin ten si nio SI zo nos, su si ju sios su at ro fi niais gal vos sme -
ge nø pa ki ti mais. Ðios zo nos ga li bû ti ma to mos ir cor pus
cal lo sum bei vi di nës kap su lës sri ty se. Smul kûs in tra ce reb -
ri niai pa krau ja vi mai nu sta to mi apie 45 % CA DA SIL at ve -
jø (ávai riø stu di jø duo me ni mis, nuo 25 iki 70 %), ta èiau
jiems ne bû din gas ami loi di nei an gio pa ti jai ti pið kas kor ti -
ko- sub kor ti ka li nis ið si dës ty mas [19].

Ið emi niai þie vi niai ar ar te ri jø pa ri bi nës zo nos (wa ter -
shed) pa þei di mai yra la biau ti kë ti ni esant ate ro sklerotiniø
ir em bo li niø krau ja gys liø li gø, pir mi niø ar ant ri niø vas ku -
li tø, ar mi to chon dri niø su tri ki mø [20].

IÐVADOS

Kli nið kai CA DA SIL sin dro mas ga li pa si reikð ti ávai riai.
Vy rau ja ne tik ið emi nio in fark to kli ni ka, bet ir kog ni ty vi -
niai bei psi chiat ri niai su tri ki mai, de men ci jos po þy miai ir
mig re na su au ros sta di ja. Ðia me straips ny je pri sta to mas
kli ni ki nis at ve jis, kai CA DA SIL bu vo diag no zuo tas pa -
cien tei, be si skun dþian èiai il ga lai kiu gal vos skaus mu ir
spau di mo jaus mu. Dël daþ nai ne nu spë ja mos kli ni kos ir ne -
sant pa tog no mi niø po þy miø, CA DA SIL sin dro mo at ve ju
itin svar bûs yra ra dio lo gi niai diag nos ti kos me to dai, ypaè
MRT. MRT, CA DA SIL at ve ju, nu sta to mos T2W se ko se,
hi pe rin ten si nio SI sri tys sub kor ti ka li në je bal to jo je sme ge -
nø me dþia go je ga li bû ti ran da mos ir ki tø neu ro lo gi niø bûk -
liø, to kiø kaip ið emi niai in fark tai, Bins wan ger li ga, ið së ti në 
skle ro zë, mig re na, ce reb ri në ami loi di në an gio pa ti ja ir ki -
tos pa to lo gi jos, at ve ju. Di fe ren ci juo ti CA DA SIL nuo ðiø
li gø ga li ma nu sta èius CA DA SIL bû din gus pa þei di mus
prie ki në je tem po ra li në je skil ty je, ið ori në je kap su lë je.
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M. Virðilas, A. Vidþiûnaitë, R. Gleiznienë

CADASIL: A CASE RE PORT

Sum mary

Ce re bral autosomal dom i nant arteriopathy with subcortical in -
farcts and leucoencephalopathy (CADASIL) is a rare he red i tary
small vas cu lar dis ease. It is caused by mu ta tions in the NOTCH3
gene. Clin i cal man i fes ta tions are mainly ischemic events lo cal -
ized in subcortical white mat ter and charachterized by T2W hy -
perintensities. Com mon find ings are lacunar le sions though we
can see microhemorrhages, atro phic le sions and other non spe -
cific fea tures. This re view dis cusses neuroradiological fea tures
and dif fer en tial di ag no sis of CADASIL. In ad di tion a clin i cal
case is pre sented.

Keywords: CADASIL, leucoencelopathy, arteriopathy,
subcortical in farcts, mag netic res o nance im ag ing, subcortical
T2W hyperintensities.
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